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INTRODUCTION

Depuis leur définition princeps par Leo Kanner en 1943, les troubles du spectre autistique
suscitent un intérét grandissant, aussi bien dans la communauté scientifique que médicale,

donnant lieu a de nombreuses avancées théoriques et cliniques.

Autrefois appelé « psychose infantile », « trouble autistique » dans les années 1990 et

éme

actuellement « trouble du spectre de 1’autisme » depuis la parution de la 57 classification
américaine (DSM-5) en 2013, I’autisme infantile a subi des modifications terminologiques qui
mettent en évidence les nombreuses évolutions conceptuelles de cet ensemble de troubles.

De telles avancées n’ont pu se faire qu’a la lumiére des découvertes scientifiques de ces deux
derniéres décennies. C’est le cas de I’approche dimensionnelle des troubles du spectre

autistique objectivée dans le DSM-5 ou de la modélisation d’une nouvelle hypothése

étiologique neurodéveloppementale.

Il semble désormais établi que les troubles du spectre autistique soient un ensemble de
troubles neurodéveloppementaux trés précoces, parfois deés la maturation cérébrale, influencé
par des interactions entre facteurs de risque génétiques et environnementaux, entrainant des
anomalies structurales et fonctionnelles a I’origine des comportements atypiques observés en

clinique.

A la lumiére de cette théorie neurodéveloppementale, et de multiples travaux cliniques, un
mode¢le d’intervention qui préconise une prise en charge trés précoce des enfants avant 1’age
de trois ans a pu étre €¢laboré. Aujourd’hui, il s’affiche comme le modéle de référence dans

plusieurs pays.

La France travaille a la mise en place d’un réseau de repérage, de diagnostic et d’intervention
des dix-huit mois, dont les modalités d’application sont exposées dans les différentes

recommandations de la Haute Autorité de Santé et les plans autisme ministériels successifs.
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Les premiers ¢léments de clinique quotidienne, notamment a travers les récits parentaux et les
constats des autorités de santé laissent toutefois apparaitre des parcours de soins hétérogenes,
souvent marqués par d’importants retards au diagnostic et a la prise en charge, tres

fréquemment teintés d’insatisfaction parentale.

Cette impression de décalage entre théorie et pratique souleéve alors la question des obstacles a
I’application de ce mode¢le et amene a s’interroger sur les forces mais également les limites du
modele d’intervention précoce dans 1’organisation actuelle du systéme de soins francgais. Ce

questionnement est accentué par le manque de données de terrain a ce sujet.

Ce travail propose un état des lieux de trente-huit parcours de soins d’enfants avec autisme
dans le département des Alpes-Maritimes ainsi qu’une réflexion préliminaire sur les obstacles
a ’application d’un modele d’intervention précoce et propose enfin quelques pistes afin de les

améliorer.
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A. AUTISME : HISTORIQUE ET DESCRIPTION DES TROUBLES

1. Historique des troubles du spectre autistique : évolution terminologique
et conceptuelle.

1.1 A travers les écrits de quelques grands cliniciens

Emprunté de I’Allemand Autismus, le terme d’« autisme » provient de la racine grecque
«autos » qui signifie « soi-méme » et fut utilisé pour la premicre fois par le psychiatre
Allemand Eugen BLEULER en 1911 dans son ouvrage « La démence précoce ou le groupe
de schizophrene ».

En supprimant le radical « eros », il crée alors le terme d’ « autisme » pour se démarquer de
ce que FREUD nommait « I’autoérotisme ».

L’autisme désigne alors un symptdme secondaire présent dans le trouble schizophrénique qui

correspond pour BLEULER a une éviction de la confrontation au réel.

En 1930, Mélanie KLEIN emploie le terme de « schizophrénie infantile » et décrit pour la
premicre fois deux tableaux d’enfants présentant « un manque de contact affectif » ainsi que

des « stéréotypies ». Descriptions par la suite identifiées comme similaires a 1’autisme de

KANNER.

En 1943, le pédopsychiatre Léo KANNER publie un article intitulé « Trouble Autistique du
Contact Affectif » ou il propose une description clinique de onze enfants présentant des signes
similaires, auparavant étiquetés sous diverses pathologies (1).

Il les regroupe alors sous 1’appellation « autisme infantile précoce ». Il individualise ainsi
I’« autisme » comme une entité clinique globale et unique.

Le terme connu d’« autisme de KANNER » sera donné par la suite aux enfants présentant ce

syndrome.

En 1983, la psychiatre Lorna WING établit la « triade de WING », triade autistique de
référence. Elle se base sur des travaux et observations antérieurs de Hans ASPERGER et y
ajoute la notion de continuum des troubles autistiques, introduisant ainsi la notion aujourd’hui

utilisée de « spectre des troubles autistiques ».



20

1.2 A travers la classification américaine des maladies mentales du DSM I au DSM IV

Dans les deux premieres éditions de la classification américaine des maladies mentales de
I’Académie Américaine de Psychiatrie, Diagnostic and Statistical Manuel of Mental
Disorders (DSM), publiées respectivement en 1952 (2) et 1968 (3), le terme d’autisme

apparait comme un symptome de la schizophrénie (« comportements autistiques »).

La reconnaissance de 1’autisme en tant que diagnostic distinct est établie pour la premiere fois
en 1980 dans la troisieme édition de cette classification, DSM-III, avec ’apparition de la
catégorie « Trouble Envahissant du Développement » regroupant quatre troubles dont

« ’autisme infantile » (4).

Ces troubles sont désormais différenciés du groupe des états psychopathologiques tels que la

schizophrénie apparaissant apres 1’enfance et marquant une rupture avec la réalité.

Les troubles envahissants du développement sont alors définis dans le DSM-III comme un
ensemble de troubles caractérisé par des altérations de certaines fonctions cognitives affectant

les capacités de communication et de socialisation de 1’individu.

Le diagnostic d’autisme infantile, lui, est posé lorsqu’un ensemble de six critéres

préalablement définis est présent.

Afin de pallier une approche catégorielle jugée trop restrictive et ainsi é€largir le concept
diagnostique de 1’autisme, la catégorie « autisme infantile » est renommée « trouble

autistique », dans la version révisée du DSM-III (DSM-III-R) en 1987 (5).

Les critéres diagnostiques des troubles envahissants du développement sont également
simplifiés et ordonnés selon un algorithme unique faisant alors apparaitre les trois grands
domaines d’altération encore en vigueur aujourd’hui (communication, interactions sociales et

comportement).
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En 1994, dans la quatrieme édition du DSM (DSM-1V) (6), les syndromes inclus dans la
catégorie des « troubles envahissants du développement » sont réévalués. Ils sont désormais
au nombre de cinq dont le « trouble autistique ».

Les criteres diagnostiques sont également élargis permettant ainsi une meilleure inclusion des

individus présentant une forme clinique moins typique.

2. Description clinique et critéres diagnostiques des troubles du spectre
autistique

Actuellement, la classification des troubles envahissants du développement et des troubles du
spectre de ’autisme peut se faire selon trois références, les deux premicres étant les plus
utilisées :
- la classification internationale des maladies — 10°™ édition (CIM-10) publiée par
I’Organisation Mondiale de la Santé (7)
- le Manuel diagnostique et statistique des troubles mentaux — 5 &dition
(DSM-5) (8)
- la Classification francaise des troubles mentaux de 1’enfant et 1’adolescent révisée

en 2000 (CFTEA-R-2000) (9).

2.1. Critéres diagnostics des troubles envahissants du développement et des

troubles autistiques dans la CIM-10

La classification internationale des maladies est une classification médicale codifiée, publi¢e
par 1I’Organisation Mondiale de la Santé, congue pour permettre I’analyse statistique,
I’interprétation et la comparaison des données de morbidité et mortalité.
Elle est mono axiale : chaque pathologie correspond a un code unique et statistique ; chaque
pathologie codée est attribuée a une seule catégorie de la classification.
Il s’agit d’un outil qui offre une plus grande flexibilité diagnostique et semble plus adapté au

travail clinique.
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La classification des troubles psychiatriques apparait pour la premicre fois dans la sixiéme
révision — CIM-6 publiée en 1949.

L’ultime version disponible a ce jour est la CIM-10 réalisée par I’Organisation Mondiale de la
Santé en 1990 et utilisée par la plupart des pays mondiaux en pratique clinique quotidienne

depuis 1994 (7).

Les troubles envahissants du développement et du spectre de 1’autisme sont référencés dans
I’ouvrage « classification internationale des troubles mentaux et des troubles du

comportement ».

Nous utiliserons cette classification internationale des maladies — 10°™ édition (CIM-10)
comme référence pour définir les troubles envahissants du développement et du spectre de

[’autisme au cours de notre étude.

2.1.1 Les troubles envahissants du développement

Les troubles envahissant du développement, selon la classification internationale des maladies

— 10éme édition (CIM-10), sont un groupe de troubles caractérisés par :

- des altérations qualitatives des interactions sociales réciproques et des modalités de
communication ;

- un répertoire d’activités restreint, répétitif et stéréotypé.

Ces anomalies qualitatives constituent une caractéristique envahissante du fonctionnement du

sujet en toute situation.
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Huit catégories de troubles envahissants du développement sont identifiées dans la

Classification Internationale des Maladies — 10éme édition :

- F 84.0 autisme infantile ;

- F 84.1 autisme atypique ;

- F 84.2 syndrome de Rett ;

- F 84.3 autre trouble désintégratif de I’enfance ;

- F 84.4 hyperactivité associée a un retard mental et a des mouvements stéréotypés ;
- F 84.5 syndrome d’Asperger ;

- F 84.8 autre trouble envahissant du développement ;

- F 84.9 trouble envahissant du développement, sans précision.

2.1.2. L’autisme infantile

L’autisme infantile, selon la Classification Internationale des Malades — 10°™ é&dition est
caractérisé par :
- Un développement altéré, manifeste avant ’age de 3 ans ;
- avec une perturbation caractéristique du fonctionnement dans chacun des trois
domaines suivants :
o altérations qualitatives des interactions sociales réciproques ;
o altérations qualitatives de la communication ;

o comportement au caractére restreint, répétitif et stéréotypé.
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2.2 Description clinique des troubles du spectre de ’autisme

2.2.1. Les altérations qualitatives des interactions sociales réciproques

Les altérations qualitatives des interactions sociales réciproques sont marquées par des
difficultés dans I’attention conjointe autour d’une tiche, associées a une absence de plaisir
dans I’interaction avec autrui.

A P’extréme on peut retrouver une absence totale de réciprocité relationnelle et émotionnelle
mimant une indifférence sociale.

I1 existe des difficultés majeures d’utilisation et d’adaptation des comportements sociaux ainsi
qu’une absence de comportement d’anticipation.

Cela se traduit par une appréciation inadéquate des signes sociaux et émotionnels.

Ces troubles sont également marqués par une absence de jeu symbolique et dans le domaine

du « faire semblant ».

2.2.2 Les altérations qualitatives de la communication

Les altérations qualitatives de la communication sont marquées par des difficultés tant sur le

plan verbal que sur le plan non verbal.

On note dans le registre de la communication verbale, un champ sémantique souvent restreint
qui peut étre accompagné ou non d’écholalies immédiates ou différées, parfois un langage
idiosyncrasique et trés souvent une compréhension déficitaire.

Lors des échanges verbaux, on remarque une faible synchronisation et un manque global de
réciprocité.

Lorsqu’il est présent, le langage est souvent marqué par un manque de souplesse et des
difficultés d’expression dans des domaines faisant référence a 1’imaginaire et a la fantaisie.
L’utilisation de termes abstraits, 1’acces au second degré ou a I’humour restent complexes.

La syntaxe est souvent erronée avec par exemple des inversions pronominales « je/ tu»

fréquentes.
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La prosodie est également particuliére avec un ton souvent monocorde ou une modulation et

une intonation inadéquates.

L’altération de la communication non verbale se traduit par une absence de gestuelle a visée
communicative comme les pointages proto déclaratifs ou démonstratifs par exemple.

Une instrumentalisation du corps de I’autre est fréquemment utilisée en guise de demande.
Les gestes conventionnels comme « au revoir » ou « bravo » sont peu présents.

Le regard direct fait souvent défaut et peut étre plus souvent périphérique. Le faciés semble
fréquemment amimique et on remarque un manque de réaction émotionnelle aux sollicitations

verbales d’autrui.

2.2.3 Les comportements au caractére restreint, répétitif et stéréotypé

Ces comportements sont marqués par une absence de jeu spontané.

L’attachement a des objets inhabituels surtout chez le petit enfant (cailloux, morceaux de
gomme par exemple) est fréquent.

Les jouets, s’ils sont utilisés, le sont de maniére inappropriée, souvent non fonctionnelle.
L’intérét de I’enfant peut porter sur une caractéristique précise non fonctionnelle du jouet
comme sa couleur ou sa consistance par exemple.

Il existe une grande immuabilité et une forte résistance aux changements pouvant donner lieu
a d’importants troubles du comportement.

Cela s’associe souvent a de nombreux rituels sans caractére fonctionnel.

Sont fréquemment retrouvées des stéréotypies motrices du corps comme le flapping ou des
extrémités comme I’agitation des doigts devant les yeux.

Il peut enfin exister un maniérisme des extrémités ainsi que des postures anormales comme la

marche sur la pointe des pieds par exemple
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2.2.4 Autres particularités

Il existe d’autres caractéristiques souvent associées au trouble du spectre autistique mais qui
ne sont pas spécifiques de cette pathologie.
On peut retrouver parmi les plus fréquentes :
- Des troubles du sommeil a type d’endormissement tardif ou de réveils nocturnes
calmes ;
- Des troubles alimentaires marqués par une grande sélectivité selon des criteres
inhabituels (couleur, forme des aliments par exemple) ;
- Des troubles de 1’acquisition de la propreté avec un retard important ou une mauvaise
compréhension des signaux corporels ;
- Un retard de développement psychomoteur ;

- Des troubles sensoriels notamment une hypersensibilité auditive ou cutanée.
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B. ACTUALITES DANS LE CHAMPS DE L’AUTISME

La conception actuelle des troubles du spectre autistique s’articule autour de deux nouvelles
approches complémentaires : une approche dimensionnelle révélée par les avancées du
DSM-5 et une approche développementale avec 1’émergence de [’hypothése étiologique

neurologique.

1. Les avancées du DSM-5 : une approche dimensionnelle

La derniére révision du manuel diagnostic de I’ Association Psychiatrique Américaine publiée
en Mai 2013, le DSM-5, fait état d’une évolution conceptuelle certaine.

Cette ultime version tente de proposer une classification guidée aussi bien par 1’utilité
clinique que par les preuves scientifiques (8).

La clinique, regroupant les individus selon la probabilit¢ de leurs besoins communs, la

recherche regroupant, quant a elle, les individus par la probabilité d’une origine commune.

L’organisation de I’ensemble des catégories diagnostiques du DSM-5 est marquée par
d’importants changements notamment dans le domaine des troubles de I’enfance et de

[’adolescence.

En effet, le systeme catégoriel du DSM-IV pour le moins rigide, s’est parfois montré
difficilement applicable en pratique clinique : la grande variété des présentations cliniques des
patients, la complexité et le retentissement des troubles en fonction des ressources de
I’individu n’étant que peu pris en compte, les limites entre les diverses catégories

diagnostiques reflétant souvent mal la réalité du terrain.

De plus, les critéres diagnostics de nombreux troubles manquaient de congruence avec les
connaissances scientifiques récentes, les troubles comorbides trop nombreux et les catégories

« non précis¢ ailleurs » trop souvent utilisées.
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Fort de ces constats et s’appuyant sur les avancées scientifiques de la derniére décennie en
maticre de connaissance du développement cérébral, le DSM-5 est caractérisé par I’apparition
d’une nouvelle catégorie intitulée « troubles neurodéveloppementaux ». Elle regroupe, apres
modifications, les anciens diagnostics des troubles de premicre enfance, deuxieme enfance et

adolescence du DSM-IV.

Dans le domaine qui nous concerne, le terme de « trouble envahissant du développement »
est par exemple remplacé par celui de «trouble du spectre de I’autisme », terme plus
approprié et meilleur reflet de 1’état des connaissances actuelles.

En effet, le choix du mot « spectre » souligne une volonté de continuum, une approche
dimensionnelle soulignant la variabilité des manifestations et des difficultés liées a un méme

diagnostic chez différents individus.

Le « trouble du spectre de 1’autisme » regroupe désormais sous une seule entité, quatre des
cing sous-types précédemment répertoriés au DSM-IV dans la rubrique « trouble envahissant
du développement » (autisme, syndrome d’Asperger, trouble désintégratif de 1’enfance et
TED NS), témoignant ainsi d’une vision plus globale de cette unité clinique, sans distinction
entre les différents sous types.

A noter que le syndrome de Rett ne fait désormais plus partie de cette classification.

Les critéres diagnostiques du trouble du spectre autistique ont été modifiés a la fois dans leur

dénomination mais aussi dans leur nombre.

Le DSM-5 recense désormais non plus trois mais deux grandes catégories de troubles : la
communication sociale et les interactions sociales d’une part, les comportements, champs
d’intérét et activités d’autre part, qui comportent les mémes ¢éléments que ceux du DSM-1V
hormis deux exceptions :

- Les « troubles / retards du langage » ne font plus partie de cette catégorie de
symptomes dans le DSM-5.

- Le symptdome clinique « sensibilité inhabituelle aux stimuli sensoriels », qui
n’apparaissait pas dans le DSM-IV, fait désormais partie de la catégorie « comportements,

champs d’intérét et activités ».
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Dans une volonté de vision dimensionnelle de 1’individu et de son trouble, le terme de

« déficit qualitatif » est remplacé par celui de « difficulté persistante ».

De plus et confirmant cette dynamique globale, un cinquiéme item est ajouté aux criteéres
diagnostiques, précisant la nécessité d’une limitation ou entrave au fonctionnement quotidien
de la personne pour poser le diagnostic de trouble du spectre autistique : « Les symptomes
entralnent des déficits importants au point de vue clinique dans le domaine social,

professionnel ou encore dans d’autres domaines de fonctionnement ».

Par souci d’une approche dimensionnelle considérant le niveau d’atteinte et de besoin de
chacun, chaque déficit est caractérisé selon trois échelles de sévérité basées sur le niveau de

soutien ou d’assistance requis par 1’individu.

Enfin, le critere du DSM-IV qui préconisait une apparition des troubles avant I’age de trente-
six mois a été remplacé par une définition plus large en meilleure adéquation avec les données
actuelles : « Les symptdmes doivent étre présents deés la petite enfance mais ne peuvent se
manifester pleinement que lorsque la limitation des capacités empéche de répondre aux

exigences sociales ».

2. L’hypothese neurodéveloppementale : définition et arguments en faveur

Les troubles neurodéveloppementaux sont un ensemble de troubles neurologiques survenant
précocement au cours du développement, marqués par une modification de la croissance
cérébrale ou du systéme nerveux central, entrainant des atteintes cognitives,
comportementales et sensorimotrices. Les étiologies sont multiples. Parmi les plus fréquentes
on retrouve les causes génétiques, toxiques, infectiecuses ou encore les malformations
cérébrales.

Les troubles neurodéveloppementaux présentent une grande hétérogénéité de symptomes,
variant qualitativement et quantitativement selon les syndromes, les individus et le temps, a
I’origine de difficultés fonctionnelles plus ou moins marquées.

L’identification précoce permet de favoriser une prise en charge rapide et une évolution plus

favorable de ’enfant.
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2.1 Les facteurs génétiques et environnementaux

Loin des théories des années 1970 attribuant le trouble autistique a une mauvaise relation
mere/enfants, la base neurologique de ce trouble associée a des anomalies du systéme nerveux
central est désormais établie et validée par I’ensemble de la communauté scientifique.

Les recherches étiologiques sont multiples mais les facteurs génétiques et environnementaux
semblent se distinguer en terme d’intensité¢ et de fréquence et représentent les premiers

arguments en faveur du mod¢le neurodéveloppemental.

L’engouement de cette derniere décennie au sujet des troubles du spectre autistique et de leur
probable étiologie précoce a entrainé au niveau international la constitution de cohortes de
suivi permettant aujourd’hui de réaliser des études prospectives sur des échantillons

qualitativement et quantitativement corrects.

C’est le cas par exemple de la cohorte américaine de familles a risque MARBLES (Markers
of Autism Risk in Babies Learning Early Signs), la cohorte de naissances norvégienne MOBA
(Norwegian Mother and Child Cohort Study) (10) ou de la cohorte de fratries anglaise BASIS
(British Autism Study of Infant Siblings).

2.1.1 Les facteurs de risque génétiques

Cinqg découvertes scientifiques majeures ont permis de mettre en évidence I’implication de la

génétique dans I’¢étiologie des troubles du spectre autistique.

Le déséquilibre du sex-ratio

Les ¢études ¢épidémiologiques s’intéressant aux facteurs démographiques des troubles
autistiques mettent en lumiére un constat concernant des atteintes inégales entre les sexes.

Les derniers chiffres de la Haute Autorité de Santé dans son argumentaire de 2010
estiment un sex-ratio en moyenne a 4,2 garcons pour une fille (11).

Ce déséquilibre suggere 1’existence probable sur le chromosome X de genes, dont les
mutations s’expriment sur un mode récessif li¢ au sexe. Il s’agit d’un premier argument en

faveur d’une probable influence génétique dans I’étiologie du trouble.
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La récurrence des apparentés du premier degré

Un deuxieme argument provient des premieres observations cliniques de récurrence des cas
de troubles autistiques dans les fratries. Elles font également émettre & la communauté

scientifique I’hypothése d’une possible influence génétique dans 1’étiologie de ce trouble.

Une des premicres études américaines sur cent quatre-vingt cinq familles datant de 1991
révele un risque relatif de récurrence familiale estimé a 4,5% (12).

Ces chiffres sont corroborés par d’autres études similaires. L’exemple d’une étude de 1994
elle aussi américaine sur cent enfants comparant des sujets avec autisme a des sujets porteurs
d’une trisomie 21 estimait un risque relatif familial du méme ordre : 3% (13).

Quinze ans plus tard, en 2006, une étude japonaise sur deux cent quarante et une fratries tente
de différencier le risque relatif selon le sexe du premier enfant atteint et conclut a un risque
relatif estimé a 7% si le premier enfant est un gargon et jusqu’a 20 % s’il s’agit d’une fille
(14).

Aujourd’hui, les antécédents familiaux de trouble du spectre autistique constituent un
véritable facteur de risque validé par ’ensemble de la communauté médicale et scientifique.
Les chiffres de référence nationale publiés en 2010 par la Haute Autorité de Sante font état
d’un risque relatif de récurrence de 4% si le premier enfant affecté est un garcon et de 7 % si

ce dernier est une fille. Ce risque atteint 25% a 30% si deux enfants sont atteints (11).

Cependant ces études de fratries ne permettent pas d’évaluer le rdle précis de la composante
génétique dans 1’¢étiologie de ces troubles car des facteurs environnementaux peuvent

représenter des biais de confusion.

C’est pourquoi, en parallele, de multiples études sont menées sur des jumeaux mono et
dizygotes et représentent le troisieme argument en faveur d’un trouble précoce (15).
Il s’agit ainsi du premier modele permettant de distinguer 1’influence de 1’hérédité de celle de

I’environnement.
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La différence de concordance phénotypique entre jumeaux mono et dizygotes

La premiere étude scientifique date de 1977. Elle est menée sur vingt et une paires de
jumeaux mono et dizygotes atteints de trouble du spectre autistique et révele des chiffres de
concordance phénotypique de 36% chez les jumeaux monozygotes alors que celle chez les
jumeaux dizygotes s’avere nulle (16).

Dix ans plus tard, deux études, américaine et scandinave montrent une héritabilité forte avec
une concordance quasi compléte respectivement de 95% et 91% (17) (18).

La part alors attribuée aux facteurs génétiques est particuliérement importante.

Cependant, a partir des années 90, les études palliant une méthodologie jusque-la jugée
aléatoire et incluant une évaluation structurée des enfants inclus (ADI, ADOS) estiment a
60% la concordance phénotypique chez les jumeaux monozygotes pour les troubles du spectre

autistique, concluant alors a une influence modérée des facteurs génétiques (19) (15) (20).

Pour autant, la part génétique dans la genese des troubles du spectre autistique reste encore
incertaine car plusieurs recherches plus récentes (revue américaine de 2010 (21), revue
Danoise de 2014 (22) ou étude japonaise de 2015 (23)) retrouvent des chiffres plus élevés

avec un taux de concordance génétique de 80% en moyenne pour les jumeaux monozygotes.

Mais, plus que la valeur absolue de ces résultats, qui semble varier d’une méthodologie a
I’autre, c’est la différence des concordances génétiques entre mono et dizygotes existant de
manicre trés significative dans chaque étude, qui éclaire le mieux sur ’influence des facteurs
génétiques dans 1’étiologie des troubles.

Dans tous les cas, les auteurs concluent que I’héritabilité génétique dans I’étiologie des

troubles autistiques est non négligeable.

Cependant, nous verrons que la composante génétique peut étre importante mais qu’elle

n’exclut pas pour autant une composante environnementale.

C’est dans ce contexte d’avancées majeures concernant la part génétique dans 1’étiologie des
troubles autistiques que la recherche s’est intéressée a la mise en évidence de geénes ou

mutations génétiques potentiellement responsables.
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Les anomalies génétiques

Fort des conclusions issues des études sur les jumeaux, de nombreuses équipes travaillent
alors sur la recherche du « géne de 1’autisme » ou de « la » mutation génétique responsable
des troubles.

Cependant, ces travaux dans le domaine des troubles du spectre autistique restent complexes.
En effet, il apparait rapidement, comme dans beaucoup d’autres pathologies psychiatriques,
que ce trouble ne résulte pas d’une affection monogénique car il ne répond pas aux régles de
la transmission héréditaire mendélienne et les chercheurs se heurtent a de multiples difficultés
(24).

La premiere résulte de I’hétérogénéité de la clinique autistique. Les études génétiques, en
nécessitant I’inclusion d’un grand nombre de sujets, entrainent le risque paradoxal de biaiser

les résultats en mélangeant de ce fait plusieurs tableaux d’autisme.

La seconde difficulté¢ est liée a I’hétérogénéité génétique du trouble autistique qui peut
résulter de différents mécanismes : le polyallélisme (mutations multiples d’'un méme gene), le
non allélisme (mutation unique affectant plusieurs genes), ou encore le multillélisme

(implication de plusieurs genes mutés).

Enfin, le caractére polygénique du déterminisme génétique des troubles autistiques
(variabilité d’un caractére déterminé par un grand nombre de génes ayant chacun plusieurs

alleles) explique également les difficultés de la recherche dans ce domaine.

Les premicres conclusions montrent donc qu’une multitude de genes influencent la
susceptibilité a chacun des troubles. Le terme de « mutation privée » est alors énoncé par les
chercheurs: les mutations pouvant se situer sur différents génes ou a différents endroits du

méme gene selon les sujets.

Dans les années 2000, en lien avec I’émergence du modéle neurodéveloppemental et les
données de I’imagerie cérébrale anatomique et fonctionnelle, une structure cérébrale
particuliére semble retenir I’attention des chercheurs : la synapse glutamatergique. Elle

devient rapidement une cible causale privilégiée et objet de nombreuses études.
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En 2003, les travaux de I’équipe du Docteur Bourgeron lancent les recherches sur la piste de
la « voie synaptique ». Ils identifient deux mutations altérant deux genes sur le chromosome
X codant pour des neuroligines (les neuroligines 3 et 4), protéines impliquées dans 1’adhésion
synaptique entre les neurones pré et post synaptiques (25).

Des mutations identiques sont retrouvées quelques années plus tard par d’autres équipes chez

d’autres patients atteints de trouble autistique (26) (27).

Les résultats semblent encourageants car, méme si ces mutations ne sont pas retrouvées chez
tous les patients et ne permettent donc pas de comprendre 1’ensemble des atteintes génétiques
associées au syndrome, ils ont permis la découverte d’autres genes de vulnérabilité aux
troubles autistiques jouant un role dans la voie synaptique.

C’est le cas par exemple en 2007 de la découverte de SHANK 3, région localisée sur le
chromosome 22 et codant pour une protéine d’« échafaudage » nécessaire au bon assemblage
des protéines intervenant dans le contact synaptique (28) (29) (30).

Plusieurs anomalies restrictives de SHANK 3 ont été mises en évidence : une mutation, une
perte de copie et une perte de matériel génétique, chez quatre enfants présentant un déficit
sévere de langage et un retard mental.

Au contraire une duplication de cette méme région a été retrouvée chez un autiste avec
syndrome d’ Asperger.

Cette découverte conforte la pertinence de la « voie synaptique » dans la vulnérabilité a
I’autisme et témoigne du role majeur du nombre de copies du SHANK 3 dans le

développement du langage et de la communication sociale.

Un phénotype spécifique du SHANK 3 a également été décrit trés récemment dans une étude
frangaise de 2015 (31) a travers deux cas cliniques d’adolescents avec autisme porteurs d’une
anomalie génétique proche (mutation/micro délétion du géne SHANK 3 induisant un codon
stop prématuré), de la méme histoire clinique (régression progressive des acquisitions,
troubles du comportement puis catatonie aprés un événement stressant) et de la méme
efficacité thérapeutique (réversion des signes de catatonie et des symptomes régressifs sous
lithium) mettant ainsi en avant le lien indispensable entre clinique et génétique dans la

compréhension des troubles autistiques.
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Toujours en 2007, un quatriéme géne codant pour la Neurexine 1, une protéine jouant un role
dans la transmission synaptique a été identifié, validant une fois de plus I'intérét de ces

recherches (32).

Les altérations de ces genes synaptiques n’expliquent qu’une faible partie des cas d’autisme
mais ils confirment I’intérét de la voie synaptique dans la recherche des facteurs étiologiques

des troubles autistiques.

Un bilan datant de 2010 publi¢ par un groupement d’équipe mondiale, the Autism Genetic
Project, répertorie, malgré une validité statistique parfois faible, une vingtaine de régions
réparties sur huit chromosomes pouvant étre impliquées dans 1’étiologie des troubles du
spectre autistique (33).

Cette multiplicité des régions ou des génes identifiés limite encore aujourd’hui la portée
scientifique des résultats et la pratique pour le diagnostic clinique mais elle ouvre le champ de

la recherche.

I1 est par ailleurs clairement établi que les facteurs génétiques ne représentent pas la totalité
des causes ¢tiologiques probables. En effet, les études sur les jumeaux monozygotes par
exemple ne révelent pas une concordance phénotypique totale ce qui implique que les 20% a
40% de non concordance observée selon les études sont donc liée a I’influence des facteurs

environnementaux.

Les anomalies épigénétiques

Les études des jumeaux atteints de trouble du spectre autistique ameénent un questionnement
qui va au-dela de la génétique : comment expliquer que les jumeaux monozygotes présentent
quasi systématiquement des degrés de sévérité différents ?

L hypothése des facteurs épigénétiques a ét¢ avancée. En effet leur modification peut étre
concomitante a celle des genes sans en altérer leur structure ADN. C’est le cas par exemple de
I’apposition de groupements « méthyl » ou « acétyl » sur les acides aminés des protéines

histones autour desquelles s’entoure I’ADN.
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En 2013, I’équipe londonienne du King’s College publie les conclusions de ses travaux sur le
mécanisme de méthylation de I’ADN du génome de cinquante paires de jumeaux
monozygotes atteints pour certains de troubles du spectre de 1’autisme (34).

Plus de vingt-sept mille sites ont ainsi été¢ analysés et les résultats sont en faveur d’un role
important de 1I’épigénétique dans ce trouble.

En effet, la méthylation de certains sites était systématique pour les jumeaux monozygotes
ayant un trouble de sévérit¢ identique, plusieurs sites étaient spécifiques de certains

symptomes et le nombre de sites méthylés était corrélé a la sévérité du trouble.

Ces modeles distincts de changements ¢épigénétiques confirment I’importance de ce
phénoméne qui s’ajoute a celui de la génétique dans le développement des symptomes de
I’autisme. Il permet également de mieux comprendre les mécanismes de médiation des

interactions entre genes et environnement, en jeu dans les troubles du spectre de 1’autisme.

2.1.2 Les facteurs environnementaux

Alors qu’une grande partie de la communauté scientifique s’accordait a dire que les origines
des troubles du spectre autistique étaient principalement génétiques (jusqu’a 80 % pour
certaines études), ces avancées en terme d’épigénétique relancent la question des facteurs
environnementaux.

De plus, une étude suédoise publiée en 2014 menée sur plus de deux millions d’enfants entre
1982 et 2006 vient confirmer ces résultats (35).

En effet, plus de quatorze mille enfants avec un diagnostic de trouble du spectre autistique ont
été identifiés et les analyses statistiques de risque relatif de récurrence dans différents
contextes (jumeaux mono ou dizygote, fratrie, demi-frére maternel ou paternel, cousins)

concluent a une héritabilité¢ de I’ordre de 0.50 pour les troubles autistiques.

Ce résultat laisse donc une place non négligeable aux facteurs de risque environnementaux
qui constituent désormais une part importante de la recherche dans ce domaine.

La période pré et périnatale fait 1’objet d’une attention particuliére dans la mise en évidence
de facteurs de risque afin d’étayer les hypotheses étiologiques d’un trouble précoce.
Cependant les résultats sont actuellement mitigés car beaucoup de facteurs sont retrouvés de

facon sporadique ou non significative.
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Les facteurs de risque de la période pré, péri, et néonatale

Le premier facteur de risque validé et récurrent dans de nombreuses études est 1’age avancé
des parents.

Une étude suédoise publiée en 2013 et menée sur plus de quatre cent dix-sept mille enfants
entre 1984 et 2003 estime 1’odds ratio a 1.75 pour des grossesses débutées entre quarante et
quarante-cinq ans versus vingt-neuf ans. Il en est de méme pour 1’age paternel avec un odds
ratio a 1.39 pour une conception entre cinquante-cinq et cinquante-neuf ans versus trente-
deux ans (36).

Les chiffres de référence nationaux frangais publiés par la Haute Autorité de Santé en 2010
basés sur une étude américaine font état du méme risque : un odds ratio ajusté de 1.3 pour un
age maternel supérieur ou égal a trente-cinq ans (versus vingt-cinq / vingt-neuf ans) et de 1.4

pour un age paternel supérieur a quarante ans (versus vingt-cinq / vingt-neuf ans) (11).

Plusieurs autres facteurs socio-démographiques ont été étudiés mais la plupart d’entre eux
restent souvent peu ou non significatifs : antécédent de fausse couche, primiparité, stress
maternel, antécédents familiaux psychiatriques. Le seul qui semble représenter un facteur de
risque par des travaux francais (15) (37), américains (38) et scandinaves (39) mais qui reste
encore a valider est un lieu de naissance maternel en dehors de I’Europe, I’Amérique du nord
ou I’ Australie, impliquant des phénomeénes de migration, avec, au maximum, un risque relatif

de trouble du spectre autistique estimé a 2.22 (39).

L’exposition in utéro a certains médicaments représente un facteur de risque désormais bien
documenté¢ (40).

Il s’agit par exemple de la prise de traitements antiépileptiques comme le Valproate durant la
grossesse qui, d’aprés une étude de cohorte danoise de 2013 incluant plus de six cent
cinquante mille enfants, présente un risque absolu de 4,42% de développement d’un trouble

du spectre autistique (41).

De méme, en 2014, la revue Pediatrics publie un article sur les risques des antidépresseurs au
cours de la grossesse : la prise prénatale d’inhibiteurs sélectifs de la recapture de la Sérotonine
(ISRS) exposerait les gargons a naitre a un risque relatif de 2,9 de développer un trouble du

spectre autistique dans la petite enfance (42).
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A Dl’inverse, certains traitements médicamenteux semblent avoir un rdle protecteur : exemple
de I’acide folique dans une étude norvégienne issue de la cohorte MOBA sur environ quatre-
vingt cinq mille enfants qui révele que sa supplémentation durant la période
périconceptionnelle diminuerait le risque de développement de trouble du spectre autistique :

0,10% versus 0,21% d’enfants atteints respectivement avec et sans supplémentation (43).

De nombreux autres critéres ont été exploités dans les différentes revues de la littérature (37)
(38) (44): grossesse multiple, diabéte gestationnel, hypertension gravidique, infections
gestationnelles, saignement vaginal, prise de poids importante ou encore obésité. Cependant,
les conclusions, hétérogeénes, montrent souvent des biais qui nécessitent des études

complémentaires pour leurs validations.

En ce qui concerne la période péri et néonatale, 1a aussi les nombreuses études révelent des
facteurs de risque avérés.

C’est le cas de la prématurité dans laquelle le risque d’autisme semble augmenter avec la
précocité de 1’age de naissance : 1,44%, 2.57%, et jusqu’a 5,4% de risque de trouble du
spectre autistique respectivement avant trente-sept, trente-cing et trente-tois semaines
d’aménorrhée (37).

Une souffrance néonatale aigu€ ayant pour conséquence une hypoxie avec un score
d’APGAR bas (inférieur a sept) semble également représenter un facteur de risque important

retrouvé dans la littérature (45).

Il existe de multiples autres critéres référencés dans les travaux : césarienne, présentation par
le siége, pré éclampsie, durée de [’accouchement, petit poids de naissance, hyper
bilirubinémie, encéphalopathie, exposition aux polluants aériens, mais de méme que pour les

facteurs prénataux, leur validité reste encore a établir (37) (38) (46).
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De nouvelles pistes de recherche

Le placenta représente actuellement un outil de recherche prometteur pour la communauté

scientifique dans 1’étude des facteurs de risque environnementaux.

En 2013 par exemple, une étude américaine issue de la cohorte de famille a risque
MARBLES (famille ayant déja un enfant atteint d’autisme) s’intéresse aux inclusions
trophoblastiques présentes ou non apres 1’accouchement dans cent dix-sept placentas a risque
comparés a un groupe témoin. L’objectif était d’étudier si la présence de telles inclusions
pouvait représenter un facteur prédictif de risque de troubles autistiques pour les enfants a
naitre. Leurs résultats semblent prometteurs (47).

En effet, les premiéres conclusions mettent en évidence d’une part une forte probabilité pour
les placentas a risque d’étre porteurs d’inclusions trophoblastiques (au minimum deux) (odds
ratio estimé a huit) et d’autre part une importante valeur prédictive de ces inclusions en
maticre de risque de troubles autistiques. En effet, a partir de quatre inclusions retrouvées, la

sensibilité était de 19% et la spécificité de 99,9%.

Toutes ces données sur les facteurs de risque aussi bien génétiques qu’environnementaux
associés aux troubles du spectre autistique convergent vers une méme cible: le
développement et la maturation cérébrale précoce.

Il apparait désormais de fagon établie que I'influence précoce de ces différents facteurs a
différentes périodes du développement neurofonctionnel précoce entraine une trajectoire
neurobiologique altérée donnant alors lieu a un trouble déviant du développement.

Ces multiples facteurs ne sont ni uniques ni indépendants, ¢’est bien une interaction complexe
qui sous-tend le développement du trouble et rend 1’étiopathogénie de ce modele précoce si

difficile a établir.

Un troisieme pan de la recherche consiste a étudier, grice aux nouvelles techniques
d’imagerie non invasives, les anomalies morphologiques et neurofonctionnelles
potentiellement présentes chez ces enfants atteints de trouble du spectre autistique,

conséquences de I’influence des facteurs de risque.
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2.2 Les anomalies neurologiques du développement cérébral précoce

Les anomalies neurologiques du développement cérébral précoce représentent le second
argument en faveur du modele étiologique neurodéveloppemental.

En effet, les recherches scientifiques mettent en lumiére deux types d’anomalie neurologique
précoce qui, en totale corrélation, semblent sous-tendre les déficits observés dans les troubles
du spectre autistique : les anomalies structurales et les anomalies fonctionnelles. Une

maturation cérébrale dysfonctionnelle pourrait €tre a I’origine de ces différentes anomalies.

Grace aux techniques d’imagerie anatomique par résonance magnétique, les différentes études
au cours des années 2000 concluent toutes a 1’existence, chez les enfants porteurs d’un trouble
du spectre autistique, d’anomalies structurelles affectant le processus de maturation cérébrale
au cours des premiéres années de vie (48) (49).

Une équipe en 2004 conclut méme que 95% des enfants agés de deux a six ans avec un
trouble de spectre autistique présenteraient un développement cérébral anormal dont la

sévérité dépendrait de I’ampleur des anomalies (50).

2.2.1 Les anomalies de la maturation cérébrale précoce.

La maturation cérébrale s’effectue chronologiquement en sept étapes : la neuro et gliogenese,
la migration puis la différenciation cellulaire, la maturation avec production axonale et
dendritique, la myélinisation, la synaptogenése et enfin 1’apoptose et I’élimination synaptique.
Deux étapes semblent dysfonctionner dans les troubles du spectre autistique : la myélinisation
et I’apoptose entrainant un développement neurologique atypique et donnant lieu a plusieurs

hypotheses étiologiques neurophysiologiques des manifestations précoces.
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Dysfonctionnement de la myélinisation

Un trouble dans le processus de myélinisation provoque un ralentissement voire une rupture
compléte des transmissions de signaux nerveux dans certaines parties du circuit neuronal.
L’hypotheése d’une dérégulation de ce processus de myélinisation avec une altération des
différentes couches de myéline est mise en avant chez les enfants avec un trouble du spectre
autistique (49).

En effet, certaines études semblent faire un lien significatif entre les déficits fonctionnels des
troubles et une augmentation de la substance blanche par sur-myélinisation (51).

Une autre conséquence de ce phénomene d’hyper production de myéline pourrait étre

I’apparition d’une macrocéphalie.

Dysfonctionnement de I'apoptose

L’hypothese d’une apoptose anormale voire anarchique, entre la naissance et ’age de deux
ans, au cours de laquelle des neurones aux connexions anormales ou mal positionnés seraient
¢liminés est posée par plusieurs équipes de chercheurs (50). Cette perte de connexions
neuronales avec dans le méme temps la perte de la génération suivante alors non connectée,
entrainerait une dysrégulation importante en aval, par effet « dominos », notamment pour le

développement potentiel de certaines habiletés par exemple (52).

Une apoptose dysfonctionnelle pourrait également étre a 1’origine d’une macrocéphalie par

augmentation cette fois-ci du volume de substance grise (neurones et axones non my¢élinis¢€s).

Les multiples travaux mettent donc en lumiére, chez ces enfants atteints de trouble du spectre
autistique, I’existence de dysfonctionnements trés précoces du développement cérébral ayant
pour conséquence des anomalies morphologiques et par la suite des déficits fonctionnels.

L’hypothése du modele neurodéveloppemental est donc renforcée par cette corrélation entre
la morphogénese cérébrale, fondement structural de ’intégrité des fonctions neuronales qui se

développent en parall¢le.
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2.2.2 Les anomalies structuro-fonctionnelles précoces.

L’¢étude de ces troubles fonctionnels se fait également en regard des anomalies du
comportement autistique.

Plusieurs structures semblent présenter des particularités anatomo-fonctionnelles précoces
pouvant expliquer pour une part certaines caractéristiques cliniques et mettre encore une fois

en avant I’importance d’une lecture neurodéveloppementale du trouble.

La macrocéphalie

La macrocéphalie peut donc étre la conséquence de ces deux dysfonctionnements (défaut
d’apoptose ou sur-myé¢linisation) qu’ils soient isolés ou concomitants.

Plusieurs travaux révelent que 1’autisme serait fortement associé a une macrocéphalie
transitoire entre 1’age de deux et quatre ans avec des concordances allant parfois, selon les
études, jusqu’a 90% (49). Cette anomalie semble toutefois se résorber progressivement a
partir de I’age de cinq ou six ans.

I1 a également été¢ mis en évidence que ce phénoméne de macrocéphalie pourrait étre corrélé
au degré de sévérité des troubles chez ces enfants de deux a quatre ans notamment dans les
domaines moteurs, sensoriels et attentionnels (49).

De méme, le phénomene de régression des acquis socio-communicatifs et comportementaux
souvent observé en clinique vers dix-huit mois semblerait également en lien avec ces

dysfonctionnements de la maturation cérébrale précoce a 1’origine de la macrocéphalie (53).
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Les anomalies du tronc cérébral

Il s’agit d’un autre exemple qui illustre le lien entre dysfonctionnement de maturation,
anomalie anatomique et déficit fonctionnel dans les troubles du spectre autistique.

Le développement initial du tronc cérébral et notamment des systeémes vestibulaires
(équilibre) et cochléaires (audition) peut directement étre affecté par un défaut de

my¢linisation.

Une hypotrophie du tronc cérébral chez des enfants avec autisme a été mise en évidence et
confirmée a de nombreuses reprises depuis une trentaine d’année (54) (55).

Cette hypotrophie serait, selon plusieurs groupes de chercheurs, a 1’origine d’une inhibition
cortico-sous-corticale entrainant alors un important trouble du filtrage et de la modulation de
I’information sensorielle (56).

Cette anomalie de filtration des entrées sensorielles au niveau de la région réticulée pourrait
expliquer en partie les troubles sensorimoteurs (hypo ou hypertonie) fréquemment observés

chez les jeunes enfants avec autisme.

Les études rétrospectives de films familiaux repérent d’ailleurs des les premiers mois de vie
ce type de troubles chez de nombreux nourrissons : hypotonie, manque d’expression faciale
par exemple, puis des troubles de la posture chez des enfants plus grands entre douze et vingt-

quatre mois (57).

De plus, ce déséquilibre du tronc cérébral pourrait, par cette méme étiologie d’affection de la
formation réticulée et des afférences sensorielles, étre également a 1’origine de certains
troubles comme le repli affectif, les difficultés d’apprentissage ou les retards d’acquisition du

langage (56).
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Les anomalies du cervelet

Une atrophie du cervelet chez des enfants avec autisme a été mise en évidence par certaines
¢tudes (58). Le role de cette structure et plus particulierement les conséquences de son
altération ont donc fait I’objet de nombreuses recherches dont les conclusions semblent lui

attribuer une responsabilité dans plusieurs domaines des troubles du spectre autistique (50).

Le dysfonctionnement li¢ a D’atrophie du cervelet pourrait étre a ’origine de plusieurs
particularités que 1’on retrouve lors des observations cliniques : un comportement exploratoire
anormal (difficultés a transférer son attention vers un autre stimuli), une réduction de
I’inhibition comportementale (impulsivité), une persévération accrue avec une diminution des
comportements orientés vers un but (inaptitude a se concentrer, distraction rapide), une
réduction du temps passé a I’exploration d’informations nouvelles et enfin une augmentation
de mouvements redondants avec un objet ou un traitement incomplet des particularités d’un

objet (56) (59).

Certaines équipes avancent méme I’explication que 1’engagement dans des mouvements
stéréotypés par des enfants présentant une atrophie de cervelet pourrait étre un comportement
palliatif a I’exploration de I’environnement (59).

Ces difficultés dans 1’ajustement du corps en mouvement, dans la planification, la
coordination et I’exécution de mouvements souvent retrouvés en clinique pourraient donc

trouver une partie de leur étiologie dans cette anomalie structurale.



45

Les anomalies des lobes cérébraux pariétaux

Les lobes temporaux sont également impliqués dans le traitement d’informations sensorielles
nécessaires a I’analyse des dispositions d’autrui, y compris dans la prise en compte du regard

et de I’expression faciale.

Plusieurs études fonctionnelles ont mis en évidence des déficits de perfusion sanguine
bilatéraux dans les aires cérébrales postérieures et notamment temporales d’enfants avec un
trouble du spectre autistique (60). Ceci pourrait alors en partie expliquer ce déficit faisant

référence a la « théorie de I’esprit » de Baron-Cohen.

Sur le plan neuronal, les études révelent que cette altération est due a une dysfonction de
I’aire d’intégration polysensorielle située dans le lobe temporal supérieur.

Une altération de cette méme aire pourrait également étre a 1’origine des difficultés pour les
enfants avec autisme a exprimer des émotions par le langage ou a utiliser des expressions

émotives.

Cette hypo perfusion bilatérale semble également étre directement corrélée au degré de

sévérité de I’autisme estimé par I’ Autism Diagnosis Interview-Revised (ADI-R) (60).

L’exemple de ces altérations précoces au cours de la maturation cérébrale puis du
développement des structures sous-corticales nous offre une vision intégrée des explications
structuro-fonctionnelles précoces qui sous-tendent les recherches étiologiques des troubles du
spectre  autistique et qui s’intégrent parfaitement dans le modele actuel

neurodéveloppemental.
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2.3 Conclusion

Le modéle neurodéveloppemental est depuis quelques années au niveau international, le

modele étiopathogénique de référence des troubles du spectre autistique.

A partir de ’observation clinique des comportements atypiques des jeunes enfants, les
recherches scientifiques notamment physiopathologiques sur 1I’émergence des troubles ont
permis de mettre en lumiere un ensemble d’éveénements influents et liés, tels que les facteurs
de risque génétiques et environnementaux ou les altérations structuro-fonctionnelles précoces

du développement cérébral.

Les découvertes récentes dans le domaine épigénétique amenent désormais a concevoir le
processus autistique comme un modele complexe, polyfactoriel et intégratif prouvant ainsi la

pertinence de ce modele neurodéveloppemental.

Ce concept ouvre donc la voie de la compréhension quant au processus thérapeutique et

affirme ’importance d’un projet de soins précoce multidisciplinaire et plurifocal.
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C. MODALITES D’ORGANISATION EN FRANCE DU REPERAGE DU
DIAGNOSTIC ET DE L’ INTERVENTION PRECOCES

Au cours des années 2005, 2008 puis 2013, le gouvernement frangais publie successivement
trois plans autisme visant a améliorer, au niveau national, la prise en charge des personnes
avec autisme et de leur famille aussi bien en mati¢re de dépistage, de diagnostic, de prise en
charge thérapeutique que d’accompagnement et de conseils (61) (62) (63).

Ces plans autisme ont permis entre autres la création de plusieurs guides de recommandations
nationaux afin d’harmoniser les pratiques cliniques.

Le modéle d’intervention précoce des enfants présentant un trouble du spectre autistique
constitue désormais le modele de référence préconisé en France. Les moyens mis en place
pour favoriser son application n’ont été possibles qu’a la lumiére de I’évolution des plans de
soins, avec notamment la création d’un dispositif de réseau repérage, diagnostic et

intervention précoces.

1. Les textes officiels : cadre reglementaire

Le champ de I’autisme est actuellement encadré et réglementé en France par plusieurs guides
de référence nationaux. Il s’agit d’une part des trois « Plans Autisme » exposant les axes et
objectifs de travail du gouvernement desquels découlent, d’autre part, trois ouvrages
théoriques et pratiques publiés par la Haute Autorité¢ de Santé : des recommandations pour le
diagnostic de I’autisme en 2005, un état des connaissances en 2010 et un guide de bonne
pratique des interventions thérapeutiques en 2012.

L’ensemble de ces textes fixe donc le cadre de politique générale en matiere de santé publique
dans le champ des troubles autistiques en France et s’impose a chaque praticien travaillant
dans ce domaine.

Le détail de I’évolution des mesures des plans autisme nous permet de mieux comprendre les
¢tapes de la mise en place du modéle d’intervention précoce et également d’apercevoir déja

les premicres difficultés ou obstacles a son application.
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1.1 Plan autisme 2005-2006 : « nouveau regard, nouvelle impulsion »

Déja en 2005, la problématique de la détresse des familles pour obtenir un diagnostic fiable de
trouble autistique et bénéficier de conseils adaptés en matiere d’orientation et de prise en
charge est mise en avant par les autorités de santé.

La premicre mission de ce plan autisme est de répondre au droit des familles de personne avec
autisme a étre « accueillies, écoutées et entendues. »

C’est pourquoi ’un des objectifs majeurs est I’augmentation du nombre de centres experts
(Centre Ressource Autisme), dont les missions sont alors redéfinies. Accueil, orientation,
évaluation, information et recherche en sont les principaux axes. Le premier plan autisme

prévoit en deux ans la création d’un centre ressource par région.

Ce premier plan de soins fait également état d’un douloureux parcours d’errance des familles
trop souvent confrontées au manque de connaissances des professionnels consultés en
premiére intention, entrainant des défauts de repérage et des retards de diagnostic et de prise

en charge.

Pour palier ce constat, il met en place deux projets répondant a deux objectifs.

D’une part former les professionnels de santé a la détection de 1’autisme grace a 1’¢laboration
de recommandations professionnelles relatives au dépistage précoce et au diagnostic des
troubles autistiques par la Fédération Frangaise de Psychiatrie (en collaboration avec
L’Agence Nationale d’Accréditation et d’Evaluation en Sant¢) (64).

D’autre part, diffuser aupreés des professionnels de la petite enfance les outils de
sensibilisation nécessaires a la détection de I’autisme et ce, par le biais d’'une campagne de
sensibilisation auprés de 1’ensemble des professionnels de la petite enfance menée par le

Ministere de la santé et de la protection sociale.

Les recommandations professionnelles furent publiées en juin 2005 sous I’égide de la Haute
Autorité de Santé.

En parall¢le, centrée sur ces recommandations, une action nationale de formation des
professionnels de santé¢ a été conduite grace a deux programmes de sensibilisation des
médecins et auxiliaires médicaux en milieu hospitalier sur les premiers signes de 1’autisme,

organisés en 2006 et 2007 par I’ Association Nationale de Formation Hospitaliére
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1.2 Plan autisme 2008-2010 : « construire une étape de la politique des troubles

envahissants du développement et en particulier de ’autisme »

La période couvrant le premier plan autisme est marquée par de nombreuses avancées en
matiere de prise en charge globale des personnes avec autisme notamment avec 1’installation
dans chaque région d’un centre ressource autisme ou encore [’¢laboration de

recommandations pour la pratique professionnelle du diagnostic de 1’autisme en juin 2005.

C’est avec ce méme objectif d’amélioration globale du systéme de soins dans le domaine de
I’autisme que le second plan autisme est publi¢ en 2008. Il a pour mission, grace a trente
nouvelles mesures, de remédier aux insuffisances persistantes constatées dans certains
domaines. Les études épidémiologiques mettent par exemple en lumiére un défaut
d’évaluation des signes précoces des troubles autistiques de la part des professionnels de

premiére ligne, ou un 4ge moyen de diagnostic de trouble autistique qui reste trop tardif.

Le premier axe de travail de ce second plan autisme est donc d’obtenir une meilleure
connaissance des troubles envahissants du développement et de 1’autisme pour promouvoir

une meilleure formation des professionnels concernés.

Ainsi, la premiére mesure de ce second projet est 1’élaboration d’un corpus de connaissances
commun sur l’autisme et les troubles envahissants du développement. Ce socle de
connaissances communes, validées et actualisées devant ainsi permettre, autour d’un langage
commun, de mettre en place des actions de sensibilisation et de formation des différents
professionnels et acteurs dans ce domaine.

Cet ¢état des connaissances fut publié en janvier 2010 par la Haute Autorité de Santé (11).

Le second objectif de ce plan autisme est, comme lors du premier plan de soins, d’améliorer
le niveau de formation des professionnels de premiere ligne mais également et ce qui est
nouveau, de permettre aux familles un meilleur acceés a ’information. En parall¢le, une

campagne de sensibilisation du grand public est étudice.
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La seconde partie du projet de soins fait état du méme constat qu’en 2005 lors du premier
plan autisme : les professionnels qui interviennent en premicre ligne dans le repérage des
trouble de I’autisme sont insuffisamment formés en dépit du guide de recommandations de
bonne pratique clinique pour le diagnostic de I’autisme publié par la Haute Autorité de Santé
en 2005. La durée restreinte des enseignements et leur contenu peu spécifique y sont
incriminés.

C’est pourquoi le second plan autisme propose des actions de formation initiale comprenant
un volume horaire plus important ainsi que des contenus plus spécifiques et adaptés dans les

domaines sanitaires, médico-sociaux et également pédagogiques.

En ce qui concerne les familles, un meilleur acces aux informations concernant les troubles
autistiques leur est proposé avec une large diffusion du corpus de connaissances publi¢ par la
Haute Autorité de Santé. En paralléle, une campagne de sensibilisation en direction du grand

public est élaborée par le biais de guides et brochures basés sur le corpus de connaissances.

La question du bénéfice en matiere de pronostic d’une intervention précoce, possible grace a
un repérage et un diagnostic précoces, est clairement établie depuis la publication des
recommandations de bonne pratique en mati¢re d’autisme par la Haute Autorité de Santé en
2005. Cependant, I’intégration de ces recommandations dans la pratique des professionnels de
santé semble encore insuffisante a la vue des conclusions d’enquétes menées suite aux actions
du premier plan autisme.

Pour faire de cette pratique un objectif majeur, le second plan autisme propose la mise en
place de plusieurs mesures spécifiques.

Pour ce qui est du repérage précoce, les connaissances cliniques notamment en maticre de
dépistage des signes d’alerte seront largement diffusées aux différents professionnels de ce
domaine.

En ce qui concerne le diagnostic précoce, la réduction des délais d’accés aux soins sera

favorisée par un renforcement des moyens financiers des équipes spécialisées.

Enfin, un dernier constat de ce second plan autisme est la complexité, pour les familles des
personnes avec autisme, du parcours diagnostique ainsi que de 1’organisation des prises en
charge. Ces parcours s’aveérent souvent trés longs car basés sur une collaboration

pluridisciplinaire et de ce fait, éprouvants pour les familles.
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Ainsi, afin d’organiser une meilleure coordination de 1’ensemble des intervenants depuis le
diagnostic jusqu’a la prise en charge, le second plan autisme propose 1’expérimentation de
nouveaux parcours de soins, répondant a un cahier des charges précis, sur la base du
volontariat.

De plus, le renforcement des interventions précoces, y compris en amont du diagnostic est
clairement encouragé et favorisé grace a des actions spécifiques concernant les centres des
soins spécifiques de la petite enfance tels que les Centres d’Action Médico-Sociale Précoce

(CAMSP) ou les Services d’Education Spéciale et de Soins a Domicile (SESSAD).

1.3 Plan autisme 2013-2017

Fort des avancées possibles grace aux actions des deux plans précédents en maticre
d’accompagnement des personnes avec autisme et de leur famille et d’amélioration des
connaissances scientifiques théoriques et pratiques, le troisieme plan autisme pointe

cependant plusieurs domaines qui restent a améliorer.

C’est le cas par exemple du diagnostic et de 1’intervention précoces qui, dans une lutte contre
le sur-handicap, la diminution du stress familial et le surcolit économique, constitue le
principal axe de travail de ce troisiéme plan autisme.

En effet, le rapport gouvernemental fait état d’un handicap « encore mal et trop tardivement
diagnostiqué » ainsi que des interventions qui demeurent « quantitativement et

qualitativement peu adaptées ».

Il y est alors détaillé un projet de création d’un réseau national basé pour la premiere fois sur
un triptyque de repérage, diagnostic et intervention précoces dés dix-huit mois qui constitue

un des objectifs majeurs de ce plan avec une mise en ceuvre spécifique dans chaque région.

Nous exposerons plus en détails les modalités et différents niveaux de ce réseau dans la partie
suivante consacrée a 1’organisation pratique du repérage, du diagnostic et de 1’intervention

précoce en France.
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Le dispositif de repérage est renforcé par une mesure s’adressant plus particuliérement aux
professionnels de santé¢ de premiére ligne. Elle propose 1’amélioration du dépistage précoce
grace a une meilleure utilisation du carnet de santé¢ a travers les items spécifiques des
certificats obligatoires des neuf et vingt-quatriéme mois.

Cette mesure fait suite a la refonte globale du carnet de santé et a ’analyse des rapports faits
sur 1’évaluation du carnet de santé par les parents et les professionnels.

Il ressort par exemple de ces rapports que seuls trente-neuf pour cents des trois cent familles

interrogées avaient identifi¢ 1’espace dédi¢ au repérage des troubles précoces chez I’enfant.

L’amélioration de 1’acces au diagnostic précoce est également étudiée avec des propositions
de diffusion plus large des formations aux outils spécifiques au-dela des formateurs déja

agreées.

Enfin, le réseau de prise en charge précoce et intensive est également renforcé par plusieurs
mesures afin de pouvoir débuter, comme recommandé¢ par le guide de bonne pratique de la
Haute Autorité de Santé, une intervention spécifique et adaptée, a partir de dix-huit mois et
ce, en amont de la confirmation diagnostique.

I1 s’agit 1a de I’apparition du modele d’intervention précoce dans le systéme de soins frangais
comme référence de prise en charge.

L’objectif était notamment de créer d’une part des pdles régionaux d’interventions tres
précoces autour de centres spécifiques constitués par 1’association d’'un CAMSP et d’un
SESSAD, et d’autre part des unités d’enseignements en école maternelle associant

enseignants et professionnels médico-sociaux.

De plus, le plan autisme préconise des 2014, I’application de ce réseau dans chaque région
sous la direction des Agences Régionales de Santé afin de promouvoir un maillage territorial
effectif. Une circulaire en ce sens fut publiée le 17 juillet 2014. Ainsi, chaque région est
désormais tenue de décliner sa démarche pour la mise en ceuvre de cette action coordonnée et
notamment son schéma d’application du réseau de repérage, diagnostic et intervention

précoces.

De facon similaire aux deux plans autisme précédents, le probléme du manque de formation
des professionnels médicaux, paramédicaux et des professionnels de la petite enfance reste

d’actualité.
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Le troisiéme plan autisme envisage donc d’introduire dans les cursus de formation initiale des
professionnels de santé¢ des modules conformes a I’état des connaissances de la Haute
Autorité de Santé afin d’améliorer le repérage précoce et I’orientation des enfants vers des
interventions adaptées.

Pour ce qui est de la formation continue, la aussi, des programmes consacrés a 1’autisme

seront développés a destination des professionnels de santé déja en fonction dans ce domaine.

Le troisiéme plan autisme prévoit également la formation des personnels du secteur social,
médico-social ainsi que des travailleurs sociaux a travers un plan d’action national de
formation continue relatif a I’accompagnement des troubles autistiques. Les personnels de la
communauté éducative sont également concernés par ce plan global de formation par le biais

d’enseignements spécifiques portant sur 1’état des connaissances de 2010.

A travers ces trois plans successifs et les recommandations qui en découlent, on
observe la mise en place de nombreuses mesures visant a améliorer le repérage et le
diagnostic précoces afin de rendre fonctionnel le triptyque dépistage, diagnostic, intervention
précoces, nécessaire au bon fonctionnement du modele d’intervention précoce.

Nous verrons dans 1’argumentaire quelles sont encore actuellement les limites a ’application

d’un tel systeme de prise en charge.
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2. Principes de repérage, de diagnostic, d’interventions précoces et
organisation pratique en France

2.1 Les grands principes du repérage, du diagnostic et de I’intervention précoces

en France

Il est actuellement reconnu que I’amélioration du pronostic global est favorisée par une mise
en route précoce de prises en charge éducatives, comportementales et développementales.
D’ou I’'importance d’un repérage précoce dont les modalités dépendent de 1’organisation de

chaque pays.

A titre d’exemple a 1’échelle mondiale, L’American Academy of Pediatrics recommande
depuis 2007 a travers un protocole décisionnel, un dépistage systématique des enfants a neuf,
dix-huit et vingt-quatre ou trente mois lors des visites médicales obligatoires (65). Ainsi aux
Etats-Unis, la procédure standardisée se base sur un algorithme détaillé incluant de fagon
formalisée cette procédure de dépistage systématique ainsi que les inquiétudes parentales et
les facteurs de risque de trouble autistique. Ainsi, un score est calculé pour chaque enfant,

donnant lieu a une conduite a tenir individuelle spécifique (66).

En France, le dépistage est dit « de masse ». Il est opportuniste et sans indication de dépistage
ciblé. Il s’agit donc plus précisément d’un « repérage » en population générale qui repose
uniquement sur 1’observation du développement de 1’ensemble de la population pédiatrique :

« Une attention particuliere portée au développement des enfants lors des visites de routine »

Ce repérage est assuré par les professionnels dits de premiere ligne : professionnels de la
petite enfance, médecins de ville, membres de la communauté éducative, Centre d’Aide
Meédico-Social Précoce et Protection Maternelle et Infantile constituant un « réseau d’alerte»

(64).
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Cette démarche se base sur le repérage de signes dits « d’alerte » qui peuvent étre mis en
¢vidence au cours des examens de santé systématiques des nourrissons ou a la demande

spécifique de parents inquiets, devant conduire rapidement a un avis spécialisé (11):

-absence de babillage, de pointer ou d’autres gestes sociaux a douze mois ;
-absence de mots a dix-huit mois ;
-absence d’association de mots (non écholaliques) a vingt-quatre mois ;

-perte de langage ou de compétence sociales quel que soit 1’age.

Les items spécifiques du développement de I’enfant inscrits dans le carnet de santé

constituent également une aide a ce repérage.

La procédure diagnostique consiste en 1’utilisation d’outils standardisés (ADI (67), ADOS

(68), CARS) afin d’effectuer une observation pluridisciplinaire de I’enfant. Cette procédure
d’évaluation formalisée est considérée comme fiable a partir de 1’dge de deux ans (64). Elle
est réalisée par une équipe spécialisée et se solde par une annonce diagnostique aux parents

associée a un compte rendu €crit ainsi qu’'une procédure d’accompagnement individuel.

Enfin, les techniques thérapeutiques se basent sur des approches ¢éducatives,
développementales et comportementales délivrées de maniére intensive : il est préconisé une
moyenne d’au moins vingt-cinq heures de thérapie par semaine pouvant inclure
professionnels et parents. La méthode dite de Denver qui intégre toutes les caractéristiques
d’approche recommandées apparait comme une référence dans le domaine de I’interaction
chez I’enfant trés jeune (deés dix-huit mois) dans les recommandations officielles de 2012

mais ne constitue pas une obligation d’utilisation.



56

2.2 Les modalités d’organisation en France

En France, le mod¢le d’intervention se base donc sur un triptyque de repérage, diagnostic et

prise en charge précoces dont les modalités d’organisation ont été formulées dans les

différentes recommandations de la Haute Autorit¢ de Santé depuis 2005 (64) et s’articulent

sur plusieurs niveaux détaillés dans le troisieme plan autisme (63).

Le réseau de repérage et de diagnostic précoces est ainsi décliné selon trois niveaux

d’intervention dans un souci de coordination temporelle et spatiale :

Un réseau d’alerte basé sur le repérage des troubles précoces par les professionnels de
la petite enfance, les médecins de ville, les membres de la communauté éducative ainsi
que les Centres d’Action Médico-Sociale Précoce (CAMSP) et les Protections
Maternelle et Infantile (PMI).

Un réseau de diagnostic simple constitué par les équipes hospitalieres
pluridisciplinaires de premiere ligne, les services de pédiatrie et de pédopsychiatrie,
les Centres d’Action Médico-Sociale Précoce (CAMSP), les Protections Maternelle et
Infantile (PMI), les Centres Médico-Psycho-Pédagogiques (CMP), ainsi que les

médecins libéraux.

Un réseau de diagnostic complexe dans chaque région centré sur les Centres
Ressources Autisme associés a une équipe hospitaliére experte dans chaque Centre

Hospitalo-Universitaire.
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Les modalités de dépistage, exposées dans les recommandations de la Haute Autorité de Santé

depuis 2005 s’organisent comme suit :

De fagon générale lors d’une consultation de médecine de premiére ligne, des signes de
trouble du développement ainsi que des signes plus spécifiques de trouble du spectre

autistique doivent €tre recherchés.

Une consultation sans particularité ne retrouvant pas de signes d’alerte dans le cadre d’une
visite obligatoire ne nécessite pas de suivi particulier hormis une réévaluation lors du
prochain examen obligatoire. En revanche, une consultation de parents inquiets du
développement de leur enfant ne retrouvant pas de signes d’alerte devra, quant a elle, donner

lieu a une seconde évaluation a un mois.

Lorsque I’examen clinique retrouve des signes d’alerte, un examen complémentaire auditif et
visuel doit étre immédiatement demand¢ afin d’¢éliminer un diagnostic différentiel. L enfant

sera alors revu pour une seconde évaluation a une semaine.

Une réévaluation négative devra se solder par un rendez vous de contrdle pour surveillance, a
un mois si les parents se disent inquiets du développement de leur enfant, a I’occasion de la

prochaine visite obligatoire dans les autres cas.

Une réévaluation positive devra quant a elle entrainer une consultation chez un praticien
spécialiste du réseau de « diagnostic simple ».

A ce niveau, il s’agira de confirmer 1’existence d’un trouble du développement et la présence
de signes d’alerte de trouble autistique. Cette évaluation clinique peut se faire grace a des
outils de dépistage simple comme le CHAT pour les enfants de dix-huit a vingt-quatre mois

par exemple.

En ce qui concerne les délais, les recommandations de bonne pratique de la Haute Autorité de
Santé indiquent qu’un enfant présentant des signes €vocateurs doit étre adressé dans les trois
mois a une équipe spécialisée dans 1’évaluation des troubles du spectre autistique, soulignant

ainsi la nécessité d’un diagnostic précoce.
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Le réseau de prise en charge précoce est quant a lui organisé autour de pdles régionaux
d’interventions constitués par les CAMSP et les SESSAD qui proposent des prises en charge
trés précoces.

Il existe en France quelques centres spécialisés appliquant la méthode d’intervention précoce
de Denver comme par exemple le Centre de 1’hopital Saint Jean de Dieux a Lyon ou de
I’hopital Necker a Paris.

D’autres projets comme a I’hopital de jour de Sainte-Marguerite & Marseille sont en cours
d’¢laboration.

Enfin a titre d’expérimentation locale, nous pouvons citer I’Unité de Jeunes Enfants du centre
hospitalier de Nice qui propose des prises en charge spécifiques pour des enfants dés dix-huit

mois.

Pour ce qui est des interventions spécifiques, les recommandations de bonne pratique (69)
préconisent leur démarrage dans les trois mois qui suivent le diagnostic et avant 1’age de
quatre ans. Pour les nourrissons repérés précocement, elles peuvent également étre débutées
en amont du diagnostic des I’age de dix-huit mois, renforcant la volonté gouvernementale

d’une intervention précoce.
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ARGUMENTAIRE

En juin 2013, le ministere de la santé publie le troisieme plan autisme (63). Dans une lutte
contre le sur-handicap, la mise en place d’un modele d’intervention précoce constitue 1’axe
prioritaire de ce plan de soins a travers un réseau de repérage - diagnostic et intervention
précoces.

Il est spécifié que des interventions éducatives, comportementales et développementales
doivent étre débutées de facon précoce, des dix-huit mois, avant méme une confirmation
diagnostique.

Les arguments en faveur de ce modele sont triple et basés sur trois niveaux de bénéfice :
individuel avec une amélioration de la trajectoire développementale de I’enfant, familial avec
une diminution du stress et de ’errance des accompagnants, sociétale avec une limitation du

colt économique li¢ au handicap.

L’objet de notre argumentaire sera de répondre au questionnement suivant : quelles sont les
étapes nécessaires a la mise en place du modele d’intervention précoce et ou en sommes-nous

de ces étapes aujourd’hui en France ?

Il s’agira dans un premier temps de définir un modele d’intervention précoce ainsi que ces
principes généraux. Dans un second temps, nous tenterons d’exposer la problématique de
notre ¢étude qui interroge sur I’existence d’un décalage entre la théorie du modéele

d’intervention précoce et sa pratique de terrain.



60

A. LE MODELE D’INTERVENTION PRECOCE

1. Définition

Un modele d’intervention précoce se définit chez des enfants présentant une suspicion ou un
diagnostic de trouble autistique par le démarrage avant 1’age de trois ans d’une prise en
charge basée sur une approche comportementale, développementale et éducative, adaptée
spécifiquement a ses besoins et réalisée de maniere soutenue (vingt-cinq heures
hebdomadaires).

Il se base sur les recommandations médicales actuelles qui préconisent des interventions en
amont d’une confirmation diagnostic, possibles dés dix-huit mois.

Ces techniques de prise en charge précoce découlent du modéle étiologique
neurodéveloppemental et utilisent les propriétés de plasticité cérébrale des trés jeunes enfants
pour améliorer leur trajectoire développementale.

Le défi et la nécessité¢ d’un tel modele d’intervention sont donc un repérage ainsi qu’un
adressage tres précoce et efficace en amont afin de lutter contre le sur-handicap et limiter le

stress et I’errance des familles.
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2. Principes généraux

2.1 Une étiologie précoce

L’hypothése désormais retenue des troubles du spectre autistique est celle d’un trouble
neurodéveloppemental affectant négativement certaines capacités d’interactions sociales, les
habiletés de communication ainsi que le nombre de champs d’intéréts.

Nous disposons actuellement de nombreux arguments scientifiques soutenant cette origine
neurodéveloppementale, qu’ils soient directs (anomalies précoces du développement cérébral
mises en évidence) ou indirects (facteurs de risque reconnus tels que génétiques ou

obstétricaux).

Ces interactions entre évenements épigénétiques et facteurs environnementaux entraineraient
donc des altérations cérébrales structurelles et fonctionnelles précoces, dés la période de
maturation cérébrale.

La perturbation de ces fonctions serait alors effective des la petite enfance a I’origine de
I’altération des comportements socio-communicatifs et du développement atypique que 1’on

connait de ces enfants.

Au-dela de son soutien au modele d’interaction précoce, c’est une explication des disparités
inter et intra individuelles que ce concept neurobiologique nous propose, chacune des étapes
du développement neurofonctionnel pouvant alors étre atteinte.

A travers ce modele neurodéveloppemental, c’est donc 1’hypothése d’une étiologie précoce
des troubles autistiques qui est confirmée.

Il s’agit ainsi du premier argument scientifique fondant la base du mod¢le d’interaction

précoce des troubles autistiques.
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2.2 Des manifestations précoces

La catégorie des troubles du spectre autistique est caractérisée par une grande variabilité
clinique. Cependant I’apparition précoce des premiers signes, actuellement trés documentée
dans la littérature internationale, reste une constante des différentes formes cliniques.

C’est sur ce constat que se base le second argument du modele d’interaction précoce.

La question des signes précoces objectivables a été explorée dans la littérature par plusieurs
méthodologies notamment le visionnage de films familiaux, le suivi prospectif de cohortes a
risque ou encore a partir d’études de questionnaires parentaux.

Ce dernier type d’étude semble toutefois encore nécessiter des améliorations méthodologiques

avant une application standardisée car les résultats montrent de trop importantes lacunes (70).

L’analyse rétrospective d’enregistrements de vidéos d’enfants présentant un trouble du
spectre autistique intéresse particulicrement les équipes médicales depuis 1978 (71) (72)
permettant ainsi de combler les lacunes anamnestiques des entretiens parentaux.
Malgré des biais méthodologiques certains, ces travaux ont permis d’établir la présence de
particularités comportementales précoces en fonction des ages des enfants (73).
Parfois des la naissance, on remarque des nourrissons « trop calmes», qui semblent

« indifférents » ou qui « dorment beaucoup » (57).

Plusieurs équipes et notamment celle du Pr Maestro a Pise mettent en évidence, de fagon
réguliere dés six mois : des interactions sociales pauvres (peu d’orientation du regard, de
vocalisations dirigées, de sourire adress€¢), une baisse de I’intersubjectivité (manque
d’anticipation, défaut de compréhension du pointage, faible harmonisation des
comportements) et un niveau d’activité restreint (peu d’exploration d’objets par exemple) (74)
(75).

Ces signes ne semblent pas pour autant €tre prédictifs d’une évolution vers un trouble du

spectre autistique (73).
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Cependant, les signes potentiellement présents avant I’age de six mois ne sont pas retrouvés
dans toutes les études et notamment les cohortes prospectives a risque (antécédents familiaux
de trouble du spectre autistique) (76) (77) (78) qui s’orientent vers une apparition des troubles
entre six et douze mois, par régression ou défaut d’acquisition, prédominant dans le domaine

socio-communicatif (contact oculaire et vocalisations dirigées) (79).

Méme s’ils ne sont que peu spécifiques, les signes a partir de douze mois sont plus nombreux
et retrouvés de fagon plus systématique dans les différents types d’études (80). Ils prouvent
alors un déclin dans la trajectoire des acquisitions socio-communicatives d’au moins une

partie de ces enfants.

Dans le domaine de la communication, des signes souvent remarqués aux alentours de douze
mois sont une non réponse a I’appel de son prénom, un déficit des gestes communicatifs tels
que le pointage par exemple, ainsi qu’une communication verbale peu présente.

En ce qui concerne les comportements sociaux, le contact visuel, les regards adressés et les
sourires sociaux font défaut, les expressions faciales en particulier positives sont pauvres,
I’intensité de 1’attention portée en relation duelle est faible, I’imitation est peu développée et
I’isolement prédomine.

Enfin les activités restent restreintes et les jeux, s’ils sont présents, sont limités (73).

Des ¢études prospectives ont pu mettre en lumiére un certain nombre de signes prodromaux
prédictifs d’un futur diagnostic positif de trouble du spectre autistique comme : un manque
d’intérét pour les visages (81) et les sceénes sociales repéré cliniquement ou mesuré par
potentiels évoqués visuels a six mois (82), des troubles de 1’attention visuelle avec un manque
de flexibilité et un désengagement oculaire entre sept et quatorze mois (83) (84), une intensité
d’engagement peu marquée dans interaction parent-enfant et des affects positifs restreints a

douze mois (85).

A partir de dix-huit mois, plusieurs combinaisons de manifestations semblent étre hautement
prédictives d’une évolution vers un trouble du spectre autistique (plus de 70%) : déficit du
contact oculaire et manque de gestes socio-communicatifs, déficit du contact oculaire et
manque de jeux imaginatifs, manque de gestes socio-communicatifs et comportements

répétitifs (86).
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Ces différents travaux montrent donc un intérét certain dans 1’observation du développement
précoce des enfants, avant méme un diagnostic clinique de trouble du spectre autistique car ils
nous permettent de mieux en comprendre 1’histoire naturelle.

Il apparait clairement que des signes cliniques de trouble du spectre autistique peuvent se
manifester de manicre précoce, parfois des la naissance, ou chez les enfants a partir de six
mois et de fagon plus fréquente a partir d’un an.

Malgré leur manque de spécificité individuelle, des signes sont repérés dans I’ensemble des
domaines affectés par les troubles autistiques et certaines combinaisons symptomatologiques

peuvent, elles, se montrer plus prédictives.

2.3 Un repérage précoce et efficace

En parall¢le de ces observations, le modele d’intervention précoce se base sur une observation
retrouvée dans de multiples études scientifiques depuis plusieurs années : les manifestations
cliniques en lien avec un trouble du développement socio-communicatif peuvent étre repérées
précocement en particulier par les parents. Leurs inquiétudes étant souvent corrélées par la
suite a une évolution des enfants vers un trouble du spectre autistique.

Les études rétrospectives réalisées a partir de questionnaires destin€s aux parents permettent a
la fois de valider I’hypothése de manifestations précoces et d’estimer 1’age de repérage de ces

signes par les parents.

Plusieurs travaux sur ce sujet font un méme constat : les premicres inquiétudes parentales sont
précoces avec un age moyen de repérage des signes qui varie entre douze et vingt mois selon
les études mais qui, de facon générale, est effectif avant vingt-quatre mois (87) (88) (89).

En proportion, certaines études estiment a 83% le nombre de parents inquiets avant vingt-
quatre mois et jusqu’a 50% avant douze mois (90).

La nature des premicres inquiétudes évoquées par les parents est également souvent similaire.
Les troubles du langage et de la communication (retard de langage) prédominent largement,
viennent ensuite les troubles du développement social (manque de réaction a I’environnement,
interactions pauvres, défaut de contact visuel). Enfin, les troubles du comportement et les
retards de développement physique sont également repérés précocement par les parents (91)

(92).
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Ces résultats montrent que ces signes sont, certes, souvent peu spécifiques (retard de langage)
mais qu’ils font I’objet d’un repérage précoce possible par les parents, argument sur lequel se

base également le principe d’intervention précoce.

Concernant Dl’intérét d’un tel repérage, il est aujourd’hui largement validé par les
communautés médicales et scientifiques que des inquiétudes parentales précoces sont
significativement prédictives d’une trajectoire développementale défavorable (93).

Plus spécifiquement pour les troubles du spectre autistique, des études prospectives montrent
un constat similaire avec une concordance significative entre des inquiétudes
développementales a douze mois, notamment dans le domaine de la communication et chez
les fratries a risque, avec un diagnostic de trouble du spectre autistique a trente-six mois (94).
Il apparait dans une récente étude que des préoccupations concernant le développement
moteur et des comportements sensoriels anormaux peuvent, dés six mois, étre prédictives de
I’évolution vers un trouble du spectre autistique. A partir de douze mois, des préoccupations
au sujet de la communication sociale et des comportements répétitifs sont également tres

significatifs (95).

L’hypothese d’un repérage a la fois précoce et efficace par les parents est donc possible. En
ce sens, I’ensemble des études encourage a faire bénéficier les parents d’une place centrale
dans le parcours diagnostique de leur enfant, encourageant les équipes médicales a étre plus

qu’attentives a leurs inquiétudes.
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2.4 Des outils de dépistage et de diagnostic standardisés et efficaces

La stratégie la plus efficace pour identifier les signes précoces de l'autisme chez le trés jeune
enfant fait encore débat et différents modéles de repérage sont possibles : la surveillance du

développement socio-communicatif en population générale ou le dépistage ciblé.

Plusieurs équipes internationales ont donc cherché a développer des outils spécifiques afin de
promouvoir le dépistage précoce durant la phase prodromale du développement des troubles
du spectre autistique (96).

Il en existe actuellement plus d’une vingtaine, disponibles pour certains a partir de douze

mois mais aucun ne se démarque significativement (97).

A titre d’exemple, le CHAT (Check List for Autism in Toddlers) (98) et le M CHAT
(Modified Check List for Autism in Toddlers) (99) sont deux outils largement utilisés pour la

surveillance du développement des jeunes enfants dés dix-huit mois.

Le CHAT est composé d’items a destination des parents associés a une observation de
I’enfant en situation de jeu. Les études cliniques lui accordent une excellente spécificité (0.98)
dans le repérage des troubles du spectre autistique (100). Cependant, sa faible sensibilité
(inférieure a 0,40) a favorisé le développement d’une échelle modifié¢e : la M CHAT (99) qui
semble étre bien plus sensible (0.87) malgré des difficultés de calcul en population générale
(101).

Cette échelle inclut des items supplémentaires notamment concernant les anomalies de
communication sociale, les comportements répétitifs et les anomalies sensorielles et se révele

étre un instrument efficace dans la détection précoce des troubles du spectre autistique (102).

Certains pays comme I’Espagne ou la Sue¢de ont validé I’utilisation de cette échelle en
pratique courante apres des travaux estimant la valeur prédictive positive significative (103)

(104).
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En parall¢le, il existe de nouveaux outils de diagnostic précoce efficaces.

Le diagnostic de trouble du spectre autistique se base sur une évaluation exclusivement
clinique, pluridisciplinaire, au cours d’une démarche standardisée et utilisant des outils
spécifiques (ADI-R, ADOS, CARS). Actuellement, cette procédure diagnostique est

considérée comme fiable a partir de 1’age de deux ans (105).

La valeur prédictive positive d’un diagnostic précoce a été étudiée a de nombreuses reprises
mais les conclusions scientifiques semblent partagées, mettant en avant une instabilité

diagnostique avant I’age de vingt-quatre mois (76) (105) (106) (107).

Cependant, dans un objectif de diagnostic trés précoce et répondant aux innovations en termes
de dépistage, de nouveaux modules diagnostiques applicables chez de tres jeunes enfants ont
été élaborés.

C’est le cas par exemple de I’ADOS-T (The Autism Diagnostic Observation Schedule-toddler
module) (108) qui représente une extension de I’ADOS standard pour des enfants non
verbaux entre douze et trente mois. Les premiers résultats aux alentours de 86% en maticre de
sensibilité et de spécificité font de cette échelle de diagnostic précoce un outil clinique majeur

(109).

L’existence et la mise a disposition de ces outils de repérage et de diagnostic précoces
représentent un soutien précieux au modele d’intervention précoce des troubles du spectre
autistique car ils permettent de répondre de fagon rapide et standardisée aux inquiétudes

parentales.
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2.5 Un modé¢le d’intervention précoce standardisé et efficace

Enfin, un dernier point nécessaire a la justification du modele d’interaction précoce repose sur

I’existence de protocoles de prise en charge précoce validés et efficaces.

Les approches éducatives disponibles destinées aux enfants plus grands mettent I’accent sur
les apprentissages en vue de compenser les déficits et ne tiennent pas suffisamment compte de
tous les aspects du développement précoce.

La psychologie dans ce domaine souligne 1’importance des aspects socio-émotionnels qui
sous-tendent le développement cognitif et social. Il s’agit donc de relancer le processus de

développement de ces jeunes enfants en s’appuyant sur la plasticité cérébrale (110).

Des travaux scientifiques ont mis en évidence 1’amélioration de la trajectoire
développementale cérébrale a la suite de techniques comportementales précoces, signant ainsi
de leur efficacité prometteuse (110) (111).

C’est le cas par exemple du modele d’intervention précoce de Denver qui a montré pour la
premicre fois une normalisation de I’activité corticale dans certaines circonstances, améliorant

ainsi les compétences sociales des enfants traités (112).

Il s’agit d’un modéle d’intervention développemental et comportemental global dés douze
mois qui tente de compenser les déficits initiaux des jeunes enfants avec un trouble du spectre

autistique dans I’engagement social, I’imitation et le partage émotionnel.

Les premiéres études d’efficacité randomisées de ce modele ont également montré des
progres significatifs dans les différents domaines de développement notamment une
amélioration du fonctionnement intellectuel et des comportements adaptatifs aprés deux ans
de prise en charge comparés a des enfants ayant recu un traitement moins intensif et moins
spécifique (112).

Une amélioration dans les domaines du langage et de la communication (contact oculaire,
langage réceptif et expressif), des interactions sociales ainsi qu’une réduction des
comportements inadaptés apres en moyenne douze semaines de prise en charge ont également

¢té démontrés par des études prospectives (113).
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En ce qui concerne les accompagnants, 1a aussi les conclusions sont positives : les parents
acquierent les techniques rapidement (114), le stress parental semble mieux controlé (115),
I’alliance thérapeutique semble de meilleure qualité (116) et une intervention minimale d’une
heure par semaine pendant douze semaines suffit & montrer des améliorations notamment de

la communication sociale (114).

Des travaux ont également étudié la possibilité de pratiquer ce type de prise en charge en
groupe avec par exemple un ratio de trois enfants par intervenant. Les résultats sont
satisfaisants avec une amélioration développementale significative comparée au groupe

témoin et équivalente aux prises en charge individuelles (117).

De plus, la question du bénéfice a long terme a été mise en évidence avec le maintien a deux
ans des acquisitions en matiere de compétence intellectuelle, d’adaptation comportementale,
de sévérité des symptomes et des troubles du comportement (118).

Toutes ces données prouvent la possibilité de mise en place et surtout I’efficacité d’un tel

mode¢le d’intervention précoce.

Pour conclure, la mise en évidence d’une étiologie neurodéveloppementale précoce des
troubles du spectre autistique, donnant lieux a des anomalies socio-communicatives et
comportementales qui a la fois se manifestent et sont repérables de fagon précoce, la valeur
prédictive positive des inquiétudes parentales précoces au sujet de ces manifestations,
I’existence et la spécificité¢ des outils de repérage et de diagnostic a partir de douze mois et
enfin la possibilit¢ d’une intervention efficace chez des enfants jeunes représentent
I’ensemble des ¢léments médico-scientifiques justifiant de la pertinence du modéle

d’intervention précoce.
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B. PROBLEMATIQUE : UN DECALAGE ENTRE THEORIE ET
PRATIQUE ?

Au regard de ses principes généraux, le modeéle d’intervention précoce apparait comme un
modele qui présente de nombreux points forts notamment grace a son action précoce sur la
plasticité cérébrale, améliorant ainsi les trajectoires développementales et favorisant la lutte
contre le sur-handicap. C’est également un modéle qui, grice a ses interventions tres
précoces, diminue I’errance et le stress des familles.

En France, il s’affiche désormais clairement comme la référence a appliquer et les modalités
théoriques de son dispositif sont établies avec toujours plus de précision dans les différentes
recommandations médicales et gouvernementales.

Cependant, a travers d’une part les constats des autorités de santé qui objectivent encore
d’importants retards et dysfonctionnements et d’autre part les récits des familles qui illustrent
des parcours précoces longs et complexes, un décalage semble exister entre la théorie de ce

mode¢le d’intervention et la pratique réelle appliquée sur le terrain.

Des difficultés de repérage précoce de la part des professionnels de premicre ligne sont mises
en évidence dans les constats initiaux de chacun des trois plans autisme et tentent d’étre
améliorées a chaque publication a travers de multiples mesures de formation par exemple.
Cependant, ces constats similaires successifs paraissent signer des avancées qui demeurent
pour le moment peu efficaces.

De méme, les récits des parents évoquent trés fréquemment des retards de dépistage, parfois
malgré leurs inquiétudes et leur insistance, entrainant alors un défaut d’adressage et pour

certains des parcours longs et chaotiques.

Concernant le diagnostic précoce, 1a aussi les constats des autorités de santé et des familles
d’enfants avec autisme font état d’importants retards entrainant alors un défaut de prise en
charge.

Alors que la prévalence est actuellement estimée en France a 1/150 (11), le troisiéme plan
autisme estimait qu’en 2010, seuls soixante-quinze mille personnes avec un trouble du spectre
autistique €taient diagnostiquées et prises en charge dans le secteur médico-social.

Une étude francaise de 2001 venait corroborer ce constat évaluant en moyenne a quinze mois
le délai entre les premicres inquiétudes parentales et la premiere consultation spécialisée

entrainant alors d’importants retards diagnostiques (87).
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De méme, les facteurs pourvoyeurs d’inégalités dans ces parcours de soins sont peu
documentés. Les conclusions des travaux analysant les facteurs potentiellement associés a un
diagnostic précoce semblent peu pertinents et difficilement extrapolables (119) (87). En effet,
beaucoup de critéres démographiques, cliniques ou familiaux sont identifiés dans des études
cliniques mais de maniere souvent sporadique et méme parfois contradictoire. C’est
notamment le cas pour les antécédents familiaux de trouble autistique qui, selon les études,

sont associés (120) ou non (121) a un diagnostic précoce.

Enfin, la prise en charge précoce, spécifique et intensive comme le préconise le modele
d’intervention précoce semble également se heurter a des difficultés d’application.

D’une part, il apparait actuellement difficile de proposer des prises en charge réellement
intensives pour les enfants de moins de trois ans.

En effet, les CAMSP et les SESSAD proposent des interventions a hauteur d’environ six
heures hebdomadaires maximum, bien loin des vingt-cinq heures désormais recommandées
par les textes officiels.

D’autre part, trés peu d’unités spécialisées dans ces nouvelles méthodes thérapeutiques sont
actuellement disponibles en France. Au-dela des quelques centres spécialisés dans les
techniques d’intervention précoce (les centres Denver par exemple), la majorit¢ des
¢tablissements de soins notamment les CAMSP ne proposent pas systématiquement des prises
en charge spécifiques des troubles autistiques. Notons néanmoins qu’il existe quelques
SESSAD spécialisés mais dont les capacités d’accueil sont limitées.

Certes, le dispositif frangais est aujourd’hui capable de proposer pour ces enfants une prise en
charge trés précoce avant deux ans mais semble se heurter a des difficultés en matiere de

volume horaire et de spécificité des méthodes appliquées.

Un dernier point qui illustre également ce décalage entre la théorie et les applications
pratiques réside dans le discours des familles qui nous sont rapportés lors des consultations.
En effet, ils qualifient trés fréquemment leur parcours précoce avec des termes de nature
négative tels que « mal accompagnés », « peu écoutés », « mal renseignés » et se montrent

souvent peu satisfaits.

Ce modele se révele donc étre un modele exigeant aussi bien en ce qui concerne sa mise en

place et son fonctionnement que son colit économique.
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Il s’agit d’'un modele global dont I’application et surtout I’efficacité nécessitent un
fonctionnement coordonné de ’ensemble du triptyque de repérage, diagnostic et prise en
charge précoce.

Il exige une organisation de terrain complexe avec un maillage territorial exhaustif ainsi
qu’une coordination des réseaux fluide afin de promouvoir 1’égalit¢é des chances pour
I’ensemble des enfants porteurs de ce handicap. En effet, les enfants n’ayant pas bénéficiés au
préalable d’un parcours précoce optimal notamment en matiere de repérage et de diagnostic
peuvent ne pas avoir acces a ce type de prise en charge dans les délais désormais
recommandés.

Ainsi, les outils et les procédures cliniques de repérage se doivent d’étre sensibles et
spécifiques, les évaluations diagnostiques fiables et standardisées. Ces démarches reposent
donc sur des équipes nécessairement formées et expérimentées.

Enfin, les pratiques interventionnelles font appel a des techniques protocolaires et
standardisées, nécessitant également des équipes aguerries et des moyens adaptés.

Le financement de I’ensemble de ces dispositifs représente un investissement économique

important.

De plus, ce modele ne doit pas se limiter aux enfants repérés précocement par leurs parents.

La mise en place d’un tel réseau représente un véritable défi qui doit au contraire, dans un
objectif d’égalité d’acces aux soins, permettre la prise en charge des enfants non dépistés dans
le cadre familial et rendre ainsi ce modele accessible au plus grand nombre, quelles que soient

leurs caractéristiques cliniques, sociales ou démographiques.

Malgré ce décalage qui semble exister entre théorie et pratique, il existe actuellement peu de
données de terrain récentes et fiables au niveau national sur les parcours de soins des familles
d’enfants avec autisme, ce qui limite I’évaluation de I’application du modéle d’intervention

précoce en France.

Dans ce contexte, nous avons donc décidé dans un premier temps de faire un état des lieux
des parcours précoces des familles : depuis leurs premieres inquiétudes développementales
jusqu’a la premiere prise en charge de ’enfant afin de savoir dans quelles mesures le modele
d’intervention précoce était appliqué en France et pouvoir étudier les forces et les obstacles a
cette application. Dans un second temps nous avons tenté de discuter des limites propres a ce

modele et de dégager quelques pistes de réflexion pour améliorer les parcours de soins.



73

PARTIE EXPERIMENTALE

A. MATERIEL ET METHODE

1. Présentation de I’étude

Notre étude s’intéresse au parcours de soins précoces d’enfants présentant un trouble du

spectre autistique diagnostiqué au Centre Ressource Autisme de Nice.

1.1 Type d’étude

Il s’agit d’une étude observationnelle rétrospective sur dossiers cliniques complétée par un

entretien téléphonique avec les familles des enfants inclus.

1.2 Objectif de I’étude

Etablir un état des lieux sur le parcours précoce d’un groupe d’enfants présentant un trouble
du spectre autistique.

Il s’agira de recueillir des données concernant certaines caractéristiques de la population
notamment 1’existence de facteurs de risque puis différentes caractéristiques du parcours de
soins notamment a propos du suivi initial, des premicres inquiétudes, de la premiére
consultation spécialisée, du diagnostic, de la premicre intervention et enfin de ’avis des

parents.
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2. Population étudiée

2.1 Criteres d’inclusion

* enfants nés entre 2000 et 2014 ;

* enfants présentant un diagnostic clinique d’autisme typique F 84.0 selon Ia
classification CIM-10 ;

* enfants présentant un diagnostic clinique posé par le CRA du CHU de Nice aprés une
évaluation standardisée entre 2010 et 2015;

e enfants dont le lieux de résidence durant les trois premieres années de vie était le
département des Alpes-Maritimes (06) ;

* enfants dont les parents ont donné leur consentement oral a 1’inclusion dans 1’étude.

Inclusion des patients :

L’inclusion des cas se fera lors du premier appel téléphonique de la famille deés lors que le

responsable 1égal de I’enfant aura donné un accord oral.

2.2 Critéres d’exclusion

* Enfants dont les parents ont refusé I’inclusion dans I’étude ;
* Enfants dont les parents n’ont pas répondu a I’appel téléphonique ;
* Enfants présentant une pathologie chronique associée ayant justifié d’une attention

particuliére dans les premieres années de vie.
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2.3 Diagnostic de trouble autistique

Le diagnostic d’autisme infantile était défini selon les critéres de la classification mondiale de
I’OMS et correspondait a la référence F 84.0.

Le diagnostic était posé a la suite d’une évaluation standardisée comprenant I’ensemble des
échelles validées suivantes : ADI, ADOS, CARS, VINELAND, bilan psychomoteur, bilan
orthophonique, suivi d’une réunion pluridisciplinaire de synthése conformément aux
recommandations en vigueur.

Ce bilan était réalisé par 1’équipe du Centre Ressource Autisme du CHU de Nice uniquement.
Pour I’ensemble des enfants, une consultation d’annonce diagnostique avec restitution des

bilans avait été réalisée en amont de d’étude.

2.4 Taille de la population

Du fait du caractere descriptif et rétrospectif de I’étude, la taille de 1’échantillon n’a pas pu
étre déterminée préalablement, en fonction d’un calcul de puissance statistique.

Nous avons fait en fonction de la base de données du Centre Ressource Autisme des Alpes
Maritimes.

La base de données comportait quatre-vingt quinze enfants présentant un diagnostic d’autisme
F 84.0.

Quarante et un ont été exclus du fait de leur domiciliation en dehors du département des
Alpes-Maritimes ou de leur arrivée apres 1’age de trois ans.

Huit ont été¢ exclus car ils présentaient une pathologie associée ayant nécessité un suivi
précoce et huit car les parents n’ont pas répondu aux appels téléphoniques.

En tenant compte des critéres d’inclusion et d’exclusion, nous avons ainsi inclus trente-huit

enfants dans notre étude.
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2.5 Durée de I’étude

Calendrier de la recherche :

Le début des inclusions a eu lieu en avril 2015. La durée de la période d’inclusion
correspondant a la durée totale de 1’é¢tude a duré un mois et la durée de participation de

chaque participant correspondait au temps de 1’appel téléphonique.

3. Méthodologie

3.1 Modalité de recueil des données

Le recueil des données a été ¢laboré a I’aide d’un questionnaire dont le remplissage a été

effectué par un seul et méme investigateur (cf Annexe 1 : Questionnaire).

Ce questionnaire a été congu par 1’équipe du Centre Ressource Autisme sous la direction du

Docteur Vesperini.

Deux étapes ont €té nécessaires au remplissage de ce questionnaire :
- une ¢étude préalable des dossiers médicaux papier des enfants inclus ;
- un entretien téléphonique avec les parents des enfants afin de compléter les données

manquantes.

La consultation des dossiers s’est déroulée au Centre Ressource Autisme du CHU Lenval de

Nice.
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3.2 Données recueillies

Le questionnaire recueille plusieurs types d’informations. D’une part, des caractéristiques
démographiques et d’autre part des caractéristiques concernant différentes étapes du parcours

de soins précoce des enfants inclus.

3.2.1 Caractéristiques de la population

Nous avons tout d’abord recueilli des données démographiques concernant chaque enfant
enfin de pouvoir les comparer aux chiffres de référence actuels dont :

- la date de naissance ;

- lesexe;

- le rang dans la fratrie.

Nous avons ensuite recherché I’existence de facteurs de risque de trouble du spectre autistique
a savoir :

- D’age des parents au moment de la naissance de ’enfant ;

- les antécédents obstétricaux ;

- les antécédents familiaux de trouble autistique.

Enfin, nous avons voulu étudier 1’acceés aux soins des familles dans notre département en
déterminant a quelle distance se trouvait la structure pédopsychiatrique la plus proche durant

les premicres années de vie de I’enfant.
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3.2.2 Caractéristiques du suivi initial

Le suivi initial nous a paru intéressant a étudier car il semble jouer un réle déterminant dans le
dépistage précoce des troubles. Ainsi, plusieurs types d’informations ont été
recueillis notamment :

- le type de professionnel en charge du suivi initial ;

- le remplissage correct du carnet de santé lors des visites obligatoires.

De plus, au regard des constats fait dans les différents plans autisme, nous nous sommes
interrogées sur I’influence des connaissances initiales des familles concernant les troubles du
spectre autistique dans le repérage des enfants. Nous avons alors recherché leur niveau de
connaissance du mot autisme et de ses principaux signes d’alerte ainsi que la délivrance

d’informations concernant le développement socio communicatif global de I’enfant.

3.2.3 Caractéristiques des premiers signes repérés

Nous nous sommes ensuite interrogées sur les caractéristiques des premiers signes des
troubles et notamment leur type, 1’age auquel ils ont été repérés chez les enfants, par quelle
personne ils ont été repérés, et enfin quelle avait été la démarche des parents suite a ce
repérage. Ceci afin de pouvoir d’une part objectiver 1’existence ou non de manifestations
précoces ainsi que la proportion et les caractéristiques du repérage familial précoce et d’autre

part étudier les spécificités d’entrée des enfants dans le réseau de soins.

3.2.4 Caractéristiques de la premiére consultation spécialisée

La premiere consultation spécialisée représente une étape déterminante dans le parcours de
soins des enfants. Ainsi, nous avons recueilli plusieurs type d’informations a ce sujet afin
d’essayer d’évaluer, a travers ses caractéristiques, la qualité de 1’adressage, la réactivité et
I’efficacité des différents acteurs de ce réseau.

Nous avons donc recherché :

- la personne ayant adressé 1’enfant vers cette consultation ;

- la structure choisie ainsi que le délai d’obtention d’un rendez-vous ;

I’age de I’enfant et la suite donnée par le spécialiste.
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3.2.5 Contexte du diagnostic

Avec un méme objectif d’évaluer I’efficacité, les forces et les limites du réseau de diagnostic

précoce, nous avons recueilli plusieurs informations concernant le diagnostic notamment :

- la personne ayant adressé 1’enfantvers cette consultation et I’intentionnalité de
I’adressage ;

- le délai d’obtention d’un rendez-vous ainsi que 1’dge de l’enfant au moment du
diagnostic ;

- I’évocation d’un diagnostic par des professionnels en amont.

3.2.6 Caractéristiques de la premiére intervention

L’intervention précoce représente une des étapes du triptyque du modele en vigueur. Ainsi,
nous avons voulu étudier ses caractéristiques et sa spécificité a travers :
- Dl’age de I’enfant au démarrage de la prise en charge ;
- le type de prise en charge que nous avons regroupé selon le lieu dans un premier temps
puis selon trois catégories :
o les prises en charge psychothérapeutiques individuelles ou institutionnelles
(groupe d’enfants, arthérapie, musicothérapie, psychothérapie) ;
o les prises en charge rééducatives libérales (orthophonie, psychomotricité) ;
o les prises en charge éducatives, comportementales et développemental (SESSAD

spécialisé dans les TSA, Unité de Jeunes Enfants du CHU Lenval).
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3.2.7 Avis parental sur le parcours de soins

Au regard des constats des autorités de santé concernant les difficultés rencontrées par les
parents tout au long du parcours de soins, nous avons choisi de recueillir également plusieurs
données subjectives concernant leur avis sur I’accompagnement dont ils avaient pu bénéficier
et des informations qui leur avaient été fournies ainsi que leur ressenti général durant cette
période.

Enfin, & travers I’outil particulier qu’estle « nuage de mots » qui illustre les sentiments
exprimés spontanément par les familles, nous avons tenté de mettre en lumicre des données
difficilement objectivables de fagon chiffrée.

En effet dans cette représentation, la taille de chaque mot est fonction de son occurrence.

3.3 Méthode statistique

Toutes les données recueillies ont été traitées a 1’aide du logiciel Microsoft Excel.
L’analyse statistique a été réalisée avec ’aide de I’infirmier de I’équipe du Centre Ressource

Autisme.

Il s’agit essentiellement de statistiques descriptives:
- moyenne et écart type des caractéres quantitatifs ;
- fréquence relative, exprimée en pourcentage, d'un caractere qualitatif ;

- représentation graphique des distributions de fréquence sous forme d'histogrammes.

Le caractere rétrospectif de 1'étude et le mode de recrutement des patients n'autorisent pas le

recours aux statistiques inférentielles.
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B. RESULTATS

1. Description des résultats

1.1 Caractéristiques de la population

» Les 38 enfants inclus dans I’étude se répartissaient comme suit : 33 garcons et 5 filles.

® Garcons

Filles

Graphique 1 : Répartition des enfants par sexe.

» L’age moyen des enfants au moment de 1’étude était de 7 ans 2 mois.

Age
16
14 A
12
10 -
8 | Age moyen :
- 7 ans et 1 mois
6 -
Ecart type :
4 - 2ansetll
mois
2 -

Graphique 2 : Répartition des enfants par age.

» 21 enfants étaient des ainés soit 55,26% des cas.

» Le foyer comportait en moyenne 2,02 enfants.
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» Concernant la recherche de facteur de risque :
o Il existait 9 cas d’antécédents obstétricaux ;
o 8 péres avaient un age supérieur a 40 ans a la naissance ;
o 11 meéres avaient un age supérieur a 35 ans a la naissance ;

o Il existait pour 2 enfants un second cas d’autisme dans la famille.

35% -
0,
o 28,95% Age de la meére > 35 ans au
30% .
moment de la naissance
23,68%
25% -
° 21,50%
20% - Antécédents obstétricaux
15% -
10% - M Age du pére > 40 ans au moment
526% de la naissance
5% -
0% l B Antécédents familiaux

Graphique 3 : Facteurs de risque de trouble autistique.

» Concernant ’accés aux soins des familles, il existait une structure d’accueil
pédopsychiatrique :
o Au sein méme de leur ville pour 26 d’entre eux ;
o A moins de 30 kilomeétres pour 10 d’entre eux ;

o Entre 30 et 50 kilometres pour 2 d’entre eux.

80%
68,42%
70%
60%
50%
40%
30% 26,32%

20%
10% 5,26%

0% -
B Dans votre ville <30 km entre 30 et 50 km

Graphique 4 : Distance d’accés a une structure spécialisée.
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1.2 Caractéristiques du suivi initial

» Le suivi médical initial était assuré par :
o Un pédiatre libéral pour 24 enfants ;
o Un médecin généraliste pour 9 enfants ;

o Un médecin de protection maternelle infantile pour 5 enfants.

13,16% Médecin PMI

0,
23,68% Médecin généraliste

63,16%
B Médecin pédiatre

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Graphique 5 : Type de suivi médical initial.

» Le carnet de santé lors I’examen médical obligatoire des neuf mois :
o Etait rempli pour 19 enfants ;
o N’était pas rempli pour 6 enfants ;
o L’information n’était pas communiquée pour 13 enfants.
» Le carnet de santé lors de I’examen médical obligatoire des vingt-quatre mois :
o Etait rempli pour 17 enfants ;
o N’était pas rempli pour 8 enfants ;

o L’information n’était pas communiquée pour 13 enfants.

100%
90%
80% Non renseigné Non renseigné
70%
60%
50%
40%
30%
20%
10%

0%

9 mois 24 mois

O Non renseigné 34,21% 34,21%

B Non 15,79% 21,05%

EOui 50,00% 44,74%
Graphique 6 : Remplissage du carnet de santé lors des visites obligatoires.
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> En ce qui concerne le niveau de connaissance initiale des parents avant d’entamer les

démarches diagnostiques pour leur enfant :

o 9 parents avaient regu des informations sur le développement socio-

communicatif normal de I’enfant ;

o 28 parents connaissaient le mot autisme ;

o 8 parents pouvaient citer au moins un signe d’alerte de 1’autisme.

100%
90% Non [
80% [ —
70% [ —
60% [ Non Non —
50% [ —
0% [ —
30% [ —
20% | S |
10% i
0% )
Aviez-vous déja recu une/
des information(s) sur le Connaissiez-vous un signe
développement de la Connaissiez-vous |'autisme? d'alerte de I'autisme chez
communication/ I'enfant?
socialisation chez I'enfant?
Non 76,32% 26,32% 78,95%
¥ QOui 23,68% 73,68% 21,05%

Graphique 7 : Connaissance initiale des parnets en terme de développement socio-communicatif et toubles

autistiques.

1.3 Caractéristiques des premiers signes cliniques repérés

» Des signes concernant le domaine du langage et de la communication ont été repérés

chez 29 enfants ;

» Des signes appartenant au domaine de la socialisation ont été repérés pour 14 enfants ;

» Des signes en lien avec le comportement ont été repérés chez 17 enfants.

36,84%

44,74%

———

0% 20% 40% 60% 80% 100%

Graphique 8 : Type de premiers signes cliniques repérés.

Socialisation

Comportement

M [angage ou
communication
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» Les premiers signes de trouble du spectre autistique ont été repérés par :
o Les parents eux-mémes pour 27 enfants ;
o Un autre membre de la famille pour 3 enfants ;
o Le médecin traitant pour 4 enfants ;

o Le personnel de la petite enfance pour 4 enfants.

Autre membre de la famille
Personnel de la petite enfance
' Médecin traitant de I'enfant

71,05% ® Pére, mere

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%  80%

Graphique 9 : Personne a I’origine du repérage des premiers signes de trouble autistique.

» En ce qui concerne 1’age des enfants au moment du repérage des premiers signes
cliniques de trouble du spectre autistique :
o 2 enfants avaient entre 6 mois et lan ;
o 23 enfants avaient entre 1 et 2 ans ;

o 13 enfants avaient plus de 2 ans.

70% 7

60,53%

60% -
50% -
40% - 34,21%
30% -
20% -
10% - 5,26%

0% -

entre 6 moiset1an Wentrelanet2ans plus de 2 ans

Graphique 10 : Age de repérage des premiers signes de trouble autistique.
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» Apres avoir repéré les premiers signes de trouble du spectre autistique :
o 1 famille a consulté des documentations libres sur I’autisme ;
o 1 famille a échangé avec le personnel de la petite enfance ;
o 5 familles en ont discuté avec d’autres membres de leur famille ;
o 28 familles en ont fait part a leur médecin traitant ;

o 3 familles ont pris la décision de ne rien faire dans I’immédiat.

Echanger avec des professionnels

0,
2,63% de la petite enfance

2,63% Consulter des documentations
libres sur I'autisme

7,89% Autre (préciser)

13,16% . .
B Dicuter avec la famille

73,68%
B Echanger avec le médecin de
I'enfant

0% 20% 40% 60% 80%

Graphique 11 : Premiére action des parents apres le repérage des premiers signes de trouble autistique.

» La décision de prendre un rendez vous chez un professionnel spécialisé suite au
repérage des premiers signes de trouble autistique chez leur enfant a été :
o Prise immédiatement pour 17 familles ;
o Prise au cours de I’année qui a suivi pour 9 familles ;

o Prise au dela de 1 an pour 12 familles.

50% 7

44,74%
40% -
31,58%
30% 23,68%
20% -
10% -
0% -
B |[mmédiatement Dans I'année qui a suivi Au-dela de un an

Graphique 12 : Délais de prise de décision d’une premiére consultation spécialisée.
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» Cette premiére consultation chez un professionnel spécialisé a été prise a I’initiative :
o Des parents pour 12 enfants ;
o Par le médecin traitant de I’enfant pour 12 enfants ;
o ParI’école pour 5 enfants ;
o Par un autre professionnel de santé pour 4 enfants ;
o Par une structure d’accueil de la petite enfance pour 3 enfants ;

o A I’initiative d’un autre membre de la famille pour 2 enfants.

Un autre membre de la famille
5,26%

Une structure de la petite enfance
7,89%

Un autre professionnel de santé

10,53%

B |'école
31,58% B L e médecin traitant

31,58% H Pere, mére

0% 5% 10% 15% 20% 25% 30% 35%

Graphique 13 : Personne a I’initiative de la premiére consultation spécialisée.

» Sur les 28 familles qui se sont tournées en premiére intention vers leur médecin

traitant, seules 6 ont été orientées vers une consultation spécialisée.

1.4 Caractéristiques de la premiére consultation spécialisée

» Le délai d’obtention du premier rendez vous de consultation spécialisé était de :
o De moins de 3 mois pour 34 enfants ;

o Compris entre 3 et 6 mois pour 4 enfants.

0, —
100% 89,47%

50% -

10,53%

0% . . .
H Moins de 3 mois Entre 3 et 6 mois

Graphique 14 : Délai d’obtention de la premiére consultation spécialisée.
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» Le type de professionnel choisi pour la premiére consultation a été :
o Un médecin du CAMSP pour 15 enfants ;
o Un pédopsychiatre de CMP pour 12 enfants ;
o Un pédopsychiatre libéral pour 6 enfants ;
o Un pédopsychiatre hospitalier pour 2 enfants ;
o Un médecin du CRA pour 2 enfants ;

o Un psychologue pour 1 enfant.

2,63% Un psychologue
5,26% Un médecin du CRA
5,26% Un pédopsychiatre hospitalier

B Un pédopsychiatre libéral

0,
31,58% B Un pédopsychiatre de CMP

39,47%

B Un médecin du CAMSP

0% 10% 20% 30% 40% 50%

Graphique 15 : Type de professionnel choisi pour la premiére consultation spécialisée.

» Lors de cette premicre consultation spécialisée :
o 3 enfants avaient moins de 18 mois ;
o 12 enfants avaient entre 18 et 24 mois ;
o 13 enfants avaient entre 2 et 3 ans ;

o 10 enfants avaient plus de 3 ans.

40% 34,21%
31,58%

30% - 26,32%

20% -

7,89%
10% -

0% -

Moins de 18 mois Entre 18 mois et 2 ans MEntre 2 ans et 3 ans plus de 3 ans

Graphique 16 : Age de I’enfant lors de la premiére consultation spécialisée.
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» Enfin, cette premiére consultation spécialisée s’est soldée par :
o Une proposition d’intervention pour 15 enfants ;
o Un suivi chez le méme spécialiste a but d’observation pour 12 enfants ;
o Une orientation vers un autre centre spécialisé pour 8 enfants ;
o Une mise sur liste d’attente par manque de place a été effectuée pour 2
enfants ;

o Aucune suite n’a été donnée pour 1 enfant.

B Aucune
Attente d'une place pour intervention

Orientation vers un autre spécialiste/Structure

spécialisée
31,58% B Suivi chez le méme spécialiste pour observation
39,47% H Proposition d'intervention

0% 10% 20% 30% 40% 50%

Graphique 17 : Décision prise suite a la premiere consultation spécialisée.

1.5 Contexte du diagnostic

» L’age des enfants lors du diagnostic de trouble du spectre autistique au CRA était de :
o Moins de 3 ans pour 6 enfants ;
o Entre 3 et 4 ans pour 20 enfants ;
o Plus de 4 ans pour 12 enfants.
70% 7
60% -
50% -

57,89%

40% -
30% -
20% - 13,16%
10% -

28,95%

0%
Moins de 3 ans Entre 3 et 4 ans B plus de 4 ans

Graphique 18 : Age des enfants au moment du diagnostic formalisé de trouble autistique.
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» Un diagnostic de trouble du spectre autistique ou de trouble envahissant du
développement avait déja été¢ évoqué par d’autres professionnels aux parents en amont

de la consultation au CRA pour 25 des 38 enfants.

34,21%

B Qui

Non
65,79%

Graphique 19 : Existence en amont d’un diagnostic de TED ou trouble autistique.

» L’orientation au CRA s’est faite :
o En premiére intention pour 2 enfants ;

o En seconde intention pour les 36 enfants restants.

. 5,26%
W 1ére intention

2éme intention
94,74%

Graphique 20 : Intentionnalité de 1’orientation au CRA.

» Cette consultation au CRA s’est faite a I’initiative :
o Des parents eux-mémes pour 17 enfants ;
o Du médecin du lieu de premiere prise en charge pour 10 enfants ;
o Un autre professionnel de santé pour 8 enfants ;

o Du médecin traitant pour 3 enfants.

7,89% le médecin traitant
21,05% un autre professionnel de santé
26,32% un professionnel du lieu de 1ére PEC
I <a4% wpere, mere
0% 0% 2% 0% A% s0%

Graphique 21 : Personne a I’initiative de 1’orientation au CRA.
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» Concernant le délai d’attente pour obtenir une premiere consultation au CRA, il était

de:

o Moins de 3 mois pour 12 enfants ;

o Compris entre 3 et 6 mois pour 9 enfants ;

o Plus de 6 mois pour 17 enfants.
50% - 44,74%
40% -

31,58%
30% 7 23,68%
20% -
10% -
0%
moins 3 mois Entre 3 et 6 mois B plus de 6 mois

Graphique 22 : Délais d’obtention de la consultation au CRA.

» Sur les onze enfants diagnostiqués avant 1’age de 3 ans :
o Aucun n’a attendu plus de six mois pour un premier rendez-vous ;
o 4 ont attendu entre 3 et 6 mois pour un premier rendez-vous ;

o 7 ont attendu moins de 3 mois pour un premier rendez-vous.

1.6 Caractéristiques de la premiére intervention

» L’age des enfants lors de la premiére prise en charge était de :
o Moins de 2 ans pour 6 enfants ;
o Entre 2 et 3 ans pour 20 enfants ;
o Plus de 3 ans pour 12 enfants.
60% 52,63%
50% -
0, .
40% 31,58%
30% -
20% - 15,79%

10% -

0%
moins de 2 ans Hentre 2 et 3 ans plus de 3 ans

Graphique 23 : Age de I’enfant lors de la premiére prise en charge.
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» Cette premiére prise en charge était assurée par :
o Un CAMSP pour 14 enfants ;
o Un CMP pour 9 enfants ;
o Un hopital de jour pour 4 enfants ;
o Un SESSAD pour 1 enfant ;
o Une prise en charge libérale a été choisie pour 8 enfants ;
o Dr’autres prises en charge comme des groupes de parole ou de stimulation

par le jeu ont été préférées pour 2 enfants.

SESSAD

Autre (préciser)

HDJ
Prise en charge libérale 21,05%
CMP/CMPP 23,68%
CAMSP 36,84%

0% 5% 10% 15% 20%  25% 30% 35% 40%

Graphique 24 : Lieu de premiére prise en charge.

» Cette premiere prise en charge était de type :
o Suivi psychothérapique individuel ou institutionnel pour 25 enfants ;
o Rééducative libérale seule pour 8 enfants ;

o Educative, comportementale ou développementale pour 4 enfants.

Aucune prise en charge

2,63%
10,5% zsiglgr;;z:‘reg:tgiucaﬁve, comportementale et
21,05% Prise en charge rééducation libérale seule
_ 65,78% B Prise en charge psychothérapeutiques
(I) _;) 1I0 1I5 ZIO 2I5 3IO

Graphique 25 : Type de premicre prise en charge.
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» 34 des 38 enfants avaient débuté une prise en charge avant le diagnostic au CRA

» Des bilans spécialisés ont été réalisés dans les 3 mois qui ont suivi le début de la prise

en charge pour 9 enfants.

2,64%

¥ Oui

“'Non

NSPP

Graphique 26 : Existence de bilans spécialisés dans les trois mois suivant le début de la prise en charge.

1.7 Avis parental sur le parcours de soins

» Le délai du parcours des enfants depuis les premicres inquiétudes jusqu’a la premiere
prise en charge semblait :
o Adapté pour 17 familles ;

o Trop long pour 21 familles.

W Adapté

Trop long

55,26%

Graphique 27 : Avis parental sur les délais du parcours de soins.
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» Les informations générales transmises par les professionnels de santé en dehors du
CRA en matiere de troubles autistiques paraissaient :
o Claires et suffisantes pour 6 familles ;

o Confuse et insuffisantes pour 32 familles.

» Les informations générales transmises par les professionnels de santé en dehors du
CRA en matiere de possibilité de prise en charge des enfants paraissaient :
o Claires pour 9 familles ;
o Suffisantes pour 8 familles ;
o Confuses pour 19 familles ;

o Insuffisantes pour 30 familles.

100%

90%

80%

70%

60%

50%

40%

30%

20%

0%
En terme d'informations générales sur En terme de prise en charge pour votre
I'autisme enfant

“ Insuffisantes 84,21% 78,95%

m Suffisantes 15,79% 21,05%

Graphique 28 : Avis parental sur les informations fournies lors du parcours de soins.



95

» Les sentiments exprimés par les familles a propos de leur parcours de soins étaient :

POURCENTAGE DE

SENTIMENT EXPRIME NOMBRE DE FAMILLES L'ECHANTILLON
seule 15 53,57%
perdue 9 32,14%
inquiete 5 17,86%
incomprise 4 14,29%
pas entendue 3 10,71%
en colere 2 7,14%
pas accompagnée 2 7,14%
contrariée 2 7,14%
abandon 2 7,14%
désespoir 2 7,14%
acceptation 1 3,57%
angoissée 1 3,57%
bien accompagnée 1 3,57%
dans |'attente 1 3,57%
désemparée 1 3,57%
en détresse 1 3,57%
livrée a vous-méme 1 3,57%
mal accompagnée 1 3,57%
neutre 1 3,57%
parcours du combattant 1 3,57%
pas aidée 1 3,57%
pas inquiete 1 3,57%
peu accompagnée 1 3,57%
rejetée 1 3,57%
sans aide 1 3,57%
satisfaite 1 3,57%
stressée 1 3,57%
trés satisfaite 1 3,57%

E
INQUIET

Graphique 29 : Ressenti des familles a propos de leur parcours de soins.
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DISCUSSION

A. ETAT DES LIEUX DES PARCOURS PRECOCES DANS NOTRE
DEPARTEMENT

1. Les caractéristiques de la population

Les données épidémiologiques de référence font état d’un sexe ratio de 4,2 gar¢ons pour une
fille dans la population d’enfants autistes. Dans notre étude, les résultats semblent supérieurs
a ces chiffres car on retrouve un ratio de 6.6 garcons pour une fille, donc une prépondérance

masculine.

On retrouve également la présence de facteurs de risque de trouble du spectre autistique
validés, a savoir, 1’dge des parents, respectivement supérieur a 35 et 40 ans pour la mére et le
pere dans environ 29% et 21% des cas, ainsi que des antécédents obstétricaux dans environ

23% des cas de notre étude.

Le troisieme facteur de risque énoncé dans le corpus de connaissances : antécédents familiaux

de trouble autistique, n’est que faiblement représenté dans notre étude (1 seule famille).

2. Résumé des principaux résultats de I’étude

Dans notre ¢tude, la majorité était des garcons, ainés de leur famille, habitant dans une grande
ville, tous suivis par un médecin de premiere ligne mais dont le carnet de santé n’était rempli
que dans la moiti¢ des cas lors des examens de visite obligatoire.

La majorité¢ des familles bénéficiait d’une structure pédopsychiatrique accessible, proche de
leur domicile.

Méme si 80% des parents ne connaissaient pas de signes précoces d’autisme, ce sont eux dans
70% des cas qui ont repérés les premiers signes de trouble, avant 1’age de deux ans pour 2

enfants sur 3. Il s’agissait, pour la plupart, de troubles du langage et de la communication.
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75% des parents ont en premiere intention échangé avec leur médecin traitant au sujet de leurs
inquiétudes et un tiers ont ensuite pris eux-mémes I’initiative d’une consultation
pédopsychiatrique, pour beaucoup dans le domaine public (CAMSP, CMP ou secteur
hospitalier dans 80% des cas).

Le délai de cette premiere consultation était en moyenne de moins de trois mois dans 90% des
cas et les enfants avaient alors pour 40% d’entre eux moins de deux ans et pour 75% moins de
trois ans.

Le début des interventions avait lieu pour la grande majorité¢ dans le secteur public et pour
70% des enfants avant 1’dge de trois ans. Il s’agissait de prises en charge
psychothérapeutiques individuelles ou institutionnelles dans deux tiers des cas.

La consultation au CRA s’est faite trés fréquemment en seconde intention et a ’initiative des
parents dans 45% des cas. Les enfants avaient pour la plupart plus de trois ans (70%) au
moment du diagnostic formalisé au CRA. Un diagnostic de trouble du spectre autistique ou de
trouble envahissant du développement avait néanmoins été¢ évoqué aux familles en amont

dans deux tiers des cas.

Nous remarquons donc a travers ses résultats que dans notre population, les parents étaient
fréquemment a I’origine du repérage, ainsi que de la premicre consultation pédopsychiatrique
et de la consultation au CRA.

De méme, notre étude révele que seuls quatre enfants sur trente-huit avaient été repérés par
leur médecin traitant et ces derniers n’étaient a 1’initiative d’une consultation spécialisée que
dans un tiers des cas, en proportion identique a I’initiative parentale.

De méme, la consultation au CRA n’avait été¢ a I’initiative d’un médecin que dans 33% des
cas, contre 45% a Dinitiative des parents. Enfin, trés peu de bilans fonctionnels avaient été

réalisés au décours des trois premiers mois de la prise en charge (seulement 5 enfants sur 38).

La grande majorité des parents caractérise d’insatisfaisantes et de confuses les informations
fournies en amont du CRA en terme de généralités sur I’autisme et de possibilités de prise en
charge.

Le nuage de mot illustre la solitude comme sentiment prépondérant pour quinze familles lors
de leur parcours de soins. Sont également prédominants 1’inquiétude, le sentiment de ne pas
étre entendus ou de ne pas étre comprises. Cette illustration refléte également pour plusieurs
familles les sentiments d’abandon, d’un manque d’aide, d’un « parcours du combattant » ou

d’un accompagnement de mauvaise qualité.
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B. ANALYSE DES PARCOURS DE SOINS DES ENFANTS DE NOTRE
ETUDE : POINTS FORTS ET OBSTACLES.

1. Les points forts des parcours de soins

1.1 La consultation de médecine de premiére ligne

Un des premiers aspects positifs que nous révele 1’analyse des données de notre étude
concerne la bonne couverture du suivi initial des enfants inclus. En effet, nos statistiques
montrent que la totalité des enfants en bas age était suivie par un professionnel de premicre
ligne (médecin généraliste, pédiatre ou médecin de PMI) avec toutefois une proportion plus
importante pour les pédiatres (deux tiers des cas environ). Ces résultats semblent en
adéquation avec 1’organisation du systéme de soins actuel frangais et du département des

Alpes-Maritimes et prouvent ainsi son bon fonctionnement.

Cette donnée renforce ¢galement I’idée développée et consolidée dans les plans de soins
gouvernementaux successifs que les professionnels de premicre ligne, pédiatres et médecins
généralistes peuvent, et doivent, représenter le premier et essentiel maillon dans la chaine du
repérage précoce, notamment grace aux visites obligatoires et au remplissage du carnet de
sante.

De ce fait, ils constituent le premier niveau de surveillance de routine du développement des
enfants issus de I’algorithme décisionnel établi par la Fédération Frangaise de Psychiatrie
dans ses recommandations de pratique professionnelle (64) et appartiennent ainsi au réseau

initial dit « réseau d’alerte » défini dans le troisiéme Plan Autisme (63).

En concordance avec les recommandations, notre étude met en évidence leur position
privilégiée en tant que « premiers alertés » ainsi que le role de « référent » qui leur est attribué
par les familles. En effet, prés de 75% d’entres elles s’adressent en premiere intention a leur
médecin traitant apres le repérage des premiers signes cliniques de trouble. Ce chiffre
renforce alors cette nécessité soutenue par les pouvoirs publics de leur accorder une place

déterminante dans le dépistage précoce des troubles autistiques.
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Une enquéte nationale sur le parcours de soins des familles d’enfants autistes publiée en 2013
par une association privée (Fondation Fondamentale) vient corroborer ce constat avec une
proportion de 49% de premicre intention de consultation chez un médecin généraliste ou

pédiatre apres repérage des premiers signes de trouble autistique (87).

Les consultations de médecine de premiére ligne constituent donc un véritable pilier pour le
repérage précoce des troubles autistiques et leur bon fonctionnement représente une force
pour I’application du modele d’intervention précoce sur laquelle les autorités doivent
continuer de s’appuyer pour renforcer leurs mesures visant a améliorer 1’efficacité du réseau

de soins.

1.2 L’accessibilité aux soins spécialisés du secteur public

Un second point positif mis en lumiére par notre étude concerne la bonne qualité de I’acces
aux soins dans notre département des Alpes-Maritimes. En effet, 70% soit vingt-six des
trente-huit familles disposaient d’un lieu d’accueil public spécifique dans leur ville, prouvant
ainsi la bonne couverture territoriale des structures sanitaires et sociales pédopsychiatriques
de notre département. Seuls 5% ont dii parcourir trente a cinquante kilometres pour bénéficier
d’un accueil spécialisé et aucune famille n’habitait a plus de cinquante kilométres d’un lieu de
soins adapté.

Ce constat représente donc également un point essentiel nécessaire au fonctionnement optimal
du triptyque de repérage, diagnostic et intervention précoces.

Cependant, nous ne pouvons pas exclure I’influence du biais de recrutement (population
uniquement diagnostiquée au CRA) sur ces bons résultats, qui sera discuté avec les autres

limites de notre étude.

Un autre résultat de notre analyse vient compléter cette observation : plus de 81% des enfants
ont consulté un pédopsychiatre de CAMSP, de CMP, ou de secteur hospitalier pour leur
premiére consultation spécialisée avec une proportion plus importante pour les CAMSP (40%
des cas). Cette importante proportion signe sans conteste une orientation des parents vers le

secteur public en premicre intention d’une consultation spécialisée des troubles autistiques.
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Nous pouvons évoquer comme raisons possibles a ce choix d’une part la confiance que les
parents semblent accorder au systeme public mais également le faible effectif des
pédopsychiatres libéraux dans la région ou encore le colit financier que peut représenter une
telle consultation pour certaines familles, préférant ainsi bénéficier de la gratuité du systéme
public.

Cette préférence manifeste se retrouve également dans une étude clinique nationale publiée en
2001 qui évoque le méme chiffre de 80% de premicre consultation spécialisée des enfants en
secteur public (CMP, CMPP, CAMSP) apres repérage des troubles (122). 11 s’agit donc d’un

outil précieux qui se distingue également par sa constance dans le temps.

De plus, les délais d’attente restent raisonnables pour obtenir cette premiere consultation en
¢tablissement public ; ils sont estimés dans notre étude a moins de trois mois pour pres de
88% des familles concernées, renforcant ainsi le constat d’efficacité du fonctionnement de ce

secteur de soins.

En matiére de consultation pédopsychiatrique initiale dans le domaine des troubles
autistiques, le systeme de soins publics (CAMSP, CMP ou secteur hospitalier) représente
donc un ensemble caractéris¢é par une facilit¢ d’utilisation notamment grice a son
accessibilité, la gratuité de ses soins ainsi que ses courts délais de consultation en dépit des
listes d’attente. Il obtient donc une place privilégiée par les familles depuis de nombreuses
années. Ce constat favorable représente un €lément de base indispensable au fonctionnement
optimal du triptyque sur lequel repose le modéle d’intervention précoce et continue de ce fait

d’étre renforcé par les différents plans de soins notamment en matiére de moyens.



101

1.3 L’apparition et le repérage parental précoces des premiers signes

Deux arguments, basés sur des pré-requis du modéle d’intervention précoce, et en faveur de
son applicabilité en France sont retrouvés dans notre étude : une apparition des premiers

signes ainsi qu’un repérage par les parents qui se font de manicre précoce.

L’age d’apparition des premiers signes mis en évidence par nos résultats concorde, d’une part
avec les conclusions d’études francaises qui situent leur apparition entre dix-sept et dix-neuf
mois et valident, d’autre part, I’hypothése de I’existence précoce de la symptomatologie
autistique. En effet, 60% de nos enfants présentaient des signes cliniques repérés entre un et
deux ans. Pour deux enfants, les premiers signes avaient méme été repérés avant 1’age d’un

an.

La mise en évidence de I’apparition précoce des premiers signes autistiques dans notre étude
est un ¢lément indispensable car il constitue le fondement méme du modele d’intervention

précoce et permet ainsi son application.

En ce qui concerne le type de premier signe clinique repéré chez les enfants présentant un
trouble du spectre autistique, nos analyses statistiques montrent l1a aussi des résultats
similaires aux données de la littérature (123). Ainsi, il apparait une forte prédominance des
troubles du langage et de la communication (plus de trois quarts des cas).

Dans une moindre proportion (environ la moiti¢), sont ensuite repérés des troubles du
comportement associés, puis des troubles des interactions sociales, dans environ un tiers des
cas.

De nombreux travaux tentent d’étudier I’influence du type des premiers signes sur I’age de
repérage et de diagnostic des enfants sans cependant aboutir a des résultats réellement
significatifs. A titre d’exemple, certains symptomes comme la présence de maniérismes
moteurs ou de mouvements stéréotypés se retrouvent dans plusieurs études comme facteurs
prédictifs d’un diagnostic précoce (120) (119). Il en est de méme avec la perte des
acquisitions du langage, la régression globale du développement ou encore les troubles

séveres des interactions sociales (121).
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Dans notre étude, les trois catégories de signes (communication, interactions sociales et
comportement) ont été repérés en proportion quasi équivalente pour la tranche d’age « un a
deux ans » : respectivement 55%, 57% et 64%. Les seuls signes repérés avant un an étaient un

trouble de la communication dans deux cas et des troubles du comportement dans un cas.

L’algorithme décisionnel pour les jeunes enfants en vigueur en France, basé sur 1’état actuel
des connaissances scientifiques et médicales, offre aux parents une place importante dans le
processus de repérage précoce de leur enfant. Il est en effet désormais clairement établi a
travers ce schéma que leurs inquiétudes motivant une consultation représentent un facteur de
risque majeur a prendre en compte et entraine de ce fait systématiquement une réévaluation a
un mois, méme en cas d’examen clinique normal (64).

Nous retrouvons dans notre étude des résultats concordant avec ces données, estimant a plus

de 71% les cas de repérage des premiers signes cliniques par les parents.

I1 s’agit donc d’un constat essentiel qui renforce le bienfond¢ de ces modalités de repérage
trés précoce s’appuyant sur les inquiétudes parentales et représentant une aide précieuse
permettant la mise en place d’interventions précoces et ainsi [’application du mod¢le

d’intervention précoce.

1.4 L’utilisation adéquate des services de diagnostic et de prise en charge publics

Le troisiéme plan autisme place les Centres Ressources Autisme au troisiéme rang du réseau
de repérage et de dépistage précoce, définissant ainsi leur réle de « spécialiste » pour des cas
de « diagnostic complexe » (63).

Les données recueillies dans notre étude révelent le bon respect de cette hiérarchisation des
structures de soins avec plus de 95% de consultations au Centre Ressource Autisme de Nice
en seconde intention uniquement. Ceci permet un fonctionnement optimal de cet

¢tablissement de soins nécessaire a une application efficace du modéele d’intervention précoce.

Nos analyses concernant les modalités de la prise en charge initiale révelent également des
aspects favorables a I’application en France de ce modele qui s’adresse au plus grand nombre

donc favorise les structures publiques.
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En effet, la répartition des structures de prise en charge montre un systéme de soins public
privilégié par les familles de notre étude avec plus de 70% des enfants inclus pris en charge
en CAMSP, CMP ou Hoépitaux de jour. Nous pouvons la aussi avancer, en faveur de ce choix,
les arguments d’une bonne répartition territoriale de ces structures, de la gratuité des soins
délivrés ainsi que des délais d’attente raisonnables.

Les résultats de 1’étude frangaise dirigée par le Professeur Lazartigues en 2001 fait méme état

d’un constat supérieur avec plus de 90% des enfants pris en charge dans le domaine public
(87).

La disponibilité et I’organisation des structures de soins publiques constituent un fondement
essentiel au fonctionnement optimal d’un systéme de santé a la francaise.

Leur bonne utilisation en France en fait donc une base solide sur laquelle peuvent s’appuyer
les modalités des plans de soins et recommandations successifs mis en place pour améliorer

I’application du modele d’intervention précoce.

La bonne couverture du suivi initial des enfants en bas age, la facilité¢ de 1’accessibilité¢ aux
soins spécialisés, la qualité du repérage parental précoce ainsi que I’utilisation adéquate des
services de diagnostic et de prise en charge publique sont autant de facteurs qui permettent

aujourd’hui I’application en France du modele d’intervention précoce.
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2. Les faiblesses apparues dans nos parcours de soins

2.1 Le manque de connaissance initiale du développement socio-communicatif en

population générale

Il s’agit du premier aspect négatif qui transparait des résultats de notre étude. Il concerne aussi
bien les connaissances générales en terme de développement socio-communicatif typique de
I’enfant que les pathologies du spectre autistique.

En effet, seul un quart des parents avaient regu une information générale sur le
développement socio-communicatif de I’enfant avant leur consultation au Centre Ressource
Autisme et, si plus de 73% des familles interrogées assuraient connaitre le mot « autisme »,

moins d’un quart étaient ensuite capables d’en citer un signe d’alerte.

Notre ¢tude révele des chiffres congruents avec les constats faits par le gouvernement dans
son second plan autisme au sujet du manque d’information générale ou spécifique a
destination du grand public (62).

La proportion importante du repérage précoce par les parents retrouvée aussi bien dans la
littérature que dans notre étude (71%) prouve que ce défaut de connaissance initiale des
familles n’entrave pas de facon marquée leur intuition d’un trouble du développement chez
leur enfant. Cependant, il apparait clairement, notamment a travers les récits parentaux des
parcours de soins de ces enfants, que ces lacunes entrainent un stress intense, ainsi qu’une
errance diagnostique des familles donnant souvent lieu a des retards de prise en charge par la

suite.

Depuis quelques années, les autorités de santé¢ semblent cependant avoir pris conscience de
cette méconnaissance initiale des troubles du spectre autistique qui représente un obstacle au
reperage précoce.

Afin d’améliorer ce constat, diverses mesures sont désormais mises en place comme par
exemple la diffusion au grand public du corpus de connaissance des troubles autistiques ou

encore 1’organisation de journées nationales de sensibilisation a 1’autisme.
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Nous allons voir que cette errance diagnostique peut étre accentuée par le manque de
connaissance de la part des professionnels de santé dans ce domaine. Cela semble également
transparaitre a travers les ressentis souvent négatifs des familles au sujet de leur parcours de

soins.

2.2 Le défaut de repérage précoce par les professionnels de santé

A la lumiere de certains résultats de notre étude, le cercle des professionnels de la petite
enfance et notamment les médecins de premiere ligne semblent également concernés par ce
défaut de connaissance des troubles du spectre autistique aussi bien en terme de clinique que

d’orientation.

En ce qui concerne le dépistage précoce, nos données révelent que les premiers signes de
troubles du spectre autistique avaient €été repérés par le médecin traitant de 1’enfant dans

seulement 10% des cas.

Les plans autismes successifs exposent clairement cette problématique et le retard diagnostic
qu’elle entraine. Des mesures sont alors mises en place en ce sens avec notamment la
publication d’un guide de recommandations pour la détection et le diagnostic de 1’autisme
ainsi que la diffusion d’un corpus de connaissances communes issues de la littérature et des
données scientifiques.

Des plans de formation initiale et continue spécifique aux pathologies des troubles autistiques
sont intégrés ou renforcés dans les cursus théoriques de 1’ensemble des professionnels de la
petite enfance.

Enfin, des campagnes de sensibilisation sont également organisées en France par des équipes

spécialisées.

Une autre donnée venant corroborer ces résultats concerne le remplissage du carnet de santé
lors des visites pédiatriques obligatoires de surveillance du développement. En effet, notre
¢tude montre que seule la moiti¢ des carnets de santé étaient remplis a la visite obligatoire des

neuf mois et seul 45% étaient remplis a celle des vingt-quatre mois.
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Ce mésusage des outils de repérage est également mis en avant par les autorités de santé dans
le troisieme plan autisme et donne alors lieu a des mesures d’amélioration de leur utilisation

en association avec les équipes de soins pédiatriques.

Ce biais de repérage, qu’il soit di a un défaut de connaissance de la pathologie autistique ou a
un mésusage des outils proposés représente un obstacle majeur au repérage puis au démarrage
d’interventions spécifiques. Un défaut de fonctionnement de la premiére étape du triptyque
clinique conditionne en effet I’efficacit¢ de 1’ensemble du systéme provoquant alors des

retards de diagnostic et de prise en charge des enfants.

2.3 Le défaut d’orientation des enfants apreés le repérage par les professionnels de

santé

La Haute Autorité de Santé expose dans ses recommandations de pratique professionnelle
pour le diagnostic de I’autisme publiées en 2012, un algorithme décisionnel pour les jeunes
enfants qui préconise, de fagon systématique, une consultation spécialisée pour tous les

enfants présentant des signes de trouble du développement repérés en surveillance de routine.

En ce qui concerne cette orientation initiale, la aussi, notre étude pointe plusieurs
dysfonctionnements.

En effet, de maniére globale sur I’ensemble des trente-huit familles, 1’orientation par le
médecin traitant vers une consultation pédopsychiatrique ne s’est faite a son initiative que
dans un tiers des cas, en proportion équivalente avec I’initiative parentale.

Lorsqu’on restreint la population aux vingt-huit familles qui se sont tournées en premicre
intention vers leur médecin traitant (75%), ce dernier n’a orienté que six enfants vers un
spécialiste (20% des cas) laissant alors cette consultation spécialisée a I’initiative de onze
parents (40% des cas).

Ce résultat met en évidence le défaut d’adressage des professionnels de premiere ligne et
interroge alors sur I’importance de la réponse du premier interlocuteur dans la fluidité du

parcours.
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De plus, en terme de délais, seul 45% des familles de notre étude ont consulté un spécialiste
immédiatement apres 1’observation des premiers signes, et environ un tiers ont quant a eux
attendu plus d’un an avant de consulter.

Une des explications a ce constat de latence peut étre avancée par un élément non présent
dans nos analyses statistiques mais révélé au cours des entretiens téléphoniques: la
méconnaissance des parents de 1’importance d’un processus de soins précoce et le manque
d’explication et d’accompagnement de la part de leur médecin traitant.

Lorsque nous détaillons ces résultats, nous remarquons que sur la totalit¢ des familles
orientées par leur médecin traitant, seule la moitié ont pris un rendez vous immédiatement

apres le repérage des signes.

En corrélation avec nos résultats, une étude frangaise de 2001 sur le méme sujet conclue
¢galement a des délais importants (trente-deux mois en moyenne) entre le repérage des
troubles et la premiere consultation spécialisée qu’ils n’attribuent pas a des facteurs
sociodémographiques comme le sexe, le rang dans la fratrie ou le niveau socio-économique

des parents ni a I’intensité des troubles (124).

Cette orientation aléatoire vers un médecin spécialiste transparait également a travers les ages
des enfants lors de leur premiére consultation pédopsychiatrique. Notre étude révéle que deux
tiers des enfants avaient alors plus de deux ans, un quart avait méme plus de trois ans.

Ces résultats ne semblent donc pas non plus en adéquation avec les recommandations de prise
en charge et d’orientation précoces, conséquence directe d’un repérage tardif et de

connaissances précaires de ces troubles.

En plus des lacunes théorico-cliniques des professionnels de terrain a propos de la pathologie
autistique, ces données réveélent donc une mauvaise connaissance associ¢e des schémas
décisionnels d’orientation des enfants ainsi que des délais recommandés, entrainant alors des

retards diagnostics dus a des parcours longs et chaotiques.

Le défaut d’orientation est un frein important a la fluidité¢ et a 1’efficacit¢ du modele
d’intervention qui se veut précoce. L application de ce modele ne peut donc se faire qu’apres
une harmonisation des pratiques des professionnels de premiere ligne et des protocoles de
soins issus des mesures nationales afin de réduire les délais entre les différentes étapes du

systeéme et permettre ainsi son fonctionnement optimal.
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2.4 Le manque de formalisation des diagnostics précoces

Deés 2005 et le premier plan autisme, I'intérét d’un diagnostic précoce dans les troubles du
spectre autistique est mis en avant par les autorités médicales, rapidement renforcé la méme
année par la publication de recommandations de bonne pratique par la Fédération Frangaise
de Psychiatrie en partenariat avec la Haute Autorité de Santé.

Il y est stipulé qu’un diagnostic fiable de trouble du spectre autistique a ’aide de bilans
spécifiques (ADI, ADOS) peut et doit étre posé aux alentours de I’age de trois ans.

Un important retard de notre pays dans ce domaine est également évoqué (64).

En 2013, le troisiéme plan autisme confirme ces observations en révélant que la situation
actuelle en France des personnes avec autisme demeure « critigue » évoquant, entre autres,

ces retards de diagnostics standardisés (63).

Les résultats de notre étude semblent en adéquation avec ce constat car ils estiment a moins
d’un tiers le nombre d’enfants ayant bénéficié¢ d’une telle procédure diagnostique avant I’age

de trois ans. Elle était méme réalisée apres 1’age de quatre ans dans 60% des cas.

Un tel retard de confirmation diagnostique peut, selon les autorités de santé, avoir plusieurs
conséquences : d’une part alimenter le stress, I’errance et les questionnements parentaux,
d’autre part, entrainer un retard de prise en charge et donc une perte de chance en terme de

pronostic pour 1’enfant (64).

Cependant, les derniers textes en vigueur insistent sur le fait que les interventions doivent
s’instaurer de fagon précoce en continuité directe du repérage, avant méme la confirmation
diagnostic (63). En ce sens, notre étude révele des chiffres importants. En effet, nous estimons
a environ deux tiers, les cas ou un diagnostic de trouble envahissant du développement ou
trouble du spectre autistique avait ét¢ évoqué par un médecin a la famille en amont de la
démarche diagnostique formalisée.

Une prise en charge pouvait alors étre mise en place pour ces enfants.

Effectivement dans notre étude, trente-quatre des trente-huit enfants inclus avaient débuté une

prise en charge en amont du diagnostic définitif par le Centre Ressource Autisme.
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Ces données viennent tempérer ce constat défavorable de retard de confirmation diagnostique
en limitant notamment le retard de prise en charge des enfants mais révélent cependant le
manque de corrélation avec les recommandations en vigueur en terme de délais par exemple.
Ce défaut de formalisation des diagnostics de troubles autistiques représente un obstacle a

I’application optimale du modele d’intervention précoce.

Néanmoins, il convient de prendre en compte un biais de sélection créé par un de nos criteres
d’inclusion : un diagnostic de trouble du spectre autistique exclusivement posé par le Centre

Ressource Autisme, pouvant biaiser les résultats et influencer nos conclusions.

En parallele et a la lumicre de ces données, une autre piste de réflexion concernant le

diagnostic précoce peut étre abordée.

En effet, au regard des importants délais d’attente d’une premicre consultation au Centre
Ressource Autisme, estimée dans notre étude a plus de six mois dans environ 44% des cas,
ces structures institutionnelles semblent se heurter a des limites de moyens.

Cependant, un principe de priorité de premiére consultation aux enfants plus jeunes tente
d’étre mis en place afin de pallier ses difficultés. Dans notre étude, sur les onze enfants
diagnostiqués au CRA avant I’age de trois ans, aucun n’a attendu plus de six mois, sept ont

attendus mois de trois mois et seuls quatre ont attendu entre trois et six mois.

La question des possibilités de diagnostics standardisés plus précoces dans des centres de
soins du réseau type services hospitaliers, CAMSP ou CMP peut alors étre posée. Plusieurs
actions du troisieme plan autisme semblent également aller en ce sens en proposant
notamment une amélioration du diagnostic précoce grace a la formation aux outils spécifiques
(ADI, ADOS) d’environ mille professionnels de premicre ligne. Ces nouvelles mesures

pourraient ainsi permettre de fluidifier I’ensemble des étapes du parcours de soins.

Un diagnostic précoce formalisé est un ¢lément indispensable au fonctionnement optimal du
triptyque de repérage, diagnostic et prise en charge.

A T’heure actuelle, le manque d’adéquation de 1’age de confirmation diagnostique avec les
recommandations en vigueur représente un obstacle a I’application du modele d’intervention

précoce.
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2.5 Le manque de pluralité des prises en charge précoces

Les recommandations de la Haute Autorité de Santé ainsi que les mesures des plans de soins
gouvernementaux sont actuellement unanimes sur la nécessit¢ d’une prise en charge tres
précoce des enfants présentant un trouble du spectre autistique. Initialement recommandées
avant quatre ans, 1’age de Dl’initiation d’une intervention est revu a la baisse et désormais
estimé possible a partir de 1’dge de dix-huit mois (63).

I1 est précisé que cette prise en charge doit donc débutée en continuité du repérage (et, de ce
fait, en amont du diagnostic) ou au maximum dans les trois mois qui suivent un diagnostic
(69) et s’appuyer sur des techniques comportementales, développementales et éducatives
globales et adaptées a chaque enfant. En complément, d’autres approches peuvent étre

envisagées dans un souci de pluralité.

L’analyse des données de notre étude au regard de ces recommandations ne semble pas étre
en totale adéquation avec ses recommandations. Elle signe certains aspects positifs comme
I’age de prise en charge mais également certains obstacles au modéle d’intervention précoce

comme le manque de diversité et de spécificité des interventions.

Tout d’abord, notre étude révele que 70% des enfants inclus avaient bénéficié d’une prise en
charge avant I’age de trois ans dont 16 % avant deux ans.

Ce résultat reflete donc un fonctionnement efficace du systéme de soins actuel en terme d’age
de prise en charge car il est certain que le seuil de dix-huit mois fixé en référence par les
recommandations ne représente pas une obligation. Il est d’ailleurs bien précisé¢ dans les
fiches actions du troisiéme plan autisme qu’une « possibilité » d’intervenir dés dix-huit mois
¢tait mise en évidence, renforcant surtout 1’idée de 1’importance d’une prise en charge en
amont du diagnostic.

Les multiples trajectoires développementales et les variabilités d’installation de la
symptomatologie autistique notamment tardives ou régressives maintenant bien connues ne
permettent pas, en effet, ’application de ce critére a la totalité¢ des enfants atteints.

Dans notre étude, la majorité des enfants étaient pris en charge précocement.



111

Néanmoins, une prise en charge des enfants la plus précoce possible doit rester un objectif
prioritaire pour les autorités de santé afin de pouvoir continuer a proposer des moyens
nécessaires a son obtention et ainsi permettre 1’application du modele d’intervention précoce
en France. La bonne disponibilité du réseau de prise en charge des enfants en bas adge peut
constituer un support stable sur lequel s’appuyer lors des propositions de mesures

d’amélioration des services.

Le fait que I’ensemble des enfants ait bénéficié d’une prise en charge quelle qu’elle soit, peut
¢galement représenter un aspect positif mettant en lumiere un systéme sanitaire qui semble
accessible a tous, répondant quantitativement a la demande du terrain.

Cependant, le type de prise en charge mis en place aprés la premiére évaluation spécialisée
montre un manque d’adéquation avec les directives gouvernementales en terme de spécificité
d’intervention. En effet, la grande majorité des enfants (vingt-cinq sur trente-huit) se sont vus
proposer une prise en charge de type suivi psychothérapeutique individuel ou institutionnel et
seuls quatre enfants ont bénéfici¢ d’une intervention éducative, comportementale ou
développementale conforme aux recommandations. Enfin, huit enfants ont été pris en charge
par une rééducation libérale seule (orthophonie ou psychomotricité). On peut donc souligner
et reprocher le manque de pluralité de ces interventions quasi exclusives, méme si certains

enfants avaient des rééducations libérales en plus de leur suivi psychothérapique.

De plus, on note que seul un quart des enfants avaient bénéfici¢ de bilans spécifiques
(orthophoniques, psychomoteurs etc.) dans les trois mois aprés le début de leur prise en
charge renfor¢ant donc notre constat d’un manque d’adaptation individuelle et de spécificité

des interventions mises en place.

Une des explications a ces difficultés pourrait étre I’absence de référence médicale précise a
ce sujet avant les travaux du second plan autisme et la publication en 2012 de

recommandations de bonne pratique par la Haute Autorité de Santé (69).

Au méme titre que le repérage ou le diagnostic, la précocité et la spécificité de la prise en
charge des enfants avec autisme sont essentielles a I’application du modéele d’intervention

précoce.
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Notre systéme de soins actuel semble efficace en ce qui concerne la précocité des soins
délivrés mais leur spécificité et leur diversité représente encore un obstacle au déroulement

optimal du mode¢le.

Le manque initial de données précises sur la conduite a tenir en terme de thérapeutique
pourrait, en partie, expliquer ce constat. Les mesures gouvernementales en ce sens donnent
d’ailleurs désormais lieu a des plans de formations spécifiques de I’ensemble des équipes de
soins et de financements de structures spécialisées afin de permettre une meilleure efficacité
du fonctionnement de ce modele en France.

Des unités d’enseignement des la classe de maternelle sont également proposées ainsi que de

nombreux travaux d’évaluation des techniques thérapeutiques.

2.6 Le ressenti des familles a propos de leur parcours de soins notamment a

travers ’analyse du nuage de mots

En ce qui concerne les avis et le ressenti des familles a propos du parcours diagnostic de leur
enfant, les chiffres de notre étude semblent tous converger vers un seul et méme constat : la
difficulté aussi bien en terme d’accompagnement, que d’information ou d’orientation.

Malgré des résultats qui semblent plutot satisfaisants en terme d’age de premiére consultation
spécialisée et de prise en charge (moins de trois ans dans respectivement 75% et 70% des

cas), les familles paraissent trés souvent insatisfaites.

Environ 85% des familles interrogées qualifiaient d’insuffisant et de confus le caracteére des
explications générales qui leur avait été fournies a propos des troubles du spectre autistique en
dehors du Centre Ressource Autisme.

Il en était de méme au sujet des informations concernant les possibilités de prise en charge des
enfants, également caractérisées d’insuffisantes et de confuses dans pres de 80% des cas.
Enfin, plus de la moiti¢é des familles interrogées estimaient que le délai global de leur
parcours, depuis les premicres inquiétudes jusqu’a la premiere prise en charge, était de

maniere générale trop long.
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Ces résultats semblent en lien direct avec les constats faits auparavant concernant le manque
de connaissance théorique et clinique des troubles autistiques et de leur prise en charge par les
professionnels de terrain. En effet, certains résultats notamment ’initiative par les parents

une premicre consultation spécialisée malgré leurs interrogations a leur médecin traitan
d’ Itat 1 lgré 1 t t | d traitant
prouvent, certes, I’efficacité de la détermination des familles mais surtout sa nécessité face a

des réponses souvent peu satisfaisantes pouvant expliquer les ressentis alors négatifs.

Le dernier item de notre étude consistait & demander aux parents de résumer en trois mots leur
ressenti général vis a vis de leur parcours de soins. Il en ressort une importante proportion de
termes a connotation négative.

Certains sentiments exprimés par les familles tels que 1’inquiétude, le stress, 1’angoisse, la
colere, la solitude, le sentiment d’étre perdu ou encore le désespoir semblent toutefois
compréhensibles et fréquemment retrouvés dans les contextes de pathologies pédiatriques.
Cependant, d’autres termes comme « abandonné », « pas ou mal accompagné », « incompris »
ou encore « parcours du combattant » évoqués par de nombreux parents reflétent des lacunes
séveres dans leur prise en charge globale de la part des différents acteurs de soins.

Ces réponses mettent en évidence les difficultés pour les familles a s’orienter et a trouver des
réponses aupres d’interlocuteurs formés durant cette période précoce du parcours, illustrant
ainsi le manque de repeéres fixes et structurés aussi bien pour les parents que pour les

professionnels de premiére ligne.

Ces données révelent d’une part les difficultés évoquées précédemment notamment en terme
de mauvaise connaissance de la pathologie autistique par les professionnels de premiére ligne
mais €également le manque d’écoute et de prise en compte des inquiétudes verbalisées par les

parentales, donnant a ces derniers 1’impression d’étre incompris.

Une étude de 2011 menée par une équipe de Singapour tente de rechercher les facteurs
associés au stress et a la satisfaction des parents durant leur parcours de soins (125). Les
conclusions, a I’image de notre étude, mettent en évidence 1’importance de la collaboration
entre parents et professionnels qui se décline a travers une prise au sérieux des inquiétudes
parentales, une place d’acteur des parents dans les décisions prises ainsi que des explications

claires et précises sur le parcours de leur enfant et les possibles difficultés a venir.
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Ces mémes difficultés sont mises en avant en France dans les états des lieux
gouvernementaux successifs évoquant « des parcours d’errance douloureux » et tentent d’étre
améliorés de facon globale grace a des mesures d’accompagnement détaillées dans les

différents plans de soins.

3. Conclusion et réflexions sur I’analyse de nos parcours précoces

Les différents éléments analysés dans notre étude issus des parcours de soins de trente-huit
familles d’enfants autistes du département des Alpes-Maritimes mettent en lumiere des points
forts mais également des obstacles du réseau actuel de soins a I’application aujourd’hui en

France du modele d’intervention précoce.

Tout d’abord, les modalités du repérage précoce peuvent s’appuyer sur certaines bases solides
du réseau de soins primaire comme la couverture optimale de la consultation de médecine
pédiatrique chez les trés jeunes enfants permettant de développer un réseau de surveillance
développementale disponible et accessible au plus grand nombre.

L’acceés facilit¢ et précoce pour les familles aux structures publiques de soins
pédopsychiatriques qu’il s’agisse de premieres consultations ou de prises en charge et ce,
malgré des listes d’attente toujours plus longues, représente également un ¢élément
indispensable a I’application d’un tel modéle.

En parall¢le, I'utilisation adéquate des Centres Ressource Autisme comme centre de
diagnostic complexe de troisiéme intention leur permet de réaliser efficacement les autres
missions qui sont les leurs a savoir la formation, I’information et I’accompagnement.

Enfin, la détermination des parents et leur efficacit¢ notamment en terme de repérage précoce
des signes (dans 70% des cas) ou d’orientation (a I’initiative d’une consultation spécialisée en
proportion équivalente a celle du médecin traitant) constitue un atout majeur dans le

développement du réseau de dépistage.
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Cependant, les exigences de ce modéle précoce d’intervention se heurtent a plusieurs
obstacles qui rendent son application encore difficile en 1’état actuel du dispositif de soins.
C’est notamment le cas du défaut de connaissance de la pathologie autistique et de ses signes
d’alerte ainsi que des schémas décisionnels d’adressage des enfants par les professionnels de
premiere ligne qui entraine un important retard de dépistage et des orientations aléatoires.
Le manque de pluralit¢ des prises en charge constitue également un biais important a

I’application de ce modele.

De plus, malgré un bilan qui semble toutefois acceptable (I’ensemble des enfants
bénéficiaient d’une prise en charge dont 70% avant I’age de trois ans), le vécu des familles vis
a vis de leur parcours de soins reste trés négatif et teinté d’insatisfaction.

Nous pouvons alors nous interroger sur les raisons de tels sentiments. Il semble que ce ne soit
pas tant les retards qui soient en cause mais plutdt la qualité des réponses des professionnels.
En effet, le repérage et ’adressage des enfants étaient fréquemment réalisés par et a
I’initiative des parents malgré un questionnement initial a des professionnels.

En ce sens, et au dela des mesures déja proposées dans les différents plans de soins comme la
formation des médecins et personnels de premiere ligne qui nous semble indispensable, nous
avons évoqué quatre pistes de réflexion pour tenter d’améliorer le ressenti des familles vis a

vis de leur parcours.
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C. REFLEXIONS A PROPOS DES PARCOURS PRECOCES ET DU
MODELE D’INTERVENTION PRECOCE

1. Proposition de quelques pistes d’amélioration

1.1 La prise en compte des inquiétudes parentales précoces

Une des premicres pistes de réflexion qui pourrait d’une part améliorer le sentiment
d’incompréhension des familles et d’autre part le fonctionnement du triptyque clinique
concerne la meilleure prise en compte par les professionnels des inquiétudes parentales face
au développement de leur enfant.

Cela pourrait ainsi permettre un meilleur repérage des troubles qui représente une étape
cruciale du modele d’intervention en vigueur car elle détermine la précocité et donc

I’efficacité du processus

Cette réflexion se base sur certains de nos résultats ainsi que sur un élément non pris en
compte dans nos analyses statistiques mais révélé au cours des entretiens téléphoniques avec
les familles.

Nos chiffres montrent que les signes précoces sont repérés par les parents dans 70% des cas
(contre seulement 10% par les professionnels de premiere ligne) et que 75% d’entre eux se
tournent en premicre intention vers leur médecin traitant une fois ces signes repérés, le
manque d’information générale sur les pathologies autistiques ne leur permettant pas de faire
le lien avec ce trouble.

Pour autant, on constate que I’adressage des enfants par ces médecins de premiere ligne reste
aléatoire et souvent retardé (21% des cas), laissant les parents a D’initiative de cette

consultation dans 40% des cas.

De plus, au cours de nos conversations téléphoniques, nous avons remarqué que de
nombreuses familles mettaient en avant une réassurance répétée de leur médecin traitant ou
des professionnels de la petite enfance face aux inquiétudes qu’ils pouvaient avancer quant au

développement de leur enfant.
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Ces observations nous permettent donc de proposer un élément supplémentaire en lien
possible avec I’insatisfaction des familles, le défaut de repérage et les retards qui en
découlent : les conséquences délétéres d’une réassurance systématique vis a vis des
inquiétudes parentales précoces et nous interroger sur I’importance de I’écoute entre familles

et professionnels dans le processus des parcours précoces.

Le défaut de connaissance des professionnels au sujet des troubles autistiques a été mis en
¢vidence et avancé comme une des limites au repérage précoce.
Une meilleure prise en considération des inquiétudes développementales verbalisées par les

parents pourrait-elle pallier en premier lieu ce manque de savoir théorique ?

Dans ce contexte, la complémentarité entre des parents qui reperent précocement les troubles
de leur enfant mais de fagon plutdt instinctuelle nécessitant un jugement médical et les
professionnels qui disposent alors des moyens pour orienter rapidement les enfants nécessite
une meilleure harmonisation, indispensable a un fonctionnement efficace du processus de

dépistage et un meilleur vécu des familles.

1.2 L’utilisation des échelles de dépistage précoce dans les cas complexes

Une seconde piste de réflexion sur I’amélioration du processus de repérage précoce et du
dialogue entre parents et professionnels repose sur les aides qui peuvent étre proposées aux
médecins de premicre ligne face aux difficultés du dépistage. Il pourrait s’agir par exemple de
I’utilisation d’échelle de dépistage de fagon plus systématique dans les cas complexes comme
en cas de doute diagnostic ou de déni des parents par exemple.

La littérature scientifique a montré 1’efficacité de plusieurs échelles comme la M-CHAT dans
le dépistage précoce des enfants et certains pays les ont désormais inclus dans leur protocole
de soins standardisé.

Nous pourrions alors nous interroger sur la pertinence de la passation de telles échelles
notamment dans les cas complexes ou en cas d’inquiétudes parentales non objectivées par le

médecin afin d’améliorer cette relation médecin/famille parfois complexe.
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Nous venons de mettre en évidence la nécessité d’une bonne prise en considération lors de la
verbalisation d’inquiétudes développementales parentales. Or, il s’agit souvent d’éléments
subjectifs. En cas de doute de la part des professionnels, 1’utilisation de ces tests standardisés
ne pourrait-elle-pas représenter une aide et un repere objectif pouvant améliorer le repérage et

le dialogue, permettant ainsi aux familles de se sentir plus entendues?

Nous pouvons également penser que cet outil peut étre une aide pouvant faciliter la
communication dans les cas inverses ou les inquié¢tudes du médecin ne seraient pas entendues

par les parents.

Dans les deux cas, I’adressage des enfants vers un professionnel spécialisé pourrait se faire de
fagon plus rapide et efficace, permettant ainsi un meilleur fonctionnement du triptyque
clinique sur lequel repose le modele d’intervention précoce et un ressenti plus positif des

familles.

1.3. La poursuite de la diffusion des recommandations a I’intention des

professionnels

Les conclusions de notre étude laissent apparaitre a plusieurs niveaux un réel manque
d’adéquation entre la théorie des recommandations du modéle d’intervention précoce et la
pratique des professionnels de terrain.

C’est notamment le cas pour ce qui est de la confirmation diagnostique ou encore de la prise
en charge des enfants.

Dans les deux cas, on remarque que ce n’est pas la question de la précocité des actions qui
représente un obstacle a I’application du mode¢le d’intervention mais plutdt leur spécificité.
En effet, un diagnostic de trouble envahissant du développement ou de trouble autistique était
fréquemment évoqué de manicre précoce aux parents mais non formalisé avec la réalisation
de bilans standardisés. Une prise en charge était débutée précocement pour la plupart des
enfants mais elle s’avérait dans la majorité des cas peu ou pas spécifique (peu de bilans
réalisés en début de prise en charge).

Ce sont autant de constats qui nous font avancer la nécessité de poursuivre la large diffusion
des guides de recommandations pour la pratique diagnostique et thérapeutique des troubles
autistiques aussi bien pour les professionnels de premiére ligne que pour les médecins

spécialistes ou personnels soignants.
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1.4 La poursuite du développement d’unités de prises en charge précoces

Nous pouvons prendre en exemple le service de pédopsychiatrie de I’hopital Lenval a Nice
qui a récemment développé une unité de prise en charge précoce des troubles du spectre
autistique. Cette unité s’adresse a de jeunes enfants avant deux ans, présentant une suspicion
ou une confirmation diagnostique de trouble autistique et propose des programmes de
guidance parentale. Les interventions se déroulent en groupe, avec les parents, a hauteur de
six heures hebdomadaires. Les objectifs de cette unité sont une aide a la communication, un
développement du jeu fonctionnel des enfants ainsi que de leurs interactions.

Les premiers résultats en pratique clinique par les professionnels du service montrent de bons
résultats de ces prises en charge avec une amélioration des trajectoires développementales des
enfants ainsi que des retours positifs des parents sur cet accompagnement.

Des études d’efficacité semblent toutefois nécessaires afin d’évaluer précisément et de fagon
chiffrée les bénéfices de ce type d’intervention précoce.

Cependant, la multiplication de ce genre d’initiative pourrait représenter une piste
d’amélioration des prises en charge précoces d’enfants a risque de trouble autistique et par

conséquent de la satisfaction des familles.

. Réflexion sur les limites intrinséques du mode¢le d’intervention précoce
2. Réfl les limit t d déle d’int t

Le modéle d’intervention précoce qui préconise des prises en charge chez de trés jeunes

enfants se heurte toutefois a certaines limites intrinséques qu’il semble intéressant de discuter.

Les avancées scientifiques de cette derniére décennie nous ont certes permis d’émettre de
nouvelles hypothéses sur I’étiologie des troubles autistiques en particulier grace au modele
neurodéveloppemental mais il persiste encore certaines zones d’ombre notamment en ce qui
concerne la spécificité des signes précoces de troubles autistiques et les évolutions des
trajectoires développementales dans ce domaine.

En effet, la science ne nous permet pas aujourd’hui d’établir avec certitude une liste de signes
spécifiques chez les enfants de moins de vongt-quatre mois, le diagnostic n’étant pas
considéré comme fiable jusque la. De plus, I’existence de trajectoires développementales
d’amélioration spontanée nous amene a nous interroger sur les limites d’un mod¢le

d’intervention si précoce.
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Comment alors fixer une limite entre le « normal » et le « pathologique » pour des enfants tres
jeunes si les critéres restent incertains ? Comment étre siir que certains enfants n’auraient pas
spontanément présenté une amélioration de leur développement ? Le doute justifie t-il une
prise en charge systématique ?

A partir de quel moment est-il nécessaire d’alerter les parents? Leurs inquiétudes précoces
justifient-elles une intervention par exces ?

Toutes ces questions constituent alors les limites intrinseques d’un modéle d’intervention

précoce.

I1 parait évident que démarrer immédiatement une prise en charge intensive chez tous les
enfants dont on repererait certains signes d’atypie du développement parait excessif et
pourrait s’avérer délétere d’une part pour les enfants, mais également pour les parents qui
pourraient alors étre enclins a des inquiétudes non justifiées.

Cependant, il convient de ne pas revenir aux temps ou le corps médical pronait « 1’attente »

comme réponse thérapeutique.

Le modéle d’intervention précoce est un modele qui semble efficace mais qui se doit de rester
dans le domaine du « pathologique ». Le manque de criteres a ce sujet représente donc une
entrave a son bon fonctionnement.

Du point de vu des parents, des enfants, mais également du point de vu médico-économique,
il ne semble pas justifi¢ de repérer et de prendre en charge tous les enfants qui posent un
doute diagnostic avant vingt-quatre mois.

Il convient donc de rester prudent sur ’application de ce modele en tentant toutefois de ne pas

sous évaluer sa nécessité par prudence excessive.
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D. LIMITES DE NOTRE ETUDE

Notre étude comporte plusieurs biais qui peuvent influencer les résultats et de ce fait notre

analyse.

1. Taille de I’échantillon

Notre échantillon qui comprenait trente-huit patients était de taille modeste ce qui ne permet
pas d’obtenir des résultats extrapolables a 1’ensemble de la population. Cependant, notre étude
n’a pour objectif qu’une réflexion préliminaire basée sur un état des lieux dans un
département a partir d’'une source unique et nécessiterait des études complémentaires pour

obtenir une base de données plus significative.

I1 existe également dans cette étude un biais de sélection di a la source unique dont est issue
notre population : le Centre Ressource Autisme de Nice.

Ce biais entraine une population certes homogeéne mais qui peut ne pas étre représentative de
I’ensemble de la population autistique du département des Alpes-Maritimes et peut influencer
les conclusions de nos analyses statistiques.

Cependant, il n’existe actuellement aucune base de donnée exhaustive dans notre département
permettant un recueil complet de 1’ensemble des enfants présentant un trouble du spectre

autistique. Il nous a donc fallu choisir un lieu de recrutement particulier.

2. Type d’étude

Notre étude est de type rétrospectif, basée sur un recueil de données dont certaines ne sont pas
objectivables ; elle est donc sujette a des biais de mémorisation pouvant fausser les résultats.

Pour pallier au mieux cette difficulté, nous avons décidé de proposer aux parents des réponses
sous forme d’intervalles d’age ou de temps prédéfinis (exemple : entre dix-huit et vingt-quatre

mois) pour toutes les questions relatives a I’age de leur enfant ou a une durée d’attente.
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CONCLUSIONS

L’objectif de ce travail était un état des lieux ainsi qu’une analyse des points forts et des
obstacles a I’application du modele d’intervention précoce dans les troubles du spectre
autistique, a partir de 1’analyse rétrospective des parcours de soins précoces d’enfants

diagnostiqués au Centre Ressource Autisme de Nice.

Le modele d’intervention précoce préconise une prise en charge trés précoce des enfants
avant trois ans a travers des thérapeutiques ¢éducatives, développementales et
comportementales délivrées de maniére intensive.

L’application d’un tel modele repose sur la fluidité en amont du repérage et du diagnostic
précoces dont les modalités sont exposées en détail dans les différentes recommandations et

directives gouvernementales actuelles.

Bien que les données de terrain soient limitées, I’impression d’un décalage entre les modalités
théoriques de ce dispositif, et la réalité des parcours de soins notamment a travers les constats

des autorités de santé et les récits parentaux semble se confirmer.

Notre état des lieux fait ressortir certains points forts des parcours de nos enfants comme le
repérage parental précoce, 1’accessibilité aux services spécialisés du secteur public ou encore
la précocité des prises en charge des enfants dans notre département. Néanmoins, le vécu et le
ressenti des familles restent trés négatifs, marqués par I’insatisfaction, le sentiment d’un
manque d’écoute et d’accompagnement.

Certains constats comme le défaut de repérage et d’adressage des professionnels de premicre
ligne, revenant alors fréquemment a 1’initiative parentale ou le manque de pluralité des prises
en charge pourraient en partie expliquer ce mécontentement et représentent autant d’obstacles

a I’application du modéle d’intervention en France.
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Au dela des multiples mesures gouvernementales déja élaborées dans les plans autismes
successifs pour améliorer ces parcours de soins comme la formation des professionnels,
quelques pistes de réflexion peuvent étre proposées a partir de I’observation de nos résultats.
C’est notamment une meilleure prise en considération par les professionnels de premicére ligne
des inquiétudes parentales précoces concernant le développement de leur enfant ou
I’utilisation d’échelles de dépistage dans les cas complexes. Ceci afin d’améliorer I’écoute, le
dialogue et ’accompagnement entre médecin et familles. Il convient également de poursuivre
la formation et la diffusion des recommandations de bonne pratique pour les professionnels de

santé ainsi que de promouvoir le développement d’unités de prises en charge précoces.

Des études complémentaires avec des échantillons plus importants semblent toutefois
nécessaires afin de confirmer les chiffres retrouvés dans notre travail et dégager d’autres
pistes de réflexion.

Des travaux en collaboration avec les professionnels de premiére ligne afin de mieux cerner
leurs difficultés dans les processus de repérage et d’adressage précoce pourraient également

permettre de proposer des pistes d’amélioration du mode¢le d’intervention précoce.

En conclusion, nous pouvons dire que ce modele d’intervention précoce est un modele
prometteur sur lequel reposent de nombreux espoirs dans I’amélioration des prises en charge
d’enfants avec autisme. Malgré ’objectivation de plusieurs difficultés a son application, le
systtme de soins frangais actuel semble toutefois disposer des principales ressources
nécessaires et une mise en place efficace parait possible trés prochainement au vu des efforts

fournis par les autorités de santé et les actions des structures de soins spécialisés.
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ANNEXE

ANNEXE 1 : QUESTIONNAIRE

A. CARACTERISTIQUE DE LA POPULATION:

A o

Quelle est la date de naissance de votre enfant ?
Quelle est la date de naissance du pere ?

Quelle est la date de naissance de la mére ?

Quel est le sexe de votre enfant ? Fille / Gar¢on

Quel est son rang dans la fratrie ? sur enfants

Y -a-t-il d’autres cas d’autisme dans la famille ? oui / non
Existe t-il des antécédents obstétricaux ? oui / non

Lorsque vous avez entamé vos démarches concernant 1’autisme :
a. Quelle était la structure pédopsychiatrique la plus proche ?
b. a quelle distance de votre domicile se trouvait cette structure spécialisée?
50km O
entre 30 et 50 km O
< 30km O
O

Dans votre ville
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B. ANALYSE DU PARCOURS :

Suivi initial

9. Quel professionnel de santé assurait le suivi médical de votre enfant pendant ses trois

premieres années de vie ?

Médecin généraliste O
Médecin pédiatre O
Meédecin de Protection Maternelle Infantile O
Autre O
10. Le carnet de santé est-il rempli a 9 mois ? Oui/non
11. Le carnet de santé est-il rempli a 12 mois ? Oui/non
12. Avant d’étre concerné par I’autisme :
Aviez-vous déja recu une/des information(s) sur le développement de la
communication/socialisation chez I’enfant ? Oui/non
Connaissiez-vous 1’autisme ? Oui/non

Connaissiez-vous un signe d’alerte de 1’autisme chez le jeune enfant ?  Oui/non

Premiers signes

11. Quels ont été, chez votre enfant, les premiers signes autistiques identifiés ?

Réponse libre

12. Qui a remarqué ces premiers signes autistiques?

Pére, mére

Autre membre de la famille

Médecin traitant de 1’enfant

OO0 oo

Personnel de la petite enfance
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Autre (préciser) O

13. Quel age avait votre enfant lorsque ces premiers signes ont été identifiés ?

O

Avant 6 mois

O

Entre 6 mois et 1 an

O

Apres 1 an

14. Qu’avez-vous fait lorsque ces premiers signes autistiques ont été identifiés ?

Documentation libre sur 1’autisme

Discussion familiale

Echanges avec le médecin de 1’enfant

Echanges avec des professionnels de la petite enfance

O0O00a08

Autre (préciser)

15. Combien de temps aprés avoir constaté ces premiers signes autistiques la décision de

consulter un professionnel spécialisé a-t-elle été prise ?

Immédiatement O
Dans I’année qui a suivi O
Au-dela de un an O

16. Qui a proposé cette premicre consultation ?

Pére, mére

Un autre membre de la famille

Le médecin traitant

Une structure d’accueil de la petite enfance

O0O0O0oa00

L’école
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Premiere consultation spécialisée

17. Vers quel professionnel spécialisé dans I’autisme vous étes-vous tourné pour cette
premiere consultation ?

Le CAMSP

Un pédopsychiatre libéral

Un pédopsychiatre de CMP

Un pédopsychiatre hospitalier

Le Centre Ressource Autisme

Un psychologue

O0O00O0O0a0a00

Autre (préciser)

18. Quel a été le délai d’attente pour obtenir cette consultation ?

O

Moins de 3 mois

O

Entre trois et six mois

O

Plus de six mois

19. Quel age avait votre enfant lors de ce premier rendez-vous chez un spécialiste ?

Moins de 18 mois

Entre 18 et 24 mois

Entre 24 et 36 mois
Plus de 36 mois

Oo0o0oao

20. Quelle suite a été donnée a cette premiere consultation spécialisée ?

Aucune

Suivi chez le méme spécialiste pour observation (nombre de séances)

Proposition d’intervention (quelle qu’elle soit)

Orientation vers un autre spécialiste/structure spécialisée

O00o0oao0

Autre (préciser)
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21. Quel était I’age de votre enfant au moment du diagnostic ?

Moins de 3 ans O
Entre 3 2 4 ans O
Plus de 4 ans O
22. Quel a été le délais d’attente pour obtenir un rendez vous au CRA ?
Moins de 3 mois O
Entre 3 et 6 mois O
Plus de 6 mois O
23. Quelle était de degré d’intentionnalité de 1’orientation au CRA ?
1" intention O
2°™ intention O
24. Qui a adressé I’enfant au CRA ?
Pére, mére O
Le médecin du lieu de 1 prise en charge O
Le médecin traitant (|
Une structure d’accueil de la petite enfance O
Un autre professionnel de santé O

25. Un diagnostic de TSA ou de TED avait-il été évoqué en amont de la consultation ?

Oui/non



136

Intervention

26. Quel age avait votre enfant lors de la premiére prise en charge ?

Avant 2 ans O
Entre 2 et 3 ans O
Apres 3 ans O
27. Quelle a été cette premicre prise en charge ?
CAMSP O
PEC libérale O
CMP/CMPP O
HDJ O

28. Des bilans spécifiques avaient-ils été réalisés dans les 3 mois qui ont suivi la premiére

prise en charge ? oui / non

29. S’agissait-il d’une prise en charge spécifique des troubles du spectre autistique ?

Oui/non



137

Avis parental sur le parcours

30. Que pensez-vous du parcours de votre enfant de ses premiers signes autistiques

jusqu’a sa prise en charge ?

En termes de délais

O

Adaptés

O

Trop longs
En termes d’informations générale sur I’autisme

Suffisantes

Insuffisantes

Claires

O 00 0O

Confuses

En termes d’informations sur I’offre d’interventions pour votre enfant

Suffisantes

Insuffisantes

Claires

O 00 0

Confuses

31. Quels mots utiliseriez-vous (entre 1 et 3) pour décrire votre ressenti concernant le
parcours de votre enfant depuis les premiers signes constatés jusqu’a sa prise en

charge ?
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RESUME

INTRODUCTION :

Le modele d’intervention précoce est un modele qui préconise, pour des enfants avant 1’age
de trois ans présentant un risque ou un diagnostic de trouble du spectre autistique, une prise
en charge intensive basée sur des approches éducatives, développementales et
comportementales. La France travaille a la mise en place d’un réseau de repérage, de
diagnostic et d’intervention dés dix-huit mois. Les premiers ¢léments de clinique quotidienne,
notamment a travers les récits parentaux et les constats des autorités de santé laissent toutefois
apparaitre des parcours de soins hétérogeénes, souvent marqués par d’importants retards au
diagnostic et a la prise en charge, trés fréquemment teintés d’insatisfaction parentale.

METHODE :

L’objectif de ce travail était de présenter un état des lieux de trente-huit parcours de soins
d’enfants avec autisme dans le département des Alpes-Maritimes ainsi qu’une réflexion
préliminaire sur les obstacles a I’application d’un mod¢le d’intervention précoce et enfin de
proposer quelques pistes afin de les améliorer.

RESULTATS :

Notre état des lieux fait ressortir certains points forts des parcours de nos enfants comme le
repérage parental précoce, 1’accessibilité aux services spécialisés du secteur public ou encore
la précocité des prises en charge des enfants dans notre département. Néanmoins, le vécu et le
ressenti des familles restent trés négatifs, marqués par I’insatisfaction, le sentiment d’un
manque d’écoute et d’accompagnement.

Certains constats comme le défaut de repérage et d’adressage des professionnels de premicre
ligne, revenant alors fréquemment a 1’initiative parentale ou le manque de pluralité des prises
en charge pourraient en partie expliquer ce mécontentement et représentent autant d’obstacles
a I’application du modéle d’intervention en France.

CONCLUSION :

Le mode¢le d’intervention précoce est un modele prometteur sur lequel reposent de nombreux
espoirs dans I’amélioration des prises en charge globales d’enfants avec autisme.

Malgré I’existence actuelle de plusieurs difficultés qu’il semble indispensable de prendre en
compte pour permettre une mise en place efficace de ce modele, le systéme de soins francais
semble toutefois disposer des principales ressources nécessaires a son application. De plus la
poursuite des efforts des autorités de santé et des structures spécialisées en ce sens pourrait
permettre bient6t son fonctionnement optimal.



139

SERMENT D’ HIPPOCRATE

« En présence des maitres de cette €cole et de mes chers condisciples et devant

I’effigie d’Hippocrate,

Je promets et je jure d’étre fidele aux lois de I’honneur et de la probité dans

I’exercice de la médecine.

Je donnerai mes soins gratuits a I’indigent et n’exigerai jamais un salaire

au-dessus de mon travail.
Admise a I’intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce qu’il s’y passe, ma
langue taira les secrets qui me seront confiés et mon état ne servira pas a

corrompre les meeurs ni a favoriser le crime.

Je ne permettrai pas que des considérations de religion, de nation, de race ou de

classe sociale viennent s’interposer entre mon devoir et mon patient.

Je garderai le respect absolu de la vie humaine.

Méme sous la menace, je n’admettrai pas de faire usage de mes connaissances

médicales contre les lois de 1’humanité.

Respectueux et reconnaissant envers mes maitres, je donnerai a leurs enfants

I’instruction que j’ai regue de leur pére.

Que les Hommes m’accordent leur estime si je suis fidele a mes promesses. Que

je sois couvert d’opprobre et méprisé de mes confreres si j’y manque. »



