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Introduction
Les troubles du spectre de I'autisme (TSA) sont, selon la définition de la CIM10,

un trouble neurodéveloppemental (TND) qui se manifeste avant I'adge de 3 ans,
atteignant les capacités de communication et d'interaction réciproque associé
a des comportements au caractere répétitif. C'est un syndrome clinique
relativement fréquent et dont la prévalence a fortement augmenté durant ce
dernier demi-siecle, passant de 4 enfants pour 10.000 dans les années 80, & un
taux de prévalence des TSA de 0,6 a 1,1% des enfants d'age scolaire enfre 2006

et 2009 en Europe et aux Etats Unis (1).

Repérer et prendre en charge ces enfants est un enjeu sociétal important,
puisque de nombreuses personnes atteintes de TSA se voient privées
notamment & I'ége adulte d'un projet de vie personnel, d'une inclusion sociale,

et d'une vie accomplie.

Ainsi sans repérage, ni diagnostic, les personnes se voient privées de la
reconnaissance de leur handicap, et ainsi du déclenchement d'une offre de
service. Sans interventions précoces, les personnes risquent le développement
de sur-handicaps, et se voient privées d'une chance d'autonomisation et

d’'expression de leurs besoins (2).

Les médecins générdlistes (MG) se déclarent souvent étre en difficulté dans le
dépistage précoce des TSA (3) (4). Or ce sont eux en France qui sont désormais
les professionnels de santé de premiere ligne désignés pour faciliter le diagnostic
du TSA chez I'enfant.

Le but de noftre these est donc d’'identifier leurs difficultés afin de permettre une
réflexion pour améliorer la prise en charge des TSA par les médecins généralistes
dans leur exercice en ville, et favoriser in fine la prise en charge précoce des

enfants concernés et de leurs familles.
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Partie 1 : Etat de I'art et état de la question

1. Etat de la question

A. Définitions et données épidémiologiques
Les troubles du spectre de I'autisme appartiennent au sein du DSM5 (5eme

edition de la classification américaine Diagnostic and Stafistical Manual of
Mental Disorders) a la catégorie des troubles neuro-développementaux. Les TSA
sont définis par des déficits dans les capacités de communication et
d'interaction sociale, associés a des patterns de comportement répétitifs et

stéréotypés.

Le neuro-développement désigne I'ensemble des mécanismes qui vont guider
la facon dont le cerveau se développe, orchestrant les fonctions cérébrales
(fonction motrice, langagiere, cognitive, d'intégration sensorielle, structuration
psychique, comportement, etc.). Il est un processus dynamique, influencé par
des facteurs biologiques, génétiques, socioculturels, affectifs, et
environnementaux. I débute trés précocement, des la période anténatale,
pour se poursuivre jusqu’'a I'adge adulte. Ce flux maturatif qui modifie chaque
jour les capacités de I'enfant, est plus ou moins rapide selon les individus, mais il
suit des étapes incontournables qui, dans le cadre d'un développement
ordinaire s'enchainent de facon fluide. La perturbation de ces processus de
développement cérébral conduit & un frouble neuro-développemental (TND)
correspondant a des difficultés plus ou moins grandes dans une ou plusieurs de

ces fonctions cérébrales (2).

La CIM-10 classe [I'autisme parmi les TED (troubles envahissants du
développement) et précise que « les TED sont un groupe de troubles
caractérisés par des altérations qualitatives des interactions sociales
réciproques et des modalités de communication, ainsi que par un répertoire
d'intéréts et d'activités restreint, stéréotypé et répétitif. Ces anomalies
qualitatives constituent une caractéristique envahissante du fonctionnement du

sujet, en toutes situations ».

17



Au-deld des définitions, les TED ou le trouble du spectre de I'autisme (TSA)
regroupent des situations cliniques diverses, entrainant des situations de
handicap hétérogenes. Cette diversité clinique peut éfre précisée sous forme
de categories (TED) ou sous forme dimensionnelle (TSA), comme le propose le
DSM-5. Le DSM-5 classe le « trouble du spectre de I'autisme » parmi les froubles
neurodéveloppementaux caractérisés par des « déficits persistants de la
communication et des interactions sociales observés dans des contextes variés »
et un « caractere restreint et répétitif des comportements, des intéréts ou des
activités » dont la sévérité est spécifiee selon le niveau d’'aide requis par la

personne dans ces différents domaines (5).
Les criteres diagnostiques sont les suivants :

A. Déficits persistants de la communication et des interactions sociales observés

dans des contextes variés :
1. déficits de la réciprocité sociale ou émotionnelle,

2. déficits des comportements de communication non verbaux utilisés au

cours des interactions sociales,

3. déficits du développement, du maintien et de la compréhension des

relations.

La sévérité est désormais codée dans le DSM5 en trois niveaux selon
I'importance des déficits de la communication sociale et des modes
comportementaux restreints et répétitifs. (Niveau 1 : nécessitant de I'aide ;
niveau 2 : nécessitant une aide importante ; niveau 3 : nécessitant une aide tres

importante).

B. Caractere restreint et répétitif des comportements, des intéréts ou des
activités, comme en témoignent au moins deux des éléments suivants soit au

cours de la période actuelle soit dans les antécédents :

1. caractere stéréotypé ou répétitif des mouvements, de I'utilisation des

objets ou du langage,

2. intolérance au changement, adhésion inflexible a des routines ou a des

modes comportementaux verbaux ou non verbaux ritualisés,
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3. intéréts extrémement restreints et fixes, anormaux soit dans leur intensité,

soit dans leur but,

4. hyper- ou hypo réactivité aux stimulations sensorielles ou intérét

inhabituel pour les aspects sensoriels de I'environnement.

La sévérité repose sur I'importance des déficits de la communication sociale et

des modes comportementaux restreints et répétitifs.

C. Les symptdbmes doivent étre présents des les étapes précoces du
développement (mais ils ne sont pas nécessairement pleinement manifestes
avant que les demandes sociales n'excedent les capacités limitées de la
personne, ou ils peuvent étre masqués plus tard dans la vie par des stratégies

apprises).

D. Les symptdbmes occasionnent un retentissement cliniquement significatif en
termes de fonctionnement actuel, social, scolaire (professionnel ou dans

d’'autres domaines importants).

E. Ces froubles ne sont pas mieux expliqués par un handicap intellectuel
(tfrouble du développement intellectuel) ou un retard global du
développement. La déficience intellectuelle et le trouble du spectre de
I'autisme sont fréquemment associés. Pour permettre un diagnostic de
comorbidité enfre un trouble du spectre de I'autisme et un handicap
intellectuel, I'altération de la communication sociale doit étre supérieure a ce

qui serait attendu pour le niveau de développement général.

Le TSA est souvent associé a d'autres troubles, qui peuvent étre :
- un déficit intellectuel associé ;
- une altération du langage associée ;

- une pathologie médicale ou génétique connue ou a un facteur

environnemental ;

- un autre trouble développemental, mental ou comportemental ;
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- une catatonie.

La plus récente revue de littérature avec méta-analyse, incluant 41 études dans
18 pays, a estimé la prévalence mondiale des TSA (chez les moins de 27 ans) a
7.2/1 000 en 2010, soit 1/132 personnes. La prévalence mondiale de I'autisme
était estimée a 2,4/1 000, avec une prédominance chez les hommes (3,6/1 000)

par rapport aux femmes (1,2/1 000) (ratio 3:1)(6).

Le National Institute of Health and Clinical Excellence (NICE) en Angleterre
indique que le diagnostic est interrogé chez 3% de la population infantile et les
études épidémiologiques suggerent des taux de prévalence d'au moins 1 sur
100 (7). L'élargissement des criteres de diagnostic et I'amélioration de la
reconnaissance des cas ont probablement confribué & I'augmentation des taux
de diagnostic signalés depuis les années 1990, mais la possibilité d’autres
facteurs n'est pas exclue. Il n'existe toutefois pas d'études robustes de haute

qualité confirmant une augmentation de la prévalence réelle.

Dans I'étude épidémiologique la plus récente menée en France dans deux
départements, le taux de prévalence global dans la huitieme année de vie
entre 1995 et 2002 était de 31,9 pour 10 000 enfants en Haute-Garonne (8) et de
34,9 pour 10 000 en Isere, avec une tendance a I'augmentation sur I'ensemble
de la période significative en Haute-Garonne. Environ Ia moitié des enfants

présentait une déficience intellectuelle associée.

En France, plusieurs publications entre 2011 et 2016 ont précisé I'adge moyen au
diagnostic. L'enquéte de Chamak avait pour premier objectif de décrire
I'expérience de parents francais lors de la démarche de diagnostic de TSA pour
leur enfant, en comparant deux périodes : enfants nés entre 1960-1990 et 1990-
2005 (9). L'dge moyen au diagnostic était de 10 ans pour les enfants avec TSA
nés avant 1990. Sur les 134 enfants de I'échantillon nés depuis 1990, 64 %
avaient recu un diagnostic avant 5 ans, et 12 % n'avaient pas recu de
diagnostic « officiel » d'autisme. Pour les enfants nés entre 2000 et 2002, I'ége
moyen au diagnostic était de 3 ans. L'enquéte d'Orfanidou, menée en France
entre 2005 et 2007 aupres de 235 parents, avait observé un dge médian au

diagnostic entre 3 et 4 ans (40 % des enfants avaient recu un diagnostic avant 3
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ans, 40 % entre 3 et 6 ans, 13 % au-deld) (5) ; I'Gge moyen au diagnostic était de
4 ans +/- 9 mois et le délai moyen entre le repérage des premiers signes et le
diagnostic était de 2,4 ans, délai toutefois tres variable d'un enfant a I'autre ; 66
% des parents avaient pensé au diagnostic avant qu'il ne soit annoncé.
L'enquéte de Cappe avait observé un dge médian au diagnostic de 5 ans
dans son échanfillon de 118 personnes avec TSA (de 2 ans a 36 ans, dge
meédian de 11 ans au moment de I'enquéte en 2009) ; 21 % des enfants avaient
recu leur diagnostic avant 3 ans ; 81% des parents estimaient que le diagnostic
auraient pu étre posé plus tot ; 54 % avaient pensé au diagnostic avant qu'il ne

soit confirmé par un professionnel (10).

Le sex-ratio varie selon que 'autisme est associé ou non & un retard mental. Le
sex-ratio est moins élevé lorsque qu'il y a un retard mental modéré a sévere
associé a l'autisme (deux garcons/une fille), alors que la prépondérance des
garcons est plus marquée dans 'autisme sans retard mental (six garcons : une
fille). Cet écart pourrait s'expliquer par le fait que les filles peuvent étre sous-
diagnostiquées. Les études suggerent que les femmes G haut niveau de
fonctionnement pourraient étre plus aptes a masquer leurs difficultés par
l'imitation et l'observation des actions sociales et auraient de meilleures

compétences verbales.

En 2010, la synthése de I'état des connaissances concluait que « le risque de
développer un autisme pour un nouvel enfant dans une fratrie ou il existe déja
un enfant avec TED est de 4 % si I'enfant déja atteint est un garcon, de 7 % si
I'’enfant atteint est une fille. Le risque augmente fortement (25 % a 30 %) si la
famille a déja deux enfants avec TED. La concordance de [|'atteinte entre

jumeaux monozygotes varie de 70 % a 90 % (11) »

Dans une méta-analyse récente regroupant sept études portant sur des
populations de jumeaux, I'héritabilité des TSA était estimée entre 64 % et 91 %.
Ces résultats sont en faveur d'une éfiologie majoritairement génétique (12). I
n'a pas été identifié d’eétudes concernant le risque de TSA chez les enfants de

parents ayant un TSA.
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L'dge avancé des parents serait aussi un facteur de risque de TSA, méme si
I'dge avancé ne peut étre défini strictement(13). Selon une analyse dose-
réponse, le risque de TSA pour la descendance était 18 % supérieur par
augmentation de 10 ans d'adge maternel, et de 21 % par augmentation de 10
ans d'age paternel(14). Le risque de TSA est multiplié par 2,5 chez les enfants
nes de pere = 50 ans versus < 29 ans (OR = 2,46 ; 1IC95 % [2,20-2,76]) (niveau de
preuve 3) ; ce risque était indépendant de I'Gge de la mere, des antécédents
psychiatriques des parents, des conditions périnatales, des caractéristiues de
I'enfant, de I'année de naissance et du niveau socio-culturel dans I'étude de
cohorte suédoise rétrospective (15). Le risque de TSA est multiplié par 1,3 chez
les enfants nés de meres = 35 ans versus meres de 25 a 29 ans (RR gjusté = 1,31 ;
IC95 % [1,19-1,45]), en particulier quand il s’agissait d’'un garcon, et ce
indépendamment de I'édge paternel, de I'année de naissance, des
complications obstétricales et du niveau socio-culturel (niveau de preuve
3)(16).

Le NICE classe I'exposition in utero au valproate de sodium parmi les facteurs
associés a une augmentation de prévalence de I'autisme (5). La HAS et I'ANSM,
cefte derniere s’appuyant sur une étude cas-témoins (17), estiment que ces
traitements augmentent sensiblement le risque d’'autisme infantile (environ cing
fois plus frequent) et de syndromes appartenant au spectre de I'autisme
(environ frois fois plus fréquent) chez les enfants exposés (niveau de preuve
3)(18). Une revue de revue confirme une forte association entre |'utilisation

maternelle du valproate et la survenue de TSA (5).

De nombreux autres facteurs de risques de TSA ont été étudiés, certains
reconnus concernant les froubles neurodéveloppementaux dans leur ensemble,
toutefois encore discutés concernant un risque spécifigue de TSA, du fait de
limites méthodologiques des études identifiees : I'obésité maternelle (19) et
paternelle (20), le diabete (21), la prématurité (22) et/ou un petit poids a la
naissance (23), les infections maternelles au cours de la grossesse (24),
I'exposition & certains médicaments au cours de la grossesse, I'exposition &
certaines substances addictives au cours de la grossesse, carence en acide

folique (25), la naissance par césarienne (26), certaines complications
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néonatales (27) (hypoxie néonatale, une apnée ou cri retardé, un score Apgar
a 5 minutes < 7, ou un recours a une venfilation ou une oxygénothérapie), la

pollution de I'air (28), les pesticides (29). les phtalates (30), le mercure (5).

En 2017, une revue de revue confirme que les résultats sont convergents pour
conclure que le risque de TSA n’est pas plus élevé chez les enfants vaccinés que
chez les enfants non vaccinés. L'absence d’association significative enfre TSA et
vaccination (vaccination monovalente ou combinée ROR) a été confirmée par

une méta-analyse publiée en 2014 (niveau de preuve 3)(31).

Les recherches sur les facteurs de risques du TSA mettent en lumiere un modele
multifactoriel. 1| est nécessaire de rester prudent dans l'interprétation des
résultats sur ces facteurs de risques, du fait de la taille de I'effectif souvent faible,
du risque de biais de confusion possible. Il est important de distinguer les
facteurs de risque avérés de TSA (fratrie ; prématurité ; enfants avec des
maladies génétiques associées, etc.) et ceux qui sont actuellement des
hypotheses pour des pistes de recherche (pollution atmosphérique,

perturbateurs endocriniens, etc.)(5).

B. Dépistage précoce par les acteurs de I'enfance
Le principe du dépistage est de différencier, avec une certaine marge d’erreur,

les sujets probablement sains des sujets probablement malades a I'aide d'outils
de dépistage manipulés par les praticiens de 1¢re ligne. Le dépistage ne répond
pas & une demande explicite des populations : le professionnel prend I'initiative
de I'examen, clinique ou biologique, de personnes a priori en bonne santé. La
population dépistée est sélectionnée sur des criteres préalablement définis
(facteurs de risque mis en évidence par des études contrdlées, signes d’alerte).

Il est une étape avant le diagnostic de certitude (32).

Le diagnostic est en général posé en deuxieme ligne apres un dépistage, et
confirme I'hypothéese selon laquelle le sujet, présentant un certain risque d'étre
afteint, est bien atteint par la maladie. Cela sous-entend de donner une
certitude diagnostique, par des examens ayant une spécificité supérieure a

celle du dépistage. Dans le domaine des TSA, le diagnostic ne peut éfre
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effectué qu'auprés d'une équipe compétente et pluridisciplinaire, supervisée
par un pédopsychiatre ou un neuropédiatre, souvent regroupée a l'intérieur de
structures spécifiques, Centre d'Action Médico-Social Précoce (CAMSP), Centre

Ressources Autisme (CRA) etc...

II existe un consensus sur I'importance du dépistage précoce du fait de la
possibilité de la mise en ceuvre d’interventions adaptées au TSA, globales,
personnalisées et coordonnées le plus t6t possible. Mais la difficulté préalable
au diagnostic précoce réside, pour les équipes impliquées, dans la question de
I'dge G partir duquel on peut espérer diagnostiquer un enfant & risque
d'autisme. En théorie, la réponse a cette question, est : des l'instant ou |l
présente des signes d’'alerte. Par exemple les kinésithérapeutes, ostéopathes,
psychomotriciens peuvent intervenir chez de frés jeunes nourrissons Qqui
présentent des troubles moteurs comme des hypertonies, spasticité, hypotonies,
retard de développement. Cette position implique donc de définir, et c’est le
réle de la recherche, les signes sur lesquels peut reposer le dépistage des TSA G
un &ge précoce, mais aussi que les acteurs du dépistage (notamment les MG)
connaissent le développement ordinaire de I'enfant et les situations qui

correspondent a son développement inhabituel.

Les parents de mieux en mieux informés des problématiques de
développement, semblent percevoir que le développement de leur enfant ne
suit pas le schéma normal des la premiere année de vie de l'enfant (32). lls
alertent alors le médecin de I'enfant qui doit disposer d'une connaissance
précise des étapes du neuro-développement pour dépister les enfants a risque

de troubles.

Les médecins doivent avoir en téte que les capacités de communications
s'ébauchent trés t6t chez le nourrisson, avec des vocalises et des sourires
réponse des I'age de 2 mois, puis des cris de joie et des gazouillis & 3 mois, puis
des productions sonores de plus en plus diversifiées jusqu’aux premiers mots vers
12 mois. La compréhension et la communication non verbale se développent
parallelement avec la capacité de répondre a son prénom, a faire « au revoir »
avec la main, et a désigner les objets du doigt vers I'ége de 9 mois. Ces

capacités de communications précoces sont inventoriées dans I'examen des 9
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mois du carnet de santé qui doit étre pris en compte rigoureusement dans
I'examen clinique des nourrissons pour contribuer au repérage de ceux ayant

des signes d’'alerte et les orienter vers des équipes spécialisées de niveau 2.

Toutefois, le diagnostic fres précoce de I'autisme rencontre des limites liées a la
nature du neuro-développement et ['ontogénese des froubles du
développement, comme le montrent les fravaux collaboratifs associant des
équipes de recherche clinique, en France et en lItalie, et en sociologie de la

santé mentale :

* le diagnostic différentiel avec les autres troubles séveres du développement

comme la dysphasie ou la déficience intellectuelle est délicat avant 24 mois ;

e frop jeune, le bébé n'a pas encore I'équipement développemental lui
permettant d’exprimer I'ensemble de la symptomatologie autistique ce qui a
conduit les auteurs de I'Autism Diagnostic Interview (ADI) a se centrer sur I'Gge

de cing ans pour recueillir les signes cliniques (33).

Quoi gu'il en saoit, il est aujourd’hui recommandé que tous les professionnels de
la petite enfance et de I'enfance contribuent au repérage, notamment par
I'identification des signes d'alerte du TSA et des autres troubles du
développement. La creche notamment peut favoriser le repérage des enfants
dont les parents ne sont pas inquiets, notfamment en I'absence d’éléments de

comparaison quand il s’agit d'un premier enfant (2).

Ce ftfravail de repérage d'un développement inhabituel par les professionnels
de premiere ligne peut s'appuyer sur des outils spécifiques. Ainsi, I'inventaire
francais du développement communicatif sous forme de questionnaires courts,
est adapté a I'exercice des MG ou de PMI, pédiatres et des professionnels de la
petite enfance carils permettent une évaluation rapide des aspects quantitatifs
du développement communicatif. lls existent pour les dges de douze, dix-huit et
vingt-quatre mois. On y retrouve des I'Gge de 12 mois le signe d’au revoir, le
pointage protodéclaratif, ou le signe de téte pour dire oui parmiles 25 items du

questionnaire ciblant la communication gestuelle. [ANNEXE 1]

Les signes spécifiques de TSA se manifestent habituellement apres 12 mois, et en

moyenne entre 14 et 18 mois. Comme nous I'avons souligné précédemment, les
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anomalies du développement a cet dge ne sont pas toujours spécifiques au
TSA et il y a beaucoup de problemes de diagnostic différentiel. D'ou I'intérét en
premiere ligne, d'une démarche clinique globale recherchant un

développement inhabituel plus qu’'un autisme uniquement.

Jusqu'a 18 mois, le repérage portera donc sur un trouble
neurodéveloppemental auquel on doit penser devant des signes moteurs
(pauvreté de I'exploration moftrice, posture asymeétrique, etc.) ou un retard de
développement global, parfois associés & des troubles du sommeil, de
I'alimentation et du comportement. [ANNEXE 2] A partir de 18 mois, il est

possible de repérer un risque de TSA.
Les signes d'alerte majeurs du TSA (5) sont :
m quel que soitI'age :

e inquietude des parents concernant le développement de leur enfant,

notamment en termes de communication sociale et de langage,

e régression des habiletés langagieres ou relationnelles, en |'absence

d’anomalie a I'examen neurologique ;
m chez le jeune enfant :

e absence de babillage, de pointage a distance ou d'autres gestes sociaux

pour communiquer a 12 mois et au-deld (faire coucou, au revoir, etc.),
e absence de mots & 18 mois et au-delq,

e absence d'association de mots (non écholaliques) a 24 mois et au-dela.

Les symptdmes du TSA se manifestent typiqguement au cours de la deuxieme
année de vie ce qui permet d'établir le diagnostic des cet dge, mais il existe
aussi des formes plus tardives, nécessitant d’envisager a tout &dge un TSA devant
des difficultés socio-adaptatives durables (par exemple : absence de copains,
difficultés lors des premieres interactions en stage ou milieu professionnel), y

compris en cas d'enfants surdoués (haut potentiel intellectuel).
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C. Pratiques recommandées sur le dépistage et le diagnostic (Haute
Avutorité de santé)

L'enjeu du diagnostic est double. Il s’agit non seulement d’identifier la nature du
TSA et des troubles associés pour assurer une intervention adaptée au profil de
I'enfant, mais aussi de permetire I'acces au diagnostic étiologique puis aux
interventions adaptées associées. En outre, I'apparition des froubles associés
dépend de I'age, un diagnostic complet ne peut donc qu’étre séquentiel, tout
en étant indispensable pour une approche complete des capacités et besoins
(2).

La population concernée par le dépistage est tout enfant présentant des signes
d'alerte de TSA, dont l'inquiétude de ses parents sur son développement,
notamment en termes de communication sociale et de langage ; les enfants
nés prématurément ou exposés a des facteurs de risque pendant la grossesse
(médicaments : ex. antiépileptique, psychotrope ; toxiques : ex. alcool, etc.) ;
les enfants présentant des troubles du neurodéveloppement dans un contexte
d’anomalie génétique ou chromosomique connue habituellement associée au

TSA ; les fratries d'enfants avec TSA, des la fin de la premiére année (5).

Les recommandations de la Fédération Francaise de Psychiatrie-HAS 2005
conseillaient au praticien de « rechercher des signes d'alerte d'un frouble du
développement et/ou d'un TED ». Elles proposent aussi des signes cliniques
ayant valeur « d'alerte absolue » (¢« passiviteé, niveau faible de
réactivité/anticipation aux stimuli sociaux, difficultés dans I'accrochage visuel,
difficultés dans I'attention conjointe, retard de langage, absence de pointage,
absence de comportement de désignation des objets a autrui, absence de jeu
de « faire semblant » ») et soulignent que, quel que soit I'age, I'existence d’'une
regression dans le développement (linguistique ou socio-communicatif, en
particulier) doit motiver avis et bilans spécialisés (34). Ces recommandations ont
ete actualisees en 2018 au sein de Ia HAS. Elles confirment la nécessité de
rechercher ces signes d’'alerte et insistent désormais sur la place cenfrale du
meédecin qui en premiere ligne assure le suivi habituel de I'enfant et sa

responsabilité dans le dépistage précoce.
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D'autres recommandations internationales ont été publiées depuis 2005, dont la
plupart en Ecosse (SIGN 2016), en Angleterre (NICE 2011) et en France (FFP
2005), qui elles aussi proposent les mémes signes d'alerte consensuels (5)

[Annexe 3]. On y refrouve :

* |"absence ou la pauvreté du développement des précurseurs du langage
oral : babilage canonique, pointage déclaratif (montrer pour attirer
I'attention), gestes conventionnels (bravo, au revoir, non de la main, a toi,
moi, efc.), mots (moins de dix mots & 24 mois), association de deux mofts (non
écholalique) a 24 mois, de réponse ¢ I'appel du prénom ;

* |'absence ou la pauvreté des comportements précurseurs du
développement social : inifiation de I'exploration visuelle du visage d’'autrui
pour chercher et maintenir I'interaction, partage et maintien de I'attention
sur un objet tiers, sourire social, imitation et jeu social et symbolique ;

» des comportements plus spécifiques pouvant relever de signes positifs :
passivite, gestes et activités stéréotypées, hyper- ou hypo réactions a des
stimulations sensorielles (tactile, olfactive, auditive ou visuelle), recherche

d’'immuabilité de I'activité.
Un consensus d’experts multidisciplinaires (35) conclut en 2015 que :

» enfre 12 et 24 mois, un niveau réduit d’aftention sociale et de
communication sociale, ainsi que des comportements répétitifs avec des
objets sont des marqueurs de TSA. Des mouvements anormaux du corps et la
dysrégulation du tempérament sont des marqueurs additionnels ;

= avant 12 mois, les margueurs fiables de TSA n'ont pas encore été identifiés ;

» |es trajectoires développementales peuvent également servir d’indicateurs
de risque de TSA.

Le SIGN recommande aux professionnels de santé de prendre en compte le fait
que les filles avec TSA pourraient avoir un profil et un niveau d'altération
différents de ceux des garcons avec TSA. Chez des enfants plus grands ou des
adolescents qui consultent pour un possible autisme pour la premiéere fois, les
signes et les symptdbmes ont pu étre masqués par les mécanismes de

compensation de I'enfant ou d'adolescent et/ou par un environnement
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favorable. L'autisme peut ne pas étre reconnu chez des enfants ou des
adolescents verbaux ou chez des enfants ou des adolescents ayant une

déficience intellectuelle.

Tout comme la HAS en France, le NICE et le SIGN, mettent en avant des outils
pour repérer les enfants et les adolescents qui ont un risque augmenté
d’'autisme peuvent étfre utiles pour recuelllir des informations sur les signes et les
symptdmes d’autisme de maniere structurée (par exemple, M-CHAT, SCQ), mais
ces outils ne sont pas essentiels. Il est recommandé de ne pas se limiter a leur
utilisation pour décider d'adresser ou non un enfant pour une évaluation

diagnostique d’'un TSA.

Ces outils sont par exemple limités avant 16/18 mois car les conditions de
validité ne sont pas remplies a cet dge et les signes dits précoces manquent de

spécificité et ne se révelent pas toujours annonciateurs d’'un TSA (36) (37).

La CHAT (Checklist for Autism in Toddlers) comporte un entretien avec les
parents et une observation directe de I'enfant. Sa sensibilité et sa spécificité en
population générale est limitée (38). On dispose de versions modifiées comme
la M-CHAT (Modified CHAT (Kleinman et al., 2008 ; Robins et al., 2013), ainsi que
d'une procédure en deux étapes avec la M-CHAT Follow up qui propose un
entretien de suivi en plus de I'auto-questionnaire (Robins et al., 2013). La M-
CHAT a une sensibilité et une spécificité nettement supérieures a celles de la
CHAT (39). De plus, le recours a la M-Chat follow-up réduit le nombre de faux-
positifs (40).

Au-deld de 4 ans, le Questionnaire de Communication Sociale : SCQ (5),
appelé a I'origine Autism Screening Questionnaire : ASQ par Berument et al.
(41), est un questionnaire de 40 items basé sur I'ADI-R qui porte sur les
comportements autistiques caractéristiques. Les parents sont invités a indiquer si
leur enfant présente un de ces comportements, et s'il était présent a I'dge de 4
ans. Les items qui nécessitent des compétences linguistiques, et qui, par
conséguent, ne conviennent pas aux enfants non verbaux, peuvent étre omis.

Les scores globaux sont alors de 39 ou de 32, en fonction du niveau de langage
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de I'enfant, des scores plus élevés indiquant également une symptomatologie

plus infense.

L' Autism Spectrum Screening Questionnaire ASSQ (42) est un questionnaire de
27 items pouvant étre rempli par les parents, un enseignant ou toute autre
personne qui connait I'enfant. Il est destiné a repérer les enfants de 6 a 17 ans

susceptibles de présenter un TSA de haut niveau.

L'Echelle de réciprocité sociale (ERS) ou Social Responsiveness Scale SRS en
anglais est un questionnaire de 65 items qui demande entre 15 et 20 minutes de
temps d'administration. Il est complété par les parents, les enseignants ou
d'autres adultes qui observent regulierement I'enfant. Il existe deux versions [36-
48 mois et 4-18 ans] qui ne different que sur la base de la pertinence

développementale de ces deux groupes.(43) (44)

En France, les enfants sont soumis a 20 examens médicaux obligatoires entre 0
et 6 ans, dont trois donnent lieu a un certificat médical transmis aux autorités
sanitaires. Ces examens ont pour objectifs « la surveillance de la croissance
staturo-pondérale (évolution du poids et de la taille en fonction de I'age) et du
développement physique, la surveillance du développement psychomoteur, la
surveillance affective de l'enfant, le dépistage précoce des anomalies ou

déficiences, et la pratique des vaccinations. »

Par ailleurs, des visites médicales et de dépistage obligatoires sont prévues dans
le cadre de I'école (au cours de la sixieme année de l'enfant (grande section
de maternelle) et la visite médicale préalable a l'affectation de I'éleve mineur
aux fravaux réglementés (lycées professionnels). Les infirmiers de I'Education
nationale réalisent un dépistage infirmier lors de la douzieme année de I'enfant
(classe de sixiéme au collége). Par ailleurs, le médecin de I'Education nationale
peut réaliser des examens d la demande pouvant aboutir & une orientation de

I'éleve vers des structures de diagnostic des TSA.(5)

Eu égard aux différences d'adge de manifestation des TED, le dépistage doit
porter sur plusieurs périodes d'age. Il est a envisager dans le cadre des examens
systématiques de santé, en particulier ceux effectués a 9, 15 et 24 mois, puis lors

des examens de santé scolaire.(5)
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Dans le cadre du repérage des TSA en soins de 1 er recours, le dépistage du TSA
en population générale n'est pas recommandé par le SIGN en 2016. Dans le
cadre du programme de surveillance de la santé des enfants, les professionnels
de santé peuvent aider a I'identification précoce des enfants pour lesquels une
évaluation plus approfondie pour un TSA et d'autres troubles
développementaux est nécessaire. Il est recommandé, pendant I'évaluation
clinique, une extréme vigilance vis-a-vis des éléments suggérant un TSA dans les
domaines de l'interaction sociale et du jeu, de la parole, du langage et des

difficultés de communication et du comportement.

Selon les derniéres recommandations publiées aux Etats-Unis par I'US Preventive
Services Task Force en 2016 concernant le dépistage des TSA chez les enfants
de 18 a 30 mois en population générale, les données publiees suggerent
I'absence de preuves suffisantes en faveur d'un dépistage systématique
préscolaire chez les enfants pour lesquels aucun signe ni aucune préoccupation

n'ont été détectés parla famille, les professionnels de santé ou autre.

Des preuves suffisantes manquent également pour déterminer si certains
facteurs de risque, tels que la prématurité ou les fratries d’enfants avec TSA,
modifient les caractéristiques de performance des tests de dépistage. Il n'y a
pas non plus de données monfrant que les enfants avec TSA identfifiés par
dépistage, et non par préoccupations des parents ou professionnels,

profiteraient d’intferventions précoces davantage bénéfiques (45).

En France, la premiere étape du parcours de I'enfant et de sa famille va de
I'identification des signes d’alerte jusqu’'da la consultation dédiée en soins
primaires, selon les recommandations récentes de la HAS (2018). Ainsi, lors de la
consultation dédiée, il est demandé que le médecin qui assure le suivi habituel
de I'enfant, ou le médecin de PMI effectue un examen clinique approfondi du
développement de I'enfant en vue du repérage des signes de TSA pouvant
s'appuyer sur la passation d'oufils de repérage adaptés a I'Gdge de
I'enfant [ANNEXE 4] :
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e pour les enfants de 16 a 30 mois : M-CHAT, complétée en cas de résultats
confirmant un risque de TSA par un eniretien structuré plus précis avec les

parents au moyen du M-CHAT - Follow-up
e apres I'dge de 4 ans : questionnaire de communication sociale (SCQ) ;

e chez I'enfant et I'adolescent sans frouble du développement intellectuel
associé : Autism Spectfrum Screening Questionnaire (ASSQ), Autism-spectrum

Quotient (AQ) et Social Responsiveness Scale (SRS-2) (5).

En pratique, si le risque de TSA est confirmé lors de la consultation dédiée de
repérage, il est nécessaire d'orienter immédiatement I'enfant vers une
consultafion 4 visée diagnostique spécialisée dans les troubles du

neurodéveloppement aupres d'un pédopsychiatre et/ou d'un pédiatre.

En I'attente d'une consultation spécialisee aupres des professionnels de 2¢ ligne

et des résultats de la démarche complete de diagnostic :
e orienter vers un ORL pour un examen de |'audition ;

e orienter vers un ophtalmologue ou un orthoptiste pour un examen de la vision,

avec des explorations appropriées ;

e prescrire A fout dge un bilan orthophonique de la communication et du

langage oral ;

e prescrire un bilan du développement moteur chez un psychomotricien, un
masseur-kinésithérapeute ou un ergothérapeute dans les cas ou ont été
observées des difficultés de fonctionnement dans les domaines de la motricité

globale et/ ou fine et des praxies ;

e proposer une orientation des jeunes enfants en établissement d'accueil du
jeune enfant (creche, etc.), régulier ou d'urgence, et si I'enfant est déja en
multi-accueil, demander une observation par les puéricultrices et/ou les
éducatrices de jeunes enfants et une transmission de ces observations avec

I'accord des parents ;
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e et si nécessaire, débuter les prises en charge (visuelle, auditive, rééducative)
sans aftendre les résultats des consultations de 2¢e ligne, dans un délai inférieur &

3 mois apres le repérage des anomalies du développement.

Le délai attendu enftre le repérage d’'anomalies du développement et le début
des interventions (orthophonie, kinésithérapie ou psychomotricité, socialisation
en établissement d’accueil du jeune enfant) devrait étre inférieur & 3 mois, du

fait de I'urgence développementale chez le jeune enfant.

En cas de doute sur le résultat du repérage, en particulier quand celui-ci ne
confirme pas les inquiétudes des parents, I'enfant doit faire I'objet d’'un nouvel
examen approfondi rapproché, par son médecin habituel, dans un délai de 1
mois. Si le risque de TSA n'est pas confirmé lors du repérage, il est recommandé
de poursuivre la surveillance du développement de I'enfant par le biais du suivi
médical habituel de I'enfant, notfamment des examens obligatoires de 0 a 6

ans.

Il est important de souligner qu’'avant I'établissement du diagnostic, il faut éviter
d'annoncer un diagnostic trop précis avant les résultats de [|'évaluation
pluridisciplinaire. Ainsi, il est préférable de ne pas utiliser les termes d’'autisme ou
de TED chez un enfant de moins de 2 ans, et d'utiliser la notion de trouble du

développement dont la nature est & préciser.

1. La place des Médecins Généralistes dans les recommandations actuelles
(HAS 2018)

C'est au MG et aux professionnels de santé et de I'enfance au sein des
dispositifs de droit commun (PMI, multi-accueil, médecine scolaire, examens
médicaux obligatoires entre 0 et 6 ans, etc.) qu'il convient de sensibiliser les
parents sur les attendus dans le développement habituel de I'enfant en termes
de chronologie des acquisitions de la motricité, du langage, et scolaires,

notamment en s’appuyant sur le carnet de santé.

En cas d'inquiétudes des parents pour le développement de leur enfant, en

particulier son langage et sa communication et ses interactions sociales, il est
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fortement recommandé que celui-ci bénéficie, sans attendre, d'une
consultation médicale dédiée en soins primaires auprés d'un Médecin
Geénéraliste (MG), d'un pédiatre ou d'un médecin de PMI. Si cette consultatfion
ne permet pas de conclure, il est proposé qu’elle soit renouvelée dans un délai

de 1 mois.

C'est le Médecin Généraliste (MG) (quand c’est a lui que les parents ont
recours) qui a la mission d’'identifier les signes d’'alerte, d'orienter I'enfant vers
une équipe spécialisée de 2 e ligne formée aux TND en mesure d’effectuer une
évaluation multidimensionnelle et multiprofessionnelle. Dans le méme temps, il
doit mettre en place les actions nécessaires ciblant d’éventuels déficits associés

ou posant un diagnostic différentiel :

e un ORL pour un examen de I'audition et vers un ophtalmologue ou un

orthoptiste pour un examen de la vision, avec des explorations appropriées,

e prescription a tout &dge d'un bilan orthophonique de la communication et du

langage oral en précisant éventuellement : « avec rééducation si nécessaire » ;

eprescription d'un bilan du développement moteur chez un psychomotricien,
un masseur kinésithérapeute ou un ergothérapeute dans les cas ou ont été
observées des difficultés de fonctionnement dans les domaines de la motricité

globale et/ou fine et des praxies ;

e proposition d'une orientation des jeunes enfants en multi-accueil, régulier ou
d'urgence, ef, sil'enfant est déja en multi-accueil, demande d’'une observation
par les puéricultrices et/ou les éducatrices de jeunes enfants et fransmission de

ces observations avec I'accord des parents

Le MG doit également assurer les consultations de suivi, la coordination des
actions en vue du diagnostic et synthése des résultats pour transmission a une
équipe de 2eme ligne. Il est recommandé que le médecin assurant le suivi
habituel de I'enfant soit informé, avec I'accord des parents, des bilans
effectués en matiere de rééducation, de socialisation, et des progres observés,
etc., gqu'il conserve sa fonction de référent dans le suivi de I'enfant, notamment
pour coordonner le diagnostic des troubles associés ultérieurs éventuels, et qu'il

assure, en lien avec les équipes spécialisees de 2e ligne, les démarches
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administratives MDPH et ALD. Ces derniéres relévent particulierement du
meédecin fraitant. Cetfte coordination et ces échanges d'informations sont
indispensables pour permettre la mise en place rapide et adaptée des

interventions auprées des enfants et des familles.

Dans les cas ou le médecin de PMI ou scolaire est directement interpellé par les
parents ou par les enseignants de I'enfant au sujet d’'inquiétudes pour le
développement ou les apprentissages de I'enfant, il est proposé qu’apres avoir
recu I'enfant et ses parents en consultation, il les oriente vers le médecin

assurant le suivi habituel de I'enfant.

Si les parents ne sont pas inquiets malgré les inquiétudes du médecin habituel
assurant le suivi de I'enfant, ou de I'équipe de I'établissement d'accueil du
jeune enfant, n'entendent pas leurs inquiétudes, et n'acceptent pas
immédiatement de s’engager dans un processus de recherche diagnostique
aupres d'une équipe de 2e ligne, il est proposé de recourir G une approche
graduée avec suivi par le médecin de 1re ligne et bilans par les professionnels
paramédicaux libéraux pouvant faciliter une acceptation progressive des
parents, notamment si les signes persistent ou s'accentuent au cours du

développement.
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IDENTIFICATION
DES SIGNES D'ALERTE

REPERAGE

DIAGNOSTIC ET EVALUATION DU FONCTIONNEMENT

Inquiétudes des parents pour le
développement de leur enfant ou régression
du développement (langage, interactions
sociales, etc.), quel que soit I'age

Inquiétudes des

c ultatio

professionnels de la petite bligatoire ent

enfance, enseignants

TSA ou population

Développement inhabituel

‘ NON

Consultation dédiée en soins
primaires a renouveler 1 mois aprés

Suspicion de TSA
NON

oul » Examen ORL et examean visuel

» Bilan orthophonique

N » Bilan du développement moteur
» Proposition d'orientation vers un établissement . orthap
d'accueil du jeune enfant ou si déja en créche, rééducation honique
demande d'une observation par les puéricultrices

Sinécessaire :

« prise en charge auitive et
visuelle

« rééducation psychomotrice

E 3

Evaluation par une équipe spécialisée

de 2° ligne* formée aux TND
{évaluation multiprofessionnelle)

» Annonce du diagnostic et transmission des
compte rendus
Indications pour le projet d'interventions
et aménagements pédagogiques
Réévaluation : vérifier la stabilité de la
situation clinique, ou I'amélioration au
cours d'une consultation spécialisée,
a 6 mois ou a 1 an, et adapter le suivi

Démarches administratives MDPH et ALD

Suivi médical régulier par le médecin référent
de I'enfant (MG ou pédiatre ou médecin de
PMI), ou le médecin de |'établisserment qui

l'accueille (UEM, Sessad)

4

-

» Diagnostic du TSA avec observation clinique, utilisation outils,
anamnése développementale, examen pédiatrique complet,
examen du fonctionnement (communication - langage, profil
cognitif, capacités adaptatives, fonctions psychomotrices ou
neuromotrices, processus d'intégration sensorielle)

» Diagnostic des pathologies et des troubles associés

Situation complexe
—

Prise en charge adaptée

) [ au diagnostic

Consultation en CRA ou autre
type de dispositif de 3°ligne'

W Professionnels de 1™ ligne
B Professionnels de 2° ligne
W Professionnels de 3° ligne
= Equipe d'intervention

SILVIAIWINT SNOILNIAHILNI

SILVIAIWINI SNOILINIAYILNI

NOILNIAYIINLA ISITYNNOSHId 13r0Hd
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Identifier de facon prospective les TSA a un &ge précoce est un véritable défi.
Toutefois, cette identification est limitée par I'absence d’'outil possédant une
précision diagnostique safisfaisante, c'est-a-dire doté a la fois d'une sensibilité
(faible nombre de faux-négatifs) et d'une spécificité élevées (nombre plus
faible de faux-positifs) (46). D'autre part, la plupart des signes identifiés par les
outils de dépistage n’étant pas spécifiques aux TSA, leur usage pourrait étre plus
large que dans les TSA et permettre de dépister les enfants a risque de troubles

du neurodéveloppement (47).

2. Difficultés du dépistage

A. Dans la littérature
La faisabilité du dépistage implique, d'une part, de former (formation initiale et

formation continue) les médecins de premiere ligne et les professionnels de la
petite enfance, et, d'autre part, de valider des instruments ayant une sensibilité

et une spécificité suffisantes.

La passation de la M-CHAT prend environ 5 minutes et de 5 a 10 minutes pour le
M-CHAT- follow-up. Ce sont 23 questions concernant la maniere habituelle dont
I'enfant réagit sur une échelle dichotomique (oui ou non). La cohérence interne
est rapportée comme adéquate pour le M-CHAT-R (a=.63) et pour le M-Chat
follow-up (a=.79). La validité est bonne, supportée par I'étude de Robins et al.
(2014) qui révele que des enfants ayant un dépistage positif au M-CHAT-R/F,
47,5% ont un risque de se faire diagnostiquer avec un TSA et 94,6% présentent

un retard de développement (48).

Il faut noter que les propriétés psychométriques du M-CHAT restent fres
dépendantes du niveau socio-culturel des parents. Par ailleurs, la valeur
prédictive du questionnaire est nettement améliorée par une utilisation hétéro-
administrée, et pour les tranches d'édge plus élevées (49). Certains parents
peuvent adopter une attitude de déni vis-a-vis du développement de leur
enfant ou manquer de références quant aux comportements attendus a un

dge précis. L'observation directe de I'enfant par le professionnel, gréce au
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CHAT, permet de repérer les enfants pour lesquels les parents ne manifestent

pas d’'inquiétudes (50).

Le dépistage précoce implique qu’un suivi précoce puisse éfre proposé. Le
dépistage doit reposer sur un réseau suffisamment coordonné et non saturé
impliqguant tout particulierement les médecins généralistes, les pédiatres
d’'exercice privé ou public, les médecins des PMI, les médecins de santé
scolaire, les CAMSP, les services de psychiatrie infanto-juvénile et de pédiatrie,
les psychiatres libéraux, les unités d'évaluation, les CRA, les paramédicaux
(orthophonistes, psychomotriciens, efc.) et les autres acteurs de santé de
I'enfance et de la petite enfance. Il semblerait avec des variations selon les
régions que le délai global enfre la demande et |a restitution (3) du bilan atteint

en moyenne 446 jours, soit un peu plus d'un an et deux mois.

B. Mon expérience des pratiques professionnelles en cabinet libéral et
en PMI

En stage chez le praticien, j'ai pu constater que le cadre des consultations
pouvait étre problématique dans le cas des médecins en zone rurale ayant une
grosse patientele, tenu a des durées de consultation courtes pour conserver des
délais d’'attente raisonnables et éviter que leur planning se décale trop. Dans
ce contexte, il peut étre compliqué pour un examinateur peu expérimenté qui
doit respecter une durée de consultation de 15 min, d la fois d'observer un

enfant, de I'examiner et de lui administrer une batterie de tests ou questions.

En protection maternelle et infantile PMI, ou j'ai également effectué un stage, le
cadre est totalement différent car il propose un service dédié au suivi de
I'enfant. Quand les enfants scolarisés en école maternelle présentent des signes
d'alerte ou des particularités de développement observés par les instituteurs,
assistantes maternelles, ils sont orientés vers les PMI pour une consultation (B3).
Les consultations peuvent étre programmées pour un bilan sur appel des
parents. Les parents peuvent étre amenés G consulter également sur conseil
d'un professionnel de la petite enfance, de la créche ou par I'assistante
maternelle libéral. Ce sont généralement des consultations d'une heure, durant

lesquelles I'enfant est recu avec ses parents dans une salle de jeu, ou I'enfant
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peut se sentir libre de jouer pendant que le médecin s'entretient avec les

parents. L'interrogatoire porte sur les éléments suivants :
- antécédents personnels (déroulement de la grossesse, complications, terme)
- antécédents familiaux (pathologies parentales, fratrie)

- développement de I'enfant : en feuilletant le carnet de santé, dge de la
marche, dge des premiers mots, niveau de langage selon I'édge (emploi du je,
phrases a plusieurs mots, mots-phrases, emploi de verbes, babillage,

jargonophasie, pointage proto-déclaratif, coucou avec la main)
- par ailleurs, on vérifie le suivi vaccinal de I'enfant

- adlimentation : stade de diversification, morceaux, lait infantile, quantités,

équilibre alimentaire, dégouts alimentaires, qualité de I'alimentation, difficultés

-sommeil : nombres d'heures de sommeil, siestes, difficulté d’endormissement,

rituel d'endormissement, présence d’'écrans
- propreté en fonction de I'age

- comportement en collectivité : intérét pour les activités, entente avec les

autres enfants

- comportement en famille : avec les parents, la fratrie, activités préférées,

intéréts, particularités. Quelques items de la M-CHAT sont demandés

Un temps d’observation est réservé pour évaluer le jeu de I'enfant : utilisation

adaptée des jouets, présence de jeu symbolique, scénario ludique, motricité.

S'il est trés jeune ou mal a I'aise, I'enfant peut éfre examiné sur les genoux du

parent. L'examen clinique comporte généralement :

Un bref examen ORL : otoscopie bilatérale, test d'audition (test de Moatti pour
les plus petits non verbaux, mots chuchotés pour les plus grands (on peut leur
demander de monftrer les images sur une plaquette correspondant aux mots

chuchotés s'ils ne veulent pas répéter les mots)

Un examen ophtalmologique de dépistage : test des reflets cornéens pour

rechercher un strabisme, recherche d'un trouble de la vision stéréoscopique
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avec le test de Lang Il (est-ce que I'enfant voit et peut montrer et/ou
reconnaitre les 3 dessins en relief, le 4eme dessin est un fémoin qui peut étre
reconnu avec un seul ceil, pour les plus grands, mesure de |I'acuité visuelle avec
le Stycar test @ 5 m en demandant a I'enfant d’indiquer la leftre qu’on lui

montre parmiles lettres qui figurent devant |ui.
Prise du poids de la taille et du périmetre crénien.

Examen clinigue en box d'examen avec auscultation cardio-pulmonaire, prise

de la tension artérielle, examen abdominal, examen bucco-dentaire.

Pendant I'examen, on observe les réactions de I'enfant aux différentes
sollicitations, la présence d'une communication non verbale, d'une attention
conjointe, ainsi que le niveau de langage et les éventuels tfroubles du langage.
Pour les plus grand, une petite évaluation de la motricité est effectuée en salle
de jeu avant I'examen clinique. On teste la motricité fine en demandant G

I'enfant de réaliser une tour, puis une barriere avec des cubes.
Des outils de dépistage sont utilisés :

- CBCL (Child Behaviour Checklist) (ANNEXE 5), questionnaire 4
destination des parents pour les enfants de 18 mois & 5 ans. C'est un
questionnaire & remplir avant la consultation, comprenant é échelles
permettant de dépister les enfants a haut risque de présenter les
problemes suivants: problemes affectifs et troubles de I'humeur,
problemes d’'anxiété, problemes envahissants du développement,
probleme de déficit d'attention et d’hyperactivite, réactions
atonymiques (opposition provocation), problemes de sommeil

- M-CHAT

Lors des consultations de suivi habituel des enfants en PMI, les enfants sont vus
par 3 observateurs différents : une psychologue dans la salle d’'attente équipée
de différents jeux, tapis adaptés aux différents dges, une puéricultrice qui pese
et mesure I'enfant, fait le point sur I'alimentation, la diversification, le sommell, et
enfin par le médecin de PMI qui pratigue un examen somatique complet et

discute avec les parents des éventuels problemes comportementaux ou
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éducatifs qu'ils peuvent rencontrer. Les vaccinations sont aussi réalisées. En cas

de signe d’'alerte, une consultation dédiée peut étre programmeée.

C. Cadre réel de la consultation de dépistage chez le MG
Je présente ici mon analyse des limites au dépistage de I'autisme en soins

primaires tel que je les ai percues dans le cadre de mes consultations :
Facteurs limitants :
- La gestion du temps

Le cadre des consultations en cabinet de MG est trés différent de celui des PMI.
Les MG ne peuvent pas avoir plus de temps pour examiner le développement
de l'enfant, interroger les parents sur le développement, ufiliser divers
outils comme en PMI dans mon expérience de stage. En moyenne, les séances
concernant les patients de moins de 16 ans en médecine générale durent 14
minutes, soit 2 minutes de moins que pour I'ensemble de la population. Plus du
tiers des séances avec des enfants ne durent pas plus de 10 minutes, 47 % entre

11 et 15 minutes et 19 % plus d'un quart d’heure, en France. (51)

La notion de consultation dédiée, proposée par la HAS (2018) permetirait donc
bien de blogquer un créneau horaire suffisant permettant de faire une évaluation

complete.

Les MG étant rémunérés a I'acte et non pas au temps passé a travailler, la
revalorisation des tarifs de consultations de pédiatrie en 2017, pourrait avoir
permis aux médecins d'avoir plus de motivation a dépister, et & aménager leur

temps pour le leur permettre.
- Les facteurs environnementaux :

La déconnexion entre les systemes de soins de santé, éducatifs et familiaux
entraine souvent un retard dans le diagnostic des TSA parce que les symptémes
sont initialement négligés ou mal diagnostiqués. Les enfants des populations
rurales ou mal desservies sont souvent diagnostiqués plus tard en raison de
l'acces limité aux services de diagnostic et du manque de connaissances et

d'expérience en matiere de TSA dans ces systemes (32).
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Les parents peuvent aussi avoir des croyances sur la cause de l'autisme de
I'enfant que les médecins ne partagent pas, ce qui peut nuire a la relation de la
famille avec le corps médical. Le refus des parents ou le retard des vaccins est

courant et particulierement difficile pour de nombreux médecins (52).

La vie en zone rurale rend I'acces aux soins plus difficile pour les familles et la
pratigue de la médecine rurale est plus susceptible d'étre une pratique de
meédecine familiale ou les enfants sont relativement moins nombreux, ce qui
rend l'intervention plus difficile & maintenir étant donné le nombre relativement
faible d'enfants (53), I'efficacité du dépistage peut s’amenuiser avec la rareté

de la pratique.

Le manqgue de sensibilisation des médecins au dépistage et a I'utilisation d’outils
de dépistage peut influencer les taux de diagnostics de facon considérable,
comme le suggerent certaines eétudes menées aux Etats-Unis. Deux études ont
documenté des augmentations significatives des taux de dépistage apres
sensibilisation des professionnels de santé (de 14% a 58% pour le TND et de 3%
24% pour les TSA). Un certain nombre d’'études ont également rapporté des
taux d'aiguillage allant généralement de 3% a 32% chez tous les enfants et de
26% 35,37 Q 98% parmi les enfants positifs au dépistage. Les mesures de résultats
utilisées incluaient fréquemment des différences dans les taux de dépistage
avant la publication, des pourcentages dépistés et référés avant publication, et
des comparaisons de ces résultats entre les groupes d'intfervention et de

contrdle (53).
- Le manque d'habitude

L'activité des MG aupres des enfants se concentre autour d’'un nombre restreint
de diagnostics qui concernent des pathologies a priori bénignes et relevent
essentiellement d’'affections des voies respiratoires hautes ou d'actes de
prévention. Les diagnostics les plus fréquemment observés chez I'enfant
relevent des affections aigués et de la prévention, associées a pres de 70 % des

séances (54).

La suspicion d'autisme est un motif peu fréquent bien que ce soit un trouble qui

n'est pas rare, mais & I'dge ou les troubles commencent d apparaitre, I'enfant
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est sujet & beaucoup de pathologies infectieuses bénignes qui sont du ressort
du MG. Un MG aura beaucoup plus de chances de voir un enfant méme

autiste pour des infections que pour une suspicion d'autisme.

La variabilité d'intensité des troubles rend la tdche du dépistage plus ardue.
Pour les généralistes quelle que soit la pratique du dépistage, les formes séveres
seront repérées et adressées, ce qui ne semble pas étre le cas pour les formes

mineurs. (55)

La version actuelle du carnet de santé date de 2006. Une enquéte réalisée par
la Direction Générale de la Santé en 2009 aupres des médecins de premiere
ligne (MG, pédiatres, médecins de PMI) montre que seulement 38% des MG ont
repéré |I'apparition des éléments concernant les troubles de la communication
gr@ce au carnet de santé. Parmi ceux qui les ont repérés 67% I'utilisent souvent,
21% occasionnellement et 12% ne les utilisent jamais. Le carnet de santé est
actuellement jugé inefficace pour le repérage des TED selon le 3eme plan
autisme. Apres des études sur de nouveaux items a y intégrer, il prévoit en 2015
la publication d’un arrété pour le nouveau carnet de santé a parditre en 2019. I
pourrait comporter plusieurs items « clés » des TED a rechercher a I'examen de
24 mois, nofamment le jeu de faire semblant, le pointage protodéclaratif et
I'attention conjointe. Néanmoins, comme pour tout type d'outil, il ne faut pas
s'attendre a ce que ces nouvelles modifications suffisent & faire évoluer

significativement les pratiques des professionnels.(56)

Facteurs favorisants :
- Les campagnes de sensibilisations

La sensibilisation aux TSA dans les domaines public et médical a augmenté. La
demande de services est élevée, car les enfants et les jeunes sont présentés
pour avis, évaluation et diagnostic plus t6t. Les professionnels de la petite
enfance et de I'enfance sont plus sensibles au repérage, notamment par
I'identification des signes d'alerte du TSA et des autres troubles du
développement depuis la mise en place des différents plan autismes. lls sont

plus O méme d’inciter les parents qui n’était pas inquiets  consulter.
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Pour maximiser la détection et minimiser les dommages, il est essentiel que tous
les cliniciens fravaillant avec les enfants, y compris les équipes de soins
primaires, les professionnels paramédicaux, le personnel éducatif et social aient
une bonne connaissance de la présentation et de I'évaluation des troubles du

spectre autistique (7).

L'une des principales missions du 3eme plan autisme consistait a améliorer le
niveau de formation des professionnels aux spécificités de I'autisme avec
I'infroduction dans leur cursus de formation initiale de modules conformes &
I'état des connaissances en matiere d'autisme et de TED. Une meilleure
connaissance par les praficiens de I'autisme, et notamment des troubles du
comportement et de relations sociales susceptibles d'affecter les soins, facilitera
les interventions médicales et paramédicales. De plus, iI convient que les
professionnels de santé qui interviennent en premiere intention (MG, pédiatres,
professionnels paramédicaux) soient bien formés au repérage de I'autisme en
vue de pouvoir rendre effectif le dépistage précoce puis I'orientation vers des
inferventions adaptées, axe prioritaire de ce plan. Les maquettes de formation
initiale seront donc adaptées en conséquence, au fur et O mesure de
I'intégration des dipldmes au schéma Licence-Master-Doctorat. Il prévoyait
aussi d'améliorer le repérage gréce a une meilleure utilisation du carnet de

santé et du certificat du 9eéme et du 24eme mois (plan autisme 2013-2017).
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Partie 2 : Etude sur les pratiques du dépistage du TSA par les Médecins

Généralistes

1. Contexte
Lors de mon stage de pédiatrie que j'ai effectué en PMI, j'ai constaté que les

médecins de PMI et les généralistes étaient en difficulté dans le dépistage
précoce des TSA. Des études montrent que les MG ne se sentent pas a |'aise sur
la question du repérage des TSA. L'enjeu global de mon étude est de mieux

comprendre les difficultés rencontrées par les médecins en soins primaire.

L'objectif principal de mon fravail est de comparer les caractéristiques des MG
selon gu'ils aient ou non une pratique du dépistage. Les objectifs secondaires
sont d’identifier des facteurs favorisant la pratique du dépistage, et ceux

limitant cette pratique et/ou sa qualité.

2. Population et Méthode
Notre étude est transversale, descriptive par questionnaire (questions fermées)

et comparatives des MG selon qu'ils pratiquent ou non le dépistage du TSA en

soins primaires.

La population de I'étude est celle des MG installés en libéral dans le
département de I'Hérault, tirés au sort a partir de la liste des médecins figurant
sur le site du conseil national de I'ordre des médecins. Ainsi, 400 MG ont été firés
au sort sur le site du conseil départemental de I'ordre des médecins de I'Hérault.
Parmi eux, 306 ont pu étre contactés par courrier, téléphone, mails, fax et invités
d répondre a un questionnaire en ligne anonyme du 06 juillet 2018 au 16

octobre 2018. Une relance a été faite.
- Description du questionnaire :

Le questionnaire comprenait 17 questions fermées a choix multiple, et 4

questions ouvertes. Il a été construit autour de 3 dimensions :

1) Caractéristiques du MG : dge, sexe, année d’'obtention du doctorat, zone

d'exercice (rurale, semi-rurale, urbain) ;
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2) Caractéristiques de sa pratigue habituelle: durée moyenne de
consultation, durée d'observation de I'enfant avant examen clinique,
remplissage du carnet de santé, remplissage des items relatifs a la
communication de I'enfant, pratique ou non du dépistage des TSA ;

3) Facteurs pouvant influencer sa pratique du dépistage des TSA : les raisons
pour lesquelles ils dépistent ou ne dépistent pas, les facteurs qui incitent
au dépistage, la connaissance des signes d'alerte d’autisme et les
difficultés ressenties. (ANNEXE 6)

La population a été définie selon des criteres d'inclusion (éfre médecin
généraliste installé dans la région du Languedoc Roussillon) et d'exclusion qui
sont: exercer dans un établissement de soin (hdpital, clinique, centre de
réeéducation, cure thermale); exercer dans les services a destination d'une
patientele exclusivement non pédiatrique (service de gériatrie, oncologie,
addictologie, hématologie, médecine du travail, etc.), exercer dans un service
ayant une activité pédiatrique (PMI, pédiatrie, IME, SESSAD), exercer
exclusivement la médecine d'urgence (urgence pédiatriques ou adulte, SOS
meédecin), ne pas exercer la médecine générale (acuponcture, homéopathie,
meédecine thermale efc.), éfre non installé ou remplacant. Le critere de

jugement principal est la pratiqgue du dépistage des TSA.

- Méthode d'analyse :

La population de MG a été analysée par une étude descriptive quantitative
(bge, sexe, durée d'exercice) a l'aide du logiciel Microsoft Excel. Des
comparaisons ont été effectuée a I'aide d'un test de Khi deux (x?) ou de Fisher
en fonction des facteurs pouvant intervenir comme leviers ou freins (Gge,
ancienneté, zone d'exercice, durée de consultation, connaissance des signes
d'alerte etc.) entre les médecins pratiquant le dépistage, et ceux ne le
pratiguant pas, apres avoir effectué une analyse par un tableau croisé

dynamique sur Microsoft Excel.
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3. Résultats
Description de I'échantillon :

400 MG ont été sélectionnés parmi les MG figurant au conseil de I'ordre des
meédecins de I'Hérault. 94 ont été exclus. 306 ont été contactés afin de
répondre au questionnaire en ligne. 96 questionnaires ont été remplis, dont 81

étaient exploitables.

55,6% des répondants étaient des hommes, 44,4% des femmes. 41,98 % avaient
plus de 50 ans, 34,57% avaient entre 40 et 50 ans, et 23,46% avaient moins de 40
ans. 9,8% des participants exercaient en milieu rural, 43,9% en semi-rural, 46,3%

en milieu urbain.
Parmi les répondants, 28% des MG déclarent effectuer le dépistage.

e Prafique du dépistage

INIINULE DES ISI'UONSES NOMEHE OE REI"ONZSES I"OUHCENIAGE

O

Hian 59 T72.0 %

Les raisons exposées par les MG ne faisant pas le dépistage ont été regroupées

en 10 groupes de réponses :

- le manque de connaissance sur I'autisme,
- le manque de compétence,
- le manque de temps,

- le fait que les enfants sont déja suivis par un pédiatre,
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- la croyance que I'autisme est une pathologie trop rare et tfrop flagrante
pour faire I'objet d'un dépistage systématique,

- le fait d’examiner les enfants dont les parents ont des suspicions,

- le fait de ne pas faire le suivi du développement,

- le fait de surveiller le développement aux consultations de suivi.

Parmi les MG dépistant, 50% étaient dgés de moins de 40 ans, 27,27% avaient
entre 40 et 50 ans, et 22,73% avaient plus de 50 ans. Les MG ayant eu leur
dipldbme plus récemment dépistaient plus. 50% des dépistants avaient eu leur
doctorat apres 2002. 22,73% |'avaient eu entre 1989 et 2002, et 27,27% des
dépistants avant 1989. Paradoxalement, parmi les MG ne dépistant pas, les plus
jeunes dipldmés étaient les plus nombreux (54,24% dipldmés apres 2002, 27,12%
diplébmeés entre 1989 et 2002, 18,64% dipldbmés avant 1989).

Milieu d'exercice :

INIINULE BES HEI'UORSES NOMEHE OE REI'UNSES I'OUHCENIACE

rural & 9.6%

=emi-rural 35 43.9%

urbain i di.3 %

Parmi les médecins pratiquant le dépistage, 50% exercaient en milieu urbain,
45,45% en milieu semi-rural, et 4,55% en milieu rural. Les femmes dépistaient plus

que les hommes, avec 68,18% des dépistants contre 31,82%.
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Pratigue des MG de I'échantillon

e Durée de consultation :

. i B
g o inel0 o
min
B =3mn
a0 -
I%
I -
15 -
0=
O—
BINULE LES HEUREES MOMERE O HEMUNEEE POUHCENIAGE
15 min 3 45,3 %
enire 15 el 30 min 40 48.8 %
» 30 min 4 4.8%

e Aménagement d'un temps d’observation de I'enfant :

u antre: 15 ot 30
min

Az pommance
mon eeaman
g Orectement
aprés
Minlermogalning
s parents

IMIIULE LES BEI'URSES

MOMEHE OE REI'"UMSES I"OUHCENIAGE
< 16 min 48 58.5 %
enire 15 el 30 min 4 4.0%
Je B direct L aprés Finterogatoine d
& COHTIITEENGE TN ExEmen dreclemenl apres Dinlerogatoie oes a0 E
parents
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e Remplissage du carnet de santé :

M

INIIIULE LES IEI'UNSES NOMEHE Ok REI'UNSES I'OUHCENIAGE
O 48 BE.8 %
Ran a 0.0%
Parfois 7 13.2%

e Remplissage des items du carnet de santé relatifs & la communication :

o 45—

IMIIIULE LEY BRI UREES MOMEE O HEIMUNSES POUHCENIAGE
O 45 B4.9%
Man 2 IB%
Parfois & 11.3%
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e Connaissances des MG :

Parmi les participants de cette étude, 43,9% connaissaient les signes d'alerte

d’'autisme. 16,6% connaissaient l[a M-CHAT.
e Pratiques des MG en consultation

81.,82% des MG faisant le dépistage consultent habituellement pendant 15 a 30
min. 4,55% des MG faisant le dépistage ont des durées de consultation

dépassant les 30 min.

Environ 60% des MG dépistant prenaient un temps d'observation du
comportement de I'enfant, de moins de 15 min. 13,64% des MG dépistant

prenaient 15 a 30 min d’'observation. 27,27% n’en prenaient pas le temps.

Parmi les MG ne faisant pas le dépistage, 40,68% ne prenaient pas le temps
d'observer le comportement de I'enfant, 57,63% prenaient moins de 15 min,

1,69% prenaient plus de 30 min.
Environ 18 % des MG faisant le dépistage utilisaient la M-CHAT avec les parents.

Parmi les MG pratiquant le dépistage, la moitié le faisait au cours d’'une
consultation dédiée, 1 MG fait une consultation de plus de 30 min avec des
questions ciblées sur le comportement, les intéréts restreints, les stéréotypies et
pratigue un examen neurologique. 1 MG recherche les troubles des interactions
sociales. 1 MG fait une consultation de suivi du développement de I'enfant.
18,19% utilisent des outils de dépistage, parmi lesquels 1 MG au cours d'une

consultation dédiée.

Pres de 9 % des MG dépisteurs le faisaient aux examens obligatoires, 13,64% a la

consultation des 24 mois, mais 45,45% sans occasion particuliere.

En cas de doute sur I'existence d’'un TSA, 61,5% des MG envoyaient consulter un
ORL, ophtalmologue ou autre spécialiste, 16,5% réévaluaient I'enfant lors d'une
seconde consultation rapidement, 3,3% attendaient quelques mois avant de
revoir I'enfant. 18,7 % ont répondu autre. Parmiles 17 réponses Autre : 1 réponse
«j'invite les parents a rencontrer les enseignants », 2 réponses « j'adresse a un

neuropédiatre », 2 réponses «j'oriente vers un pédiatre », 1 réponse «j oriente
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vers le CAMSP », 2 réponses «je fais faire un bilan orthophonique », 9 ne se

prononcaient pas.

38,98% des MG ne dépistent pas par manque de compétence, 15,25% par
manque de temps, 15,25% par manque de connaissance sur I'autisme, 11,86%
parce qu'ils estiment que I'autisme est une pathologie trop rare et trop
flagrante pour faire I'objet d'un dépistage systématique, 5,08% examinent les
enfants en fonction des plaintes des parents, 3,39% ne font pas de suivi
d’enfant, 3,39% surveillent le développement aux consultations de suivi, 1,69%
estiment qu'il n'est pas nécessaire de faire le dépistage quand les enfants sont

déja suivis par un pédiatre.

e Aftitude en cas de doute

IMIIPULE LES HoI'"UREES HUWEBKE Lz HE'OHSES POURLER I ASE

o resons lenfant pour une nouvelle corsuliation rapidement 18 16.5 %

En consultation, 30,8% préféreraient ne pas faire part de leur suspicion d’autisme
aux parents de I'enfant, 1,3% leur dirait qu'il y a un risque d’'autisme, 62,8%
préferent parler de développement différent ou de trouble du développement,
et 5,1% ont répondu Autre. Parmi ces 5,1%, 1 MG écrit « Pas & I'aise pour en
parler. Surtout si c'est juste un petit retard. Préfere attendre », un autre écrit

« Jamais eu de cas », un autre « Le cas ne s'est pas présenté ».
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INIIIULE DES IBEEI'ONSES NUOMEHE OE REI"UMSES I"OUHCENIACE

Je ne lewr dil rien el je laisse un aulre prolessanne| leur dine 24 3.8 %

Je leur ot gue leur enfanl a un risgue o autisme 1 1.3%

de ne parde pas J aulizme mais je pade de développement diférent .
49 E2.8 %
ou de rouble du développement

Autre ] 51%

Enfin, 92,4% savaient vers qui orienter un enfant a risque d’'autisme.

e Problemesrencontrés parles MG

A la question des problemes rencontrés dans le dépistage, les réponses comme
« Je ne suis pas a I'aise dans ce domaine. Je préfere orienter tres vite », « Faire la
part des choses entre une variation d'un développement normal, et un trouble
du développement» ont été regroupées sous l'intitulé «beaucoup
d’incertitude clinique ». Les réponses comme « Démarche de dépistage pas
appropriée pour des consultations en libéral » ou « Dépistage impossible a faire
dans les conditions d'un cabinet libéral» ont été regroupées sous l'infitulé

« adapter le dépistage a ses consultations ».

Les MG ayant répondu au questionnaire, ont, dans 12,35% des cas des
difficultés a adapter le dépistage aux consultations. lls sont 12,35% & avoir
beaucoup d'incertitude. 4,94% estiment que les délais frop longs sont leur
principale difficulté. 8,63% ont des difficultés dans I'information des parents. Pour
11,11% le probleme réside dans le manque de connaissance sur I'autisme. Pour
19,75% la méthode de dépistage n'est pas maitrisée. 3,7% ont des difficultés
pour orienter les patients. 1,23% estime que le dépistage n'est pas a la portée

du généraliste.
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La principale difficulté des MG pratiquant le dépistage était I'information des
parents. La deuxieme était des délais frop longs. La principale difficulté des MG
ne faisant pas le dépistage était le fait de ne pas maitriser la méthode du
dépistage (25.42%). Les autres difficultés sont le manque de connaissance sur
I'autisme (13,56%), de grandes incertitudes cliniques (13,56%), adapter le

dépistage aux consultations de MG (13,56%).

Pour 47,4% des MG le principal probleme dans I'orientation des enfants est un
délai trop long, 13,7% trouvent les spécialistes difficiles a joindre, 18,9% trouvent
qgu'il 'y a pas beaucoup de spécialistes. Parmi ceux ayant répondu Autre : 7
MG considéraient que I'orientation ne posait pas de probleme, 9 n'ont jamais

orienté d'enfant

1IN LLE OES MEI"DN 22X NOMEHE OE REI"ONZSES URLCENLACE

délai trop lang 45 AT .4 9%,
specialisie difficike & joindne 13 13,7 %
pas besucoup de spécakstes 18 6.8 %
futtre 19 2000 %
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Facteurs favorisants :

L’age semble étre un facteur favorisant puisque, plus les MG étaient jeunes, plus
ils dépistaient les TSA (p = 0.002) (ANNEXE 7). Le sexe féminin semble aussi étre

un facteur favorisant le dépistage (p = 0.008).

La connaissance des signes d'alerte d'autisme est un facteur favorisant avec
95,45% des MG pratiquant le dépistage qui connaissent les signes d’alerte. (p =
2.9092598586005x107).

Prendre du temps en consultation pédiatrique, semble étre un facteur favorisant

la pratique du dépistage (p = 0.0003).
Le fait d’avoir une pratique systématique est un facteur favorisant (p = 0.00050).

Le fait d'organiser une consultation dédiée est un facteur favorisant (p =
6.1240025490681x10-11).

Facteurs limitants :

Par extension, le manque de connaissance sur I'autisme est un facteur limitant.
76,27% des médecins ne dépistant pas ne connaissent pas les signes d’alerte.

94,83% des médecins ne dépistant pas ne connaissent pas la M-CHAT.

Des consultations trop rapides sont un facteur limitant. La majorité des MG ne

faisant pas le dépistage ont les durées de consultation les plus courtes (59,32%).
Le manque de connaissance des signes d’alerte de TSA est un facteur limitant.

Par définition, les raisons énoncées par les MG ne dépistant pas sont des
facteurs limitants : la croyance que I'autisme est un syndrome trop rare ou trop
évident ne nécessitant pas un dépistage systématique, |'absence de
compétence dans le dépistage, le fait de se ne pas compéter le suivi par le
pédiafre, le fait de ne traiter que des problemes aigus sans faire de suivi

d’'enfants, le manque de temps, le manque de connaissance.
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4. Discussion
A. Discussion des résultats

Le taux global de participation a cette étude a été de 31%, ce qui est correct
et témoigne de I'intérét des médecins a la question soulevée dans notre travail.
Le fait qu'une quinzaine de questionnaires étaient incomplets et inexploitables

diminue ce taux.

Ceftte étude a permis d’identifier certains facteurs favorisants la pratique du
dépistage, comme I'age plus jeune (p = 0.002), le sexe féminin (p = 0.008), la
connaissance des signes d'alerte (p = 2.9092598586005x107), et le fait d'avoir
organisé une consultation dédiée (p = 6.1240025490681x10-117).

Les enfants sont en pratique le plus souvent pris en charge par les jeunes
femmes médecins, et dans le cadre d’'un suivi régulier. Ces enfants se rendent
plus souvent au cabinet du médecin (87 % des enfants contre 78 % des adultes).

(54) Cela peut expliquer le fort taux de participation féminine.

Ce n'est que depuis 20 ans que les TSA sont reconnus comme un frouble
courant plutdt qu'un trouble rare. Ainsi, les médecins dont la formation sur le
sujet date de plus de 15 ans pourraient étre moins impliqués dans le dépistage
des TSA, car moins sensibilisés. Paradoxalement, notre étude contredit cette
idée avec un taux de dépistage qui n'a aucun lien statistique avec

I'ancienneté de la formation médicale initiale (p = 0.75).

Il était pourtant logique de s’attendre a ce que les personnes ayant obtenu leur
dipldme plus recemment soient plus susceptibles d’avoir suivi une formation sur

I'autisme avant leur diplédme(56).

Parmi les médecins de ville, la connaissance des outils est souvent considérée
comme insuffisante. Dans la these d'Anne Marie Cressens, la CHAT n'est connue
que de 16,8% des médecins interrogés et parmi eux 61,54% seulement savaient

qu'elle était validée a partir de 18 mois (57).

De plus, lors de la premiere séance de focus groupe d'Arnaud Berrué aucun
des participants n'‘avait mentionné utiliser des tests ou grilles de repérage du

TSA. Toutefois, apres ses lectures entre les 2 focus, un médecin parle de la CHAT
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dont il aretenu un item important : la recherche d'une difficulté dans I'attention
conjointe.(55) La méconnaissance de la M-CHAT est également un facteur
limitant important au dépistage dans mon étude puisque parmiles médecins ne
dépistant pas, 94,83% ne connaissaient pas cet outil (p = 2.0724246939924 x 10-

5).

En 2005, une étude a révélé que seulement 2,4% des médecins jugent leur
formation suffisante dans ce domaine. (56) lls sont aussi 87% & déclarer n’avoir
suivi aucune formation a ce sujet. En 2002, I'Académie Nationale de Médecine
a créé un groupe de fravail pour connditre les missions et les attentes des MG. |
en est ressorti un désir de formation professionnelle initiale et continue plus
adaptée. Ce groupe jugeait I'enseignement qu'il a recu comme une
juxtaposition d’enseignement de spécialités et non un enseignement de
meédecine générale libérale. La question du repérage et du diagnostic du TSA
était d'ailleurs absente jusqu'a il y a une dizaine d'année des items
d’enseignement du deuxieme cycle des études médicales. D'autre part, la
Formation Médicale Continue (FMC) est obligatoire selon le code de
déontologie, mais elle n'est suivie que par une faible proportion de médecins.
Déja le plan autisme 2008-2010 signalait le manque de connaissances actuelles
sur I'autisme et les TED chez les médecins de premiere ligne, et suggérait un
vaste plan pour améliorer le niveau de formation des professionnels aux
spécificités de I'autisme. La formation spécifique aux TED est donc désormais
recommandée aux professionnels de premiere ligne avec des mises 4 jour
fréquentes selon I'évolution de la recherche. Le troisieme plan autisme (2013-
2017) a, ainsi eu entre autres, pour objectif I'infroduction dans la formation
médicale initiale de « modules conformes a I'état des connaissances en matiere
de TED et d'autisme » portant notamment sur le repérage précoce afin de

mettre en place le dépistage puis I'orientation vers les structures adaptées. (58)

Les généralistes semblent pourtant toujours peu a l'aise sur le repérage a
effectuer aux ages clés (59). Les signes d'alerte absolue de TSA établis par le
rapport HAS de Janvier 2010 ne sont pas toujours connus par eux. lls ne savent
pas non plus & partir de quel dge évoquer un TSA mais estiment tres difficile,

voire impossible, de le faire avant I'age scolaire. Or 'HAS préconise justement un
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dge de diagnostic inférieur & 36 mois (11). Dans notre étude, 9,09% des MG
dépisteurs le faisaient aux examens obligatoires, 13,64% a la consultation des 24

mois, mais 45,45% sans occasion particuliere.

Dans I'étude de Guillaume Quéau seuls 12.9% connaissent un outil de dépistage
et 9.9% utilisent des outils adéquats (CHAT et M-CHAT). Dans la nétre, 15,38% des
MG connaissent la M-CHAT, 18,18% des MG faisant le dépistage utilisaient la M-

CHAT avec les parents.

Cette enquéte est concordante avec les données de la littérature et montre
qu'une grande maijorité de MG ignore |'existence des outils de dépistage de
I'autisme. Ce manque de sensibilisation aux outils de dépistage de I'autisme est
responsable de I'attitude attentiste des professionnels, qui tendent d minimiser
ou dissiper les inquiétudes des parents (50). Dans I'étude d’'Anne-Marie
Cressens, sur les 232 médecins répondant, seul 39 connaissant la CHAT, soit
16,8% (57). 3,45% des médecins interrogés I'ont utilisée. Dans celle d’'Aurélie
Cassegrain, seulement 2 des 25 médecins interrogés connaissent ce test (60).
Sur les 2 médecins qui le connaissaient, aucun ne I'avait mis en pratique. La
raison invoquée dans ces 2 cas est de ne pas avoir eu de doute sur les difficultés

d'un enfant.

Ici, 1,69% des MG ne dépistant pas estiment que I'autisme est un syndrome trop
rare ou les symptdmes sont trop évidents pour faire I'objet d'un dépistage

systématique.

L'évolution rapide des classifications, |'ufilisation de nouveaux outils, les
nouvelles recommandations, sont autant de themes qu'il faut donc travailler
régulierement en Formation Médicale Continue. Par ce biais, les médecins
actualiseraient et renforceraient leurs connaissances, leur permettant une
adaptation de leurs pratiques aux recommandations actuelles. On constate
malheureusement que peu ou pas de sujets de FMC sont en rapport avec ce
theme (60).

Pour les généralistes quelle que soit la pratique du dépistage, les formes séveres

seront repérées et adressées, ce qui ne semble pas étre le cas pour les formes
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mineures.(55) Or les enfants ayant des formes sévéeres sont souvent déja repérés
car soit atteints d'autres déficits pour lesquels ils sont déja suivis, soit parce que
leur comportement interpelle tres tot, soit ils sont suivis d’emblée car faisant
partie d'une fratfrie d'enfants atteints de TSA ; en général, les MG les voient peu.
Les enfants ayant des formes mineures sont ceux que les MG suivent plus

souvent et reperent plus difficilement.

Dans I'étude de Guillaume Quéau 16.8% des médecins interrogés ont refrouvé
les signes d'alerte absolue de TSA.(50) Dans notre étude, 43,9% des MG
connaissaient les signes d'alerte d’autisme mais seuls 16,6% connaissaient |la M-

CHAT, ce qui est doublement discordant.

Les MG peuvent avoir été biaisés par leurs préjugés sur les TSA. Par exemple les
signes d'alerte en rapport avec le langage sont souvent méconnus. Cela peut
s'expliquer par le fait qu'un retard de langage évoque en premier lieu un
trouble auditif ou un trouble des apprentissages. A I'inverse les froubles des
interactions sociales les amenent plus & suspecter un TSA, 75.2% indiquant
I'absence de pointage ou d’'autres gestes sociaux a 12 mois comme un signe
d'alerte absolu. (50) Ces amalgames possibles dans la compréhension des
signes d’alerte de TSA pourraient expliquer pourquoi un nombre aussi élevé de
MG ont affirmé connaitre les signes d’'alerte de TSA. Il se peut aussi que les
meédecins ayant répondu & notre enquéte soient ceux qui sont déja intéressés
par la pathologie et sensibilisés au dépistage, et se seraient donc « autfo-
sélectionnés ». Mais cette hypothese est peu probable vu le faible nombre de
meédecins pratiquant le dépistage et connaissant la M-CHAT. S’ils connaissent
les signes d’'alerte d’autisme, il est fort probable qu'ils connaissent aussi les outils
de dépistage. Toutefois, s'ils sont sensibilisés mais ne pratiquent pas le
dépistage, il se peut aussi qu'ils se heurtent a des obstacles au dépistage qu'il

serqit intéressant d'identifier.

L'exercice en milieu urbain semble étre un facteur favorisant, au vu des grands
écarts de pratique enfre les MG exercant en zone urbaine et zone rurale (50%

dépistant en milieu urbain contre 4,55% en milieu rural).
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Les inégalités d’acces au diagnostic sur le territoire et la déconnexion entre les
systemes de soins de santé, éducatifs et familiaux entrainent souvent un retard
dans le diagnostic des TSA parce que les symptdmes sont initialement négligés
ou mal diagnostiqués. Les enfants des populations rurales ou mal desservies
souffrent d’'un manque de visibilité pour les familles qui ne savent pas a quels
professionnels s'adresser (61) et sont souvent diagnostiqués plus tard en raison
de I'acces limité aux services de diagnostic et du mangue de connaissances et
d'expérience en matiere de TSA dans ces systemes. Paradoxalement dans nos
résultats I'exercice en zone rurale ne semble pas étre un facteur limitant
I'orientation des enfants a risque d’'autisme puisque la répartition des MG ayant

des difficultés a orienter est homogene en fonction des milieux d’exercice.

La majorité des MG qui savent vers quel spécialiste orienter les enfants a risque
d’autisme exercent en milieu urbain. La majorité des MG qui ne savent pas vers
qui orienter exercent en milieu rural. Il n'y a pas de lien entre la zone d’'exercice
et la confiance en sa capacité a orienter vers un spécialiste de I'autisme (p =
0.57140480283956). Les MG exercant en milieu urbain connaissaient mieux les
signes de TSA que les autres (47,37%). Les MG exercant en milieu rural
connaissaient moins bien les signes d’alerte de TSA (87,5%). Il n'y a pas de lien
enfre la zone d’exercice et la connaissance des signes d'alerte de TSA (p =
0.2119713436919) (Annexe 8).

Le temps a disposition des médecins dans les zones rurales peut étfre frés court
pour évaluer un risque d’'autisme quand ils ont une salle d’attente pleine (62).Un
meédecin participant a une étude anglaise répond : « Parfois, les visites sont tres
courtes. Par conséquent, si vous ne posez pas de questions spécifiques sur le
développement, I'attention, le jeu, cela vous manqguera. » « Si vous étes dans un
petit centre rural, vous ne pouvez pas prendre une heure pour l'autisme car
vous avez tous vos patients hospitalisés, vos nouveau-nés, des problemes aigus,
qui pourrait vous échapper.» Certains participants ont fait part de leurs
préoccupations et / ou de leur incertitude quant a savoir s'il existe actuellement
une capacité d'évaluation adéquate pour identifier les TSA, en particulier dans
les pratiques tres sollicitées, les pratiques rurales et les pratiques des médecins

de famille, et ont suggéré qu'un outil de dépistage pourrait étre utile. (62) Dans
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notre étude, il existe un lien significatif entre le milieu d’'exercice et les difficultés
de dépistage liees au temps, puisque 25% des MG qui ont du mal a adapter le

dépistage aux contraintes des consultations sont des MG ruraux (p = 0.03).

Dans le fravail d’Aurélie Cassegrain, les MG ont été sensibilisés a I'utilisation de
la CHAT, puis livrés & eux-mémes pendant 4 mois, avant d’analyser leur pratique
de dépistage. A I'issue de cette analyse il est apparu que les MG ont eu du mall
a intégrer le test & leur consultation, car ils doivent le rajouter aux autres
contraintes de leur examens, et que cela leur demande un temps
supplémentaire. Certains jours, voire la plupart du temps, I'emploi du temps est
plein, avec quatre rendez-vous a I'heure, il faut voir les urgences en plus... Selon
elle le probleme ne se situe pas a. Les consultations n'ont pas de durée fixe,
une pharyngite chez quelgu’'un de pressé et peu loquace peut prendre sept
minutes, pendant qu’'une consultation des 24 mois avec discussion, examen
clinigue, mensuration, vaccin peut prendre plus d'une demi-heure. Les
meédecins pourraient mieux organiser leur temps pour permettre de metire en

place ce type de dépistage.

Une durée de dépistage plus longue est un facteur facilitant du dépistage des
TSA (p=0.0003).

Dans cette étude la durée d’observation n'est pas un facteur favorisant (p =
0.077152729048992).

Pourtant, s’aménager un temps d'observation du comportement et des
intferactions de I'enfant permet de repérer des signes d'alerte et d’accumuler
des arguments pour un TSA (en admettant que les outils de dépistage ne soient

pAs connus).

Les MG attribuent une part importante du repérage a un ressenti, une
impression voire une infuition. Les enfantfs souffrant de TSA présentent un
contact particulier, des comportements, signes qu'il est parfois difficile de
qualifier mais qui mettent mal a I'aise le praticien consulté (55). Il s’agit souvent
de comportements autistiques que I'on retrouve dans des outils de dépistage
mais dont les MG n’arrivent pas & préciser la nature. lls peuvent étre inquiétés

par un certain nombre de signes en rapport avec les troubles relationnels (le
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regard fuyant notamment) et les troubles du comportement (les stéréotypies en
particulier). Face aux signes les plus évidents le MG peut orienter un enfant vers
un praficien de 2é¢me ligne, mais parfois la difficulté & trouver des arguments
objectifs I'en dissuade. La subjectivité de ce ressenti est vécue comme une des
difficultés, freins du repérage. Deux médecins avaient d'ailleurs un regard
différent sur un méme patient. La théorie du Gut feeling (senfiment viscéral) a
été mise en avant pour justifier de la pertinence de ce ressenti et encourager
les praticiens a croire en leur jugement (55). Une étude sur 'appréciation de la
gravité d'un syndrome infectieux chez I'enfant a démontré que le « Gut feeling »
était le critere le plus spécifique, quel que soit I'dge de I'enfant, le diagnostic et
I'expérience du médecin. La bonne interprétation de l'inquiétude parentale par
le médecin serait le principal facteur d'élaboration de son « Gut feeling » (63). I
est tentant d'extrapoler ce résultat aux TSA, notamment au vu des résultats
obtenus. En effet les médecins semblent s'appuyer davantage sur leur
intuition(55), leur interprétation du ressenti des parents et finalement sur une
inquiétude conjointe que sur I'utilisation d'outils de repérage, pour adresser les

enfants chez qui ils suspectent un TSA.

Dans notre étude, remplir le carnet de santé n’est pas un facteur favorisant (p =
0.66).

Dans I'étude de Guillaume Quéau 98% des médecins répondeurs déclarent
remplir la partie développement psychomoteur des certificats obligatoires du
carnet de santé. Dans la majorité, 89.1%, ils completent le certificat a la fois en
observant I'enfant et avec les dires des parents. Ces résultats ne sont pas en
accord avec la réalité du terrain. Les certificats médicaux obligatoires du 8eéme
jour, 9éme et 24eme mois doivent étre établis obligatoirement et retournés sous

pli confidentiel au service départemental de la PMI.(50)

D'apres les données de la Direction de la recherche, des études, de I'évaluation
et des statistiques (DREES) 2014, le taux de couverture moyen pour le certificat
du 24eme mois en Midi-Pyrénées est de 46,3 % (31,6 % pour la France entiere).
Mais d'une maniere générale, il a été constaté que les certificats de santé sont

dans la majorité des cas incomplets (58) (64).
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Dans I'étude d’Anne Marie Cressens, 21,93% des médecins libéraux interrogés

ont déja dépisté précocement, avant 2 ans, un TED (57).

Une étude rétfrospective sur les carnets de santé d'enfants ayant recu un
diagnostic de TED et dont les symptémes avaient débuté avant 1 an, refrouve
des résultats qui peuvent surprendre. Sur I'ensemble des examens systématiques
du 24¢me mois de ces enfants, remplis en général par le médecin fraitant, 0%
notent que I'examen est normal. Ce qui est inquiétant est le fait que certains
items du développement psychomoteur sont parfois non remplis car le médecin
rencontre des difficultés a faire réaliser la tGdche a I'enfant, et notfe « examen
normal » sans autre annotation.(65) Dans cette étude, dans 75% des cas le
carnet de santé est incomplet, mal rempli et il ne décrit pas les tfroubles
rapportés par les parents. Dans moins de 5% des cas, on retrouve une trace des

signes précoces et une orientation en consultation spécialisée.

Une attention systématique vers I'Gge de 18-24 mois, sur le développement de
I'enfant pourrait éviter de passer a cété des signes d'alerte. L'inquiétude
conjointe de I'entourage, des parents et celle du médecin va étre a I'origine du
guestionnement d'un Trouble du Spectre Autistique. Ce signe sémiologique
apparadit comme pertinent dans le repérage des TSA, d'autant plus qu'il entre en
résonance avec la recherche a partir de 18 mois d'une difficulté dans I'attention
conjointe chez les enfants. C'est donc I'échange verbal, la renconfre des
inquiétudes des parents et du médecin qui va enclencher la démarche de soin.
(53)

L'utilisation d’outils standardisés augmente la sensibilité du dépistage, et permet
une uniformisation des pratiques, facilifant le dialogue entre les différents
professionnels impliqués. L'outil permet également au médecin de s’appuyer sur
un support validé pour infroduire I'enfant a risque dans le réseau diagnostique.
Cela permetirait une meilleure acceptation de la part des parents en se basant

sur un test objectif et non sur un simple « avis du médecin » (60).

Les MG éprouvent une difficulté a alerter les parents, exprimer leur doute sur un
trouble sans savoir de quoi il retourne en termes de parcours ultérieur. Par ailleurs

les médecins méme s'ils sont conscients de leur réle d'accompagnant de la
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famille, ne se sentent pas en mesure de la renseigner suffisamment. lls ont peur
de ne pas répondre completement a ses attentes et qu'elle soit laissée a elle-
méme.(55) Il leur est d'ailleurs délicat de poser I'éfiquette d’autisme sur un
enfant avant la certitude du diagnostic, et méme quand ce diagnostic est
pose, ils craignent que ca n'attire un préjudice social. « Mettre des gens dans
des cases, moi aussi ca m'angoisse un peu. » (55) disait un MG dans un fravail
par focus group. Dans le cadre des TSA le diagnostic du trouble apparait
comme stigmatisant et lourd de conséquences. Alors méme qu'un des
meédecins relate le soulagement familial suite a I'annonce du diagnostic les

généralistes se questionnent sur l'intérét véritable qu'il apporte a I'enfant.(55)

Dans notre étude, les MG ont tendance 4 douter de la cerfitude clinique du
dépistage de I'autisme. 8,63% ont des difficultés dans I'information des parents.
En consultation, 30,8% préféreraient ne pas faire part de leurs inquiétudes aux
parents de I'enfant, 1,3% leur dirait qu'il y a un risque d'autisme, 62,8% préferent
parler de développement différent ou de trouble du développement voire
carrément éviter d’employer le mot autisme. En cas de doute sur I'existence
d'un TSA, 16,5% des MG réévaluaient I'enfant lors d'une seconde consultation

rapidement, 3,3% attendaient quelques mois avant de revoir I'enfant.

Face au doute, ils seront plus prompts O attendre et réévaluer I'enfant afin
d’avoir un faisceau d'arguments plutdt que d’évoquer tout de suite un TSA. En
cas de doute sur I'existence d'un TSA, 61,5% des MG envoyaient consulter un
ORL, ophtalmologue ou autre spécialiste, 16,5% réévaluaient I'enfant lors d’'une
seconde consultation rapidement, 3,3% attendaient quelques mois avant de
revoir I'enfant. 18,7 % ont répondu autre. Parmi les 17 réponses Autre : 1 réponse
«j'invite les parents a rencontrer les enseignants », 2 réponses « je fais faire un

bilan orthophonique ».

Un accent particulier est mis sur la notfion de temporalité. Les médecins
semblent avoir besoin de temps pour revoir I'enfant a différents moments et
suivre I'évolution de ses troubles en restant attentif & I'éventuelle répétition de la
plainte parentale. Il leur parait intéressant de voir les enfants précocement puis
régulierement. Le fait de noter les signes repérer dans le dossier médical leur

permet de mieux suivre leur évolution. De plus, la notfion de continuité des
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troubles et I'absence de rupture avec I'état antérieur semblent des prérequis
pour pouvoir évoquer un TSA(55). Dans notre étude, un MG parle de croiser les
informations en proposant aux parents I'avis du professeur de I'enfant (en
partant certainement du principe que les froubles seraient remarqués a I'adge

de la scolarité).

Les médecins pensent qu'il est important d'éliminer une maladie organique
curable avant d'évoquer le diagnostic de TSA. lls font la comparaison avec
certaines pathologies psychiatriques et évoquent la question de la
normalité.(55) On peut penser qu'en s'orientant dans un premier temps vers un
trouble auditif, les MG peuvent perdre du temps en n'orientant pas I'enfant

dans le méme temps vers des équipes spécialisées dans les TSA.

On peut aussi se demander si ce n'est pas le fait de ne pas avoir d’argument
objectif ni de dénomination claire des symptdémes, qui ne leur permet pas
d'avoir confiance dans leur intuition qu'il existe un probleme dans le

développement de I'enfant.

Dans I'étude d'Aurélien Cassegrain, les médecins déclarent majoritairement
étre sereins face a leur capacité d'orientation (76% des médecins interrogés),
étre attentifs O ne pas trop rassurer, tout en se sentant capable de ne pas sur-
inquiéter. Certains craignent de ne pas savoir comment annoncer aux parents

des résultats inquiétants, c'est-a-dire ne sauraient pas quels mots utiliser.

Lorsqu'ils veulent adresser les enfants pour une suspicion de TSA, ils préferent
parler de trouble de la communication ou du comportement. Dans la plupart
des cas les parents ont remarqué quelque chose d'anormal et sont d'accord
pour une exploration chez un spécialiste. Dans les cas ou la famille ne semble
pas préoccupée il parait plus compligué d'aborder le sujet (55). Le fait
d'adresser les enfants vers des centres spécialisés et notamment vers le CRA
peut obliger le médecin a employer le terme d'autisme, lourd de
conséqguences, alors gu'il ne se sent pas autorisé a le faire. Ca peut étre une des
raisons pour laquelle il adressera plus volontiers vers des spécialistes qui ne sont
pas étiquetés « TSA ». Il faut aussi noter que ces centres spécialisés ont des délais

de consultation qui peuvent décourager et rendre leur acces difficile.
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Dans notre étude, 92,4% des MG savaient vers qui orienter un enfant & risque
d’autisme. Nous n'avons pas tenu 4 vérifier si leur savoir était correct car ce

n'était pas I'objectif de I'étude.

Il est attendu que le lien entre les MG et les structures spécialisées ne soit pas
facile (55) et qu'une certaine résistance au partenariat soit ressentie des deux
cotés. Clest en effet une des principales difficultés au repérage évoquées par
les générdalistes. lls parlent ainsi d'un manque de connaissance réciproque des
différents professionnels impliqués. Les réseaux de soins et les généralistes ne se
connaissent pas et ne savent pas s'identifier ce qui conduit d une prise en
charge éclatée. Le médecin se sent parfois « court-circuité » lorsque des
patients sont adressés aux réseaux de soins sans que celui-ci n'‘en soit informé.
Inversement une fois que le généraliste a adressé son jeune patient, il n'est plus
impliqué dans la prise en charge. Il ne recoit que tres rarement des courriers des
spécialistes qui prennent en charge l'enfant souffrant de TSA, les seules

informations qu'il recoit étant parfois celles que Iui fransmettent les parents.(55)

Dans la these de Guillaume Quéau, les médecins n'ont pas une bonne
connaissance du réseau rédlisant les évaluations diagnostiques pour les
personnes suspectes de TSA. Dans I'enquéte Doctissimo-Fondamental, en mars
2013, adressée aux parents d'enfant afteints de TSA, le MG ne donnait pas de
suite particuliere a la premiere consultation dans 29% des cas. |l orientait pour
13% en psychiatrie (CRA, psychiatre libéral ou de secteur), 6% vers un
psychologue, 7% vers un orthophoniste et 45% vers un autre professionnel de
santé (50).

B. Forces et points faibles de I'étude
Forces :

- Le fait que les participants aient été tirés au sort neutralise les biais de
selection.

- L'analyse des facteurs intervenants dans la consultation du MG a été la plus
complete possible afin de déterminer les facteurs pouvant faciliter ou limiter

la capacité des MG au dépistage.
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Points faibles :

La proportion de réponses par rapport a la taille de la population de I'étude
enfraine un risque que nofre échantillon ne soit pas représentatif de la
population étudiée. D'ailleurs cet échantillon differe de la population de MG
du Languedoc Roussillon par la répartition des sexes et I'Gge.

Cette étude a un faible niveau de preuve scientifique de niveau 4 puisqu’il
s'agit d'une étude épidémiologique descriptive transversale.

Les questionnaires ont été recuelllis par le biais d'internet. Il se peut que les
rares médecins qui n'utilisent toujours pas internet soient écartés de fait de
cette étude. Ce profil de médecin est probablement le plus limité dans les
possibilités d'autoformation et de mise G jour sur les froubles du spectre de
I'autisme. L'étude comporte donc probablement un biais de sélection. Mais
si ces médecins existent, ils sont surement peu nombreux et fres proches de
la retraite.

Afin de ne pas rendre le questionnaire rébarbatif et diminuer les chances
d’avoir un bon nombre de répondeurs, certaines questions n'ont pas été
développées et les choix ne sont pas exhaustifs. Par exemple, la question
« savez-vous vers qui orienfer », ne peut avoir que des réponses subjectives
soumises a des biais de métacognition. Il en est de méme pour la question
« connaissez-vous les signes d'alerte d’'autisme» qui ne permet pas de
distinguer si les MG font des confusions ou non. De plus, la question « savez-

vOus vers qui orienter » ne permet pas de savoir vers qui ils adressent.

5. Conclusion

Le dépistage des TSA en soins primaires est limité par le manque de

connaissance du MG sur I'autisme, aggravé par I'ancienneté de sa formation

et I'absence de mise a jour, la méconnaissance des signes d'alerte et des outils

de dépistage. Les conditions de consultation peuvent limiter ou favoriser le

dépistage selon que le MG organise ou non son planning de consultation de

pédiatrie. Le fait de prendre le temps d’'observer, et d’interagir avec I'enfant de
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facon systématique, pendant une consultation de suivi habituel ou dédiée au
repérage d'éventuels troubles du développement favorise la connaissance du
fonctionnement de I'enfant et le repérage de signes d'alerte et donc le

dépistage.

Un travail visant & améliorer les conditions des consultations d’enfants pourrait

permettre un meilleur dépistage des tfroubles du spectre de I'autisme.
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ANNEXES

Annexe 1 : Inventaires frangais du développement communicatif

QUESTIONNAIRE DE 12 MOIS (a remplir par les parents) © S, Kem
Mom. il Prénom. ... ...
SENE. Ll Datede nalssance . ... ... ... ... .o L.
Mombre de fréres etsoeurs ..o oL Agesdesfreresetsoeurs. .. ...l
Mode de garde domimant. .l
Langue que l'enfant entend be plus sowvent ..l
Langues pafées 8 18 MaISOM . . e e
Personne qul remplit le gquestionnaire [pore, mére, les deux) .. ... Date. .. ... ... .. .......
Babillage

Quelguefols Souvent Pas encore
- production d'une suite de syllabes identiques (bababa) ... ... ... ... .. Lol O....c.a... ]
- production d'une suite de syllabes différentes (bodaga) .. ... O I ]
Gesles
Cochez les actions que I'enfant réalise ou essaye de réaliser actuellement :
Tendre la main pour donner un objet quiitient ... ..ol O Bolredans Ung tasse . .. ... ..ot e e e O
Pointer du doigt un objet/personne/événement intéressant .. ... ... .. O Peigner ow brosser sescheveux ... ... ... . ......... O
Aniter la main de sa propre initiative en signe d'au revolr ... ... ... O Mettreunchapeau. .. ... ... . ... ... ... ... ... O
Tendre les bras pour étre porté ... ... ... oL O Mettre un colller, un bracelet ouune montre. .. .......... ... O
Secouer la téte pour direnon .o O Paorter le combiné du téléphone & sonorellle . . O
Hocher latéte pourdire oul ... ... L O Pousser des pefites voitures oudes camions . .. ......_...... O
Falre chut en placant son dolgt sur les lévres .. ... ... ... O Jeteruneballe .. ... ... ... O
Falrecoucou. - ... O Donner & manger aus poupees ou aux peluches .. ... ... ... O
Jouer a eainsi font font les petites marionnettess ... O Embrasser ou tenir dans ses bras ses poupées ou peluches O
L T - O  Lire (ouvrlr le livre, tourner lespages...). ... ... ..., O
DansSer. . . O  Passerl'asplratewr ... ... ... ... O
Manger avec une culllére ou une fourchette. ... ..o O Casseravecunmartead .............................. O

Tendre les bras pour montrer quelque chose qu'il tient dans sa main .. O

Vocabulaire

Cochez :

- les cases de la colonne C [compris) pour les mots que I'enfant comprend mals ne dit pas encore (vous pouvez considérer que I'enfant
comprend un mot méme s°il ne le comprend que dans une seule situation) ;

- les cases de la colonne CD (compris et dit) pour les mots que I'enfant comprend et gull utilise actuellerment de manlére spontanée (sl sa
prononciation est différente de celle des adultes, cochez tout de méme le mof).
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o
e}
=}

]
]
)

]

]
=]

abellle .. ..
Al . e
aimsifomt . ... ...
ald ...
amétefarmdter. ... ... ... ... ...
attendsfattendre . .. ... ....... ..
attention ... ............ ... ... ..
aurevodr ..o ...
afavolrsolf ... ... ... .. . ...
balle ... ... ... ... ...
ballon ... . ... ... ... ..
biberondbibl. ... ... ... oL
bc-n]nur.........................

bonne mult.
calllou

camlnndapﬂmplar::::::::::..::::.

chat . ..
chaud.n’chaude

chaq.rsseltes......................
chlenftoutou . ... ... .. ... .. ..
clefs. . ... .
coller. ... ... ...
couchedlange .. ... ... ... ...
COUCOU . ... ot

OO0O00O000O0O00O000000000O000OOOn
misl=f=l=l=l=l=l=l=l=l=l=l=l=l=i=l=i=i=i=l=l=ul=]=l=

culllere. .. ... ... ..
cusime. .. ...

danse/danser .
donne/donner

nmmmmWMmmmJ

encore.

etre fatigué .

fais/faire un hisnu

fenmre
flguredvisage . . ... ... ...
flewr. ...l
gateau/blscuit . ...
glace @liment). ... ... ...
Jour oo
la.
lapin ...
makson ...
MAMAN .. ..o
mangemandger ... .. ... ...
marche/marcher .. ... ... ... ...
miam-miam. .. ... ...

noooooooooooooooooooooooonn
slajaful=]==]alafal=]=]=lainfn]=]u)=iui=}ui=u)=]al=

miaou . ... ...
monu'efmnntrer

muslque........................
MBZ
prénomode 'enfant ... ... ..
nombrilbowrrillon . ... ... ...
MOM . e
MOUROWMS. . oo e e
ouaf-ouaf. . ... ... ... . ... ... ..
oul. ..

pain . .
papa .
[pelit} dejeun.er

muwm_lﬂﬂﬂﬂﬂﬂﬂﬂﬁ
prerbds.fprenci'a...................

purée. .
regardefregardar
s'll te plait . .

sucetlnnnletteftmm................
tanteftatatatle ... .. ... . ... ...
fee-shirt. ... ...
télephone .. ... ... ... ...
tombeftomber. ... ... L.
torfue. ... ... ..

vite ... ...

I.rollure#aq.ltn

OooOo000OO0000ooo00ooooooo0oon
misl=f=l=l=l=l=l=l=l=l=l=l=l=l=i=l=i=i=i=l=l=ul=]=l=
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QUESTIONNAIRE DE 18 MOIS (a remplir par les parents)

€5 Kan

Langue que 'enfant entend ke IS SOUVBIE . . ... e

Langues Parees B IBIMBESON .. ... ... ...

Personme qui remplit le questionnaire [pére, mene les deusd) ..o

Cochez -

- les cases de la colonne C (compris) powr les mots gue Fenfant cormprend mais ne dit pas encone (Wous pouvez considérer que I'enfant

comprend un mot méme 53 ne e comprend que dans une seule situation) ;

- les cases de |a colonne CO (compris ef dif] pour kes mots que I'enfant comprend &f quil ulilise actuellement de manitne sponianée (si sa

prononciation est différente de celle des adultes, cocher tout de méme ke maot).

C CcD

n
1
=)

]
0
=)

afavoirfaim . ..o Lo oL Lo
alavoirsoll ... ...

CUMETE. ...
dorsfdormirTaine dodo . ... ... .
BE Lo
BOCOME. ... ...
ferrmedfermer . .. ... ... ...
gateawbiscuit .. ... oL L.
gentiligentile. .. ... ... ...
jEMEfater oL
Jlgue.rjnua'

oo

l@pim
lavelaver . .

g

)

m
OoOOOOOOO0OOOO0OODOOOOOOn

OO000O0O0DODODOODODODODDODOOODOODODODODODODOODODODOOO
mi=l=fal=]=fal=]=]=l=]=]=]a]=]=]=l=l=]=]=ful=]=fa]=]=]=]u]=]=]=]s
OO00O0O0O0OOOOOOODOOOOOOOODOOOODODOOODOOOO
&
g

g
Dooooooon

DOOODDOOODDOODD

ODOooOOoOoOoOoDoOOooDooo

ooo

OO0DOoOODDODOODOODDODOOODDODODODODODOOOOOOD

Est-ce que l'enfant a dégs commencé & combiner des mols

COMIME Par exompse sitesy encones ol spapapalis 7. ... ... ... ... ... pas encore O, ... ... quelquelois O ... .. sousent O
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QUESTIONNAIRE DE 24 MOIS (a remplir par les parents) £5 Korn

T 11« (=3 1 = R
Mombre de Ireres et Seeurs ... ... .. ... ‘gesdesTreres elSEUIS . ... ... ...
Ml die QARGE BOMIANT. . . . ... ...ttt e e e e e e e
Langue que Fenfant entend ke BIUS SOUVENT . .. ..
Langues parlees B I8 MBESON ...

Personme qui remplit le questionnaine (pére, mére, les deus) .o oo oo DAk

Coche? |&5 CASes OMTESPONOant Al Mol que P'enfant produil actuelizment de manisre spontanée (hars imitation). Sisa prononciation est
diférente de celle des adulles, cochez boul de rmme e mol.

alavoir peur .. ...

E
=
&
DDDDDDODDDODCDD0ODDDDODDDDDDDDD0D0D
O
B
g
m

- Est-ce que l'enfant a déja commence & combiner des mols
COMME par exemple sgdeay encores ou cpapa patin 7. .. ... . pasencore O gquelquefois O ... ... souvent O

- Si wOUS aweZ répondu de Tapon positive 4 k8 question précédents, ndiquez les irois phrases les plus longues que I'enfant produil de manitne
sponianée aciueliemeant :



FEUILLE D'EVALUATION DES REPONSES AUX QUESTIONMAIRES €5 Kirn

Il et recommandé de Faire remplir les questionnaires courls & 12, 18 et 24 mois, de facon & décrire un flinéraire de développe ment
Ccomirunicatil de I'enfant.

Pour une raison de simphicité, Fintenprétation des résuliats est la méme chez kes files ef chez les gangons, béen que dans tous les domaines |es
perfornances. des files soient supérieures & calles des Qarcons.

Dieux résultats infériewrs ou égaux au 107 percentile sur ke méme questionnaire ou deus questionnaires d'ages différents. représanient das
signes d'alerle. L'absence de babillage canonsgue & 12 maois el 'absence de combinatson de mots & 24 moks sont assimikes & des résullals
inferieurs au 107 parcentile.

Chaque feulle es1 documentés individusliemeant pour &ire gardée dans ke dossier de 'enfant ou remise aux parents.

[Metire une croix dans L case oTespondant aus réalisations de 'enfant]

Enfant {noem, pranom, dale o8 DEISSAN0E) . .. ...

B T = 1
Babillags canonique non acquis aciuis (gualquelois ou sauvant)
Babillage diversiie non acquis acuis (guelnquelois ou sousent)
Gesies réalisas jnomibre) A 10-11 12-14 15-1& 17-18 219
Compréhension (nombre de mots compris) < 11 12-19 20-29 30-44 45-54 2 55
Production (nombre de mots dits) o 1 2-3 4-6 7-10 =11
percentiles o= 5% 50e Toe 0=
T =
Compréhension (nombre de mots compris) < 61 52-68 59-83 84-03 94-97 L]
Production ([nombre de mots dits) - | 5-9 10-18 19-2B 29-51 2 B2
Combinaison de mots non acquise acquise
T T T T
percentiles 108 25% 509 75% g
BT -
Production fnombie de mots dits) < 2B 29-46 47-74 7581 92-98 =99
LONGUeUr Moyenne des nonces” combinalson non acquise 266 3,66 4,66 & =7
percentiles 0= 5% 50@ 5% o=

" La lomgueur moyenne des eénoncés exl calcukss on dhisant par 3 le nomiee falal des mots conlenus dans les 3 phrases les plus longues
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Annexe 2 : Indices précoces d'un trouble du neurodéveloppement
(TND)

Il peut s’agir de particularités dans les domaines suivants :

e le niveau de vigilance (« enfant trop calme ou irritable ») ;

¢ le sommeil (délais excessifs d’endormissement ou réveils) ;

e |a diversification alimentaire (refus de textures ou d’aliments nouveausx, rituels alimentaires) ;

e |a régulation des émotions (crises de colere inexpliquées) et I'ajustement tonico-postural (« n’aime pas
» étre pris dans les bras) ;

e le développement de son répertoire moteur ;

¢ |’exploration inhabituelle des « objets » de I'environnement, humain et physique, et ceci, quelle que
soit la modalité sensorielle mobilisée (par exemple pour aligner des objets ou éteindre/allumer la
lumiere).

Annexe 3 : Repérage des enfants et des adolescents ayant un autisme
possible a partir des interactions sociales et comportements de
communication réciproque : liste indicative et non exhaustive des
signes et symptomes d’'aprés les recommandations du NICE

Chez des enfants d’age pré-scolaire (ou d’age mental équivalent) d’aprés NICE 2011 #
Langage parlé

e retard de langage (dans le babillage ou les mots, par exemple, moins de 10 mots a I’age de 2 ans)
e régression ou perte de I'usage de la parole
e lelangage parlé (s’il est présent) peut inclure d’inhabituelles :

= vocalisations non verbales,

= intonations plates ou bizarres,

= répétitions fréquentes de groupes de mots ou de phrases (« écholalies »),

= références a soi-méme par son nom, ou « tu », ou « elle/il » au-dela de 3 ans;

= utilisations réduites et/ou peu fréquentes du langage pour communiquer, par exemple,

utilisation de mots uniques quoiqu’il soit capable de faire des phrases.

Réponse aux autres

e réponse absente ou retardée a I'appel de leur nom, malgré une audition normale ;

e réponse réduite ou absente aux expressions faciales ou aux sentiments des autres ;

e réponse négative inhabituelle aux demandes des autres (comportement d’évitement) ;

e rejet des célins initiés par un parent ou celui qui s’occupe d’eux, bien qu’ils puissent initier des calins
eux-mémes.
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Interaction avec les autres

e conscience réduite ou absente de I'espace personnel, ou intolérance inhabituelle a I'incursion des
autres dans leur espace personnel ;

e intérét social pour les autres réduit ou absent, incluant les enfants de leur age — peuvent rejeter les
autres ; s'ils sont intéressés par les autres, ils peuvent les approcher de fagon inadaptée, en
semblant étre agressifs ou perturbateurs ;

e imitation des autres réduite ou absente ;

e initiation des jeux sociaux avec les autres réduite ou absente, jouent seuls;

e plaisir réduit ou absent dans les situations que la plupart des enfants aiment, par exemple, fétes
d’anniversaire ;

e plaisir partagé réduit ou absent.

Contact oculaire, pointage et autres gestes

e utilisation réduite ou absente de gestes et d’expressions faciales pour communiquer (bien qu’ils
puissent placer la main d’un adulte sur des objets) ;
e gestes, expressions faciales, orientation corporelle, contact oculaire (regarder les yeux des
autres en parlant) et paroles utilisées dans la communication sociale réduits et peu intégrés ;
e utilisation sociale du contact oculaire réduite ou absente, en supposant que la vision soit
satisfaisante ;
e attention conjointe réduite ou absente mise en évidence par un manque ;
o d’orientation du regard,
o de suivi d’un point (pour regarder la ou I'autre personne indique — ils peuvent regarder
la main),
o d’utilisation du pointage ou de I'indication d’objets pour partager leur intérét.

Idées et imagination

e imagination et diversité des jeux de faire semblant réduites ou absentes.

Intéréts inhabituels ou restreints et/ou comportements rigides et répétitifs

e mouvements « stéréotypés » répétitifs tels que battre des mains, balancement du corps en position
debout, tourner sur soi-méme, claquer des doigts ;

e jeux répétitifs ou stéréotypés, par exemple ouvrir et fermer des portes ;

e intéréts ciblés ou inhabituels ;

e insistance excessive pour suivre son propre emploi du temps ;

e réactivité émotionnelle extréme au changement ou aux nouvelles situations, insistance pour que les
choses restent les mémes ;

e hyper- ou hypo-réaction aux stimuli sensoriels, par exemple, les textures, les bruits, les odeurs ;

e réaction excessive aux go(t, odeur, texture ou apparence de la nourriture ou régimes alimentaires
extrémes
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Chez des enfants d’age scolaire (ou d’age mental équivalent) d’aprés NICE 2011

Langage parlé

Le langage parlé peut étre inhabituel de plusieurs facons :

utilisation tres limitée ;

ton monotone ;

répétitions, utilisation fréquente de phrases stéréotypées (apprises), contenu dominé par des
informations excessives sur des sujets qui les intéressent ;

parlent « aux » autres plutét que de partager une conversation a deux ;

les réponses aux autres peuvent sembler impolies ou inappropriées.

Réponse aux autres

réponse réduite ou absente aux expressions faciales ou aux sentiments des autres ;

réponse réduite ou retardée a I'appel de leur nom, malgré une audition normale ;

difficultés subtiles dans la compréhension des intentions des autres ; peuvent comprendre les
choses de maniere littérale et ne pas comprendre les sarcasmes ou les métaphores ;

réponse négative inhabituelle aux demandes des autres (comportement d’évitement).

Interactions avec les autres

conscience réduite ou absente de I'espace personnel, ou intolérance inhabituelle a I'incursion des
autres dans leur espace personnel ;

intérét social pour les autres réduit ou absent, incluant les enfants de leur age — peuvent rejeter les
autres ; s’ils sont intéressés par les autres, ils peuvent les approcher de fagon inadaptée, en
semblant étre agressifs ou perturbateurs ;

salutations (bonjour et au revoir) réduites ou absentes ;

conscience du comportement socialement attendu réduite ou absente ;

capacité de partager des jeux sociaux ou des idées réduite ou absente ; ils jouent seuls ;

incapables d’adapter leur style de communication aux situations sociales, par exemple, peuvent étre
excessivement formels ou familiers de fagon inappropriée ;

plaisir réduit ou absent dans les situations que la plupart des enfants aiment

Contact oculaire, pointage et autres gestes

gestes, expressions faciales, orientation corporelle, contact oculaire (regarder les yeux des autres en
parlant) et paroles utilisées dans la communication sociale réduits et peu intégrés ;
utilisation sociale du contact oculaire réduite ou absente, en supposant que la vision soit
satisfaisante ;
attention conjointe réduite ou absente mise en évidence par un manque :

o d’orientation du regard,

o de suivi d’un point (pour regarder la ou I'autre personne indique —ils peuvent regarder la

main),
o d’utilisation du pointage ou de I'indication d’objets pour partager leur intérét.
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Idées et imagination

e jeu d’imagination ou créativité réduits ou absents, bien que des scenes vues dans les médias (par
exemple, a la télévision) puissent étre rejouées ;
o font des commentaires sans conscience des subtilités ou des hiérarchies sociales.

Intéréts inhabituels ou restreints et/ou comportements rigides et répétitifs

e mouvements « stéréotypés » répétitifs tels que battre des mains, balancement du corps en position
debout, tourner sur soi-méme, claquer des doigts ;

e jeux répétitifs et orientés vers les objets plutot que vers les autres ;

e intéréts ciblés ou inhabituels ;

e attentes rigides de I'adhésion des autres enfants aux regles de jeu ;

e insistance excessive pour suivre son propre emploi du temps ;

e réactivité émotionnelle extréme excessive pour les circonstances ;

o fortes préférences pour les routines familiéres et les choses étant exactement a leur place ;

e aversion pour le changement, qui est souvent a I'origine d’anxiété ou d’autres formes de détresse
(incluant I’agression) ;

e hyper- ou hypo-réaction aux stimuli sensoriels, par exemple, les textures, les bruits, les odeurs ; ®
réaction excessive aux goQt, odeur, texture ou apparence de la nourriture ou régimes alimentaires
extrémes.

Autres facteurs pouvant faire suspecter un autisme

e profil inhabituel de capacités ou de déficits (par exemple, aptitudes sociales ou capacités de
coordination motrice peu développées, tandis que certains domaines des connaissances, la lecture
ou le vocabulaire sont en avance pour I'age chronologique ou I’age mental) ;

e développement social et émotionnel plus immature que les autres pans du développement,
confiance extréme (naiveté), manque du sens commun, moins indépendants que leurs pairs

Chez des enfants a I’école secondaire (agés de plus de 11 ans ou d’age mental équivalent) d’apreés
NICE 2011

Langage parlé
Le langage parlé peut étre inhabituel de plusieurs fagcons :

e utilisation trés limitée ;

e ton monotone;

e répétitions, utilisation fréquente de phrases stéréotypées (apprises), contenu dominé par des
informations excessives sur des sujets qui les intéressent ;

e parlent « aux » autres plutdt que de partager une conversation a deux ;

e les réponses aux autres peuvent sembler impolies ou inappropriées.
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Interaction avec les autres

e conscience réduite ou absente de I'espace personnel, ou intolérance inhabituelle a I'incursion des
autres dans leur espace personnel ;

e difficultés durables dans la communication et les interactions sociales réciproques : rares amis
proches ou relations réciproques ;

e compréhension de I'amitié réduite ou absente ; souvent désir infructueux d’avoir des amis (bien
gu’ils puissent trouver cela plus facile avec des adultes ou des jeunes enfants) ;

e isolement social et préférence apparente pour la solitude ;

e salutations (bonjour et au revoir) réduites ou absentes ;

e manque de conscience et de compréhension du comportement socialement attendu ;

e problémes pour perdre aux jeux, prendre son tour et comprendre le changement des regles ;

e peuvent sembler ne pas étre au courant ou indifférents vis-a-vis de ce a quoi les autres jeunes de
son age s’intéressent ;

e incapables d’adapter leur style de communication aux situations sociales, par exemple, peuvent étre
excessivement formels ou familiers de fagcon inappropriée ;

o difficultés subtiles dans la compréhension des intentions des autres ; peuvent comprendre les
choses de maniére littérale et ne pas comprendre les sarcasmes ou les métaphores ;

e font des commentaires sans conscience des subtilités ou des hiérarchies sociales ;

e réponse négative inhabituelle aux demandes des autres (comportement d’évitement).

Contact oculaire, pointage et autres gestes

e gestes, expressions faciales, orientation corporelle, contact oculaire (regarder les yeux des autres en
parlant) en supposant que la vision soit satisfaisante, et paroles utilisées dans la communication
sociale réduits et peu intégrés.

Idées et imagination

e histoire d’'un manque de jeu d’imagination social ou de créativité, bien que des scénes vues dans les
médias (par exemple, a la télévision) puissent étre rejouées.

Intéréts inhabituels ou restreints et/ou comportements rigides et répétitifs

e mouvements « stéréotypés » répétitifs tels que battre des mains, balancement du corps en position
debout, tourner sur soi-méme, claquer des doigts ;

e préférence pour des intéréts ou des loisirs trés spécifiques ;

o forte adhésion aux regles ou a I’honnéteté qui mene a des disputes ;

e comportements répétitifs et rituels qui pénalisent les activités quotidiennes de I’adolescent ;

e détresse émotionnelle excessive a I'égard de ce qui semble facile pour les autres (par exemple, un
changement de routine) ;

e aversion pour le changement, qui est souvent a I'origine d’anxiété ou d’autres formes de détresse
(incluant I’agression) ;

e hyper ou hypo-réaction aux stimuli sensoriels, par exemple, les textures, les bruits, les odeurs ;
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e réaction excessive aux goQt, odeur, texture ou apparence de la nourriture ou régimes alimentaires
extrémes.

Autres facteurs pouvant faire suspecter un autisme

e profil inhabituel de capacités ou de déficits (par exemple, aptitudes sociales ou capacités de
coordination motrice peu développées, tandis que certains domaines des connaissances, la lecture
ou le vocabulaire sont en avance pour I'dge chronologique ou I'dge mental) ;

e développement social et émotionnel plus immature que les autres pans du développement,
confiance extréme (naiveté), manque du sens commun, moins indépendants que leurs pairs

Annexe 4 : Outils de repérage selon I'a@ge de I'enfant

Chez le jeune enfant

Outil Auteurs Echelle Age Accés aux ressources
Baron-

23it
Modified Cohen, Ré::'sse o
Checklist 1992 oui/non Accés libre en ligne
Autism for Robins, s g 16-30 mois | http://mchatscreen.com/wp-
Toddlers Fein et .core gz content/uploads/2015/05/M-CHAT_French_v2.pdf
M-CHAT Barton, Eq?‘;it( (é ; 0

2001, 2009
Modified Robins, Outil
Checklist Fein et utils en
Autism for Barton 2 étapes Accés libre en ligne
Toddlers ' 20 items 18-24 mois | http://mchatscreen.com/wp-
Révisé/Follow- | 2009 Réponse en content/uploads/2015/05/M-CHAT-R_F_French.pdf
up Baduel, N
M-CHAT-R/F 2016 succés/échec
Quantitative 25 items Accas lib i
. . ccés libre en ligne
Checklist for Allison et Echelle 18-24 mois | https://www.autismresearchcentre.com/arc tests/
Autism al., 2012 d'intensité en
Q-CHAT 5 points (0-4)
) 40 items A partir do
Social . ) 4 ans avec
L 2 versions vie .
Communication | Rutter et B un age
. . entiére et Payant

Questionnaire al., 2003 mental

comportement L .
sca supérieur a

actuel

2 ans
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Chez 'enfant et 'adolescent sans trouble du développement intellectuel

Qutil Auteurs Administration Echelle Accés aux ressources
Autism P t
Spectrum Ehlers e:sr,:lii.l ﬁjant ou 27 items
Screening Gillb ’ 9 . Echelle en Enfants et http://scatn.med.sc.ed
Questionnaire I'Derg. personne qul 3 points adolescents | u/screening/ASSQ.pdf
Wing, 1999 | connait bien _—
I'enfant Score seuil a 20
(ASSQ)
https://www.autismres
earchcentre.com/arc_t
ests
. https://ipsychology-
Autism- g%:;?;:ﬁ en tools.com/autism-
spectrum Baron- . spectrum-quotient/
Quotient Cohen et Auto- 4 points 12-15 ans
administration | Version : L
al., 2001 francaise score Version francaise :
(AQ) seui?é 26 http://www.cra-rhone-
alpes.org/spip.php?art
icle1693&calendrier_
mois=06&calendrier_a
nnee=2017
Social
Responsiveness | Constantino 65 items :
Scale et Gruber, | Parents et/ou | 15-20 minutes 25ans a F'ayan; (tradl.l:“?n en
2005, 2012, | enseignants Compatible adulte cours de validation)
(SRS-2) (Second | 2015 DSM-5
edition)
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Annexe 5 : Child Behaviour Checklist

Vous frouveraz, a-gdessous, une liste de compartameants qul décrivent les enfants. Répondez an vous fondant sur le comporiement actuel de volre enfant
- ou chservé au cours des deux demiers mois, Pour chague comportement, antourez la réponse qui correspond le meux & volre enfanl. Si le comporte-
ment décrit est trde vrai ou souvent vrai, entourez ke (@ . Emouwrez Ja (1), si le comportement est parfois ou un pey vral. St comportamant Gacr n'est
pas vral pour volte enfant, entourez le (@), Merci de donner une réponse pour 1ous les comportements, du MIBUX QLS VOUS POUrIez, MAMa &i canaine ne
samblent pas s'appliquer & volre anfant.

0 = Pas Vrai (a votre connaissance)

1 = Parfois ou un Peu Vrai

2 =Trés ou Souvent Vrai

- =

cocoocoo0 e

1

-k o

-

- ek ek o o

N

NN RN

1. A des douteurs divarses (sans cause madicale connue

oo ww

- saul das maux de ventre ou de téte)
A das comportements trop jBunas pour son &ge
A paur d'essayer de nouvelles choses

. Evite de regarder 85 autres dans Jes yeux
. Na peut pas se concentrer au maintanir son atteation

longtamps

. Na peut pas rester assis{e) franquilia,

ost agités) ou hyperacté(ve)

. Ne supporte pas que les chosas ne solent pas a leur

place

Ne supperte pas datiendre; veut tout tout de sute
Machonne des choses qui ne sont pas @ manger
Se cramponng aux adultas ou ast trop
dépendant(e}

. Damande constamment de l'akie

Canatipé(e), na va pas a la selle (quand iVelle n'sst
pas malade)
Plaure souvent

. Cruel{le) avec les arimaux

Pravoquantis)
Ses exigences dolvent dtre satistaites
mmédialement

. Détruit sos affaires parsonneles
. Détruit des affaires appartenant a sa famie ou &

d'autres enfants

. A de la darthée ou des sefles bquides

{en I'absance de maladie)

. Désobaissant{a)
. Parturbé(a) par tout changement de routine

Ne veut pas donmir seul(e)

. Ne répond pas quard on lul parle
. Ne mange pas blan (decnivez) -

S o

S o s s 9

-

1
1
1

-k e

e

NN NN

NN NN Nw

»

25, Ne g'antend pas blen avec 65 sutras anfants

26. Ne salt pas s'amuser, 38 condult an petit acults

27. Ne semble pas se sentir coupable apras s'étre mal
conduit(e)

28, Ne veut pas sortir da la malson

29. Facllemant frustré(e)

30, Faclkemant jaloux(se)

31. Mange cu bolt des choses qui ne sont pas des al-
mants - sauf Ies banbons (décrivez) ©

32, Apeur de cortains animaux, stuations ou
laux (décrivez)

. Sa sent lacilamaent peind(e)

Se blesse souvent, a tendance a avolr des

accidants

. Se bagarre souvant

. Se méle de tout

37 Trop perturbé(e) quand el ast sdpard(e) de ses
parants

38 A dumal & s'endamir

39. A das maux de 1¥e (sans cause médcald connue)

40 Tape les aulres

41. Ratlent sa resplration

42 Faft mal aux anmaux Ou aux gans Sans &N avolr
fimention

43. A 'alr malheweux(se) sans raison dvicente

44. Do mauvalse humeur, ddsagréabra, hargneux

28

88
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0 = Pas Vrai (3 votre connaissance)

1 = Parfois ou un Peu Vral

2 =Trés ou Souvent Vral

0 1 2 45 Adesngusdes, des enves da vomir (sans cause 0 1 2 75 Sebarboulle ou jous avec sas salkes
médicale connua) 0 1 2 76 Adesdificutés délocution cu de prononciatian (décr-
0 1 2 48, A des mouvements nemveux ou des tics wez) :
(wbcrvez) : 0 1 2 77 Regarde dans le vague cu a l'air préoccupéde)
0o 1 2 74. A das maux de ventre ou des crampes (sans cause
0 1 2 47, Neeveux(se) ou tendu(a) . médicale connue)
0 1 2 48 Falt des cauchamars 0 1 2 79 Passe mpidement de |a tristesse A 'excitation
0 1 2 49, Mange trop 0 1 2 80 Auncomportement érange {décrivez) :
0 1 2 50, Excassivament fatigué(e)
0 1 2 51 Priade panique sans ralson 0 1 2 81 Tétu(e), renfrogné(e) ou irmtable
0 1 2 52 Adasdoueurs quand Ilelle va & ka selle (sans cause 0 1 2 82 Montre des changements soudains de Mumeur et
médicale connua) d'émoticns
0 1 2 53 Agresse plysiquemant les autres 0 1 2 43 Boudebeaucoup
S PR 54. Sa met les doigis dans ke nez, s'arrache des peaux ou 0 1 2 84 Pade cucrie pendant son sommeil
ge gratle d'autres parties du corps (décrivez) - 0 1 2 85 Faitdes crses da coléres, s'emporie facilement
0 1 2 86 Trop préoccupé(e) par fordre ou la propreté
0 1 2 55 Joue beducoup 1rop BVEC 508 OaNes Sexuels 0 1 2 387 Toppeursux(se) ou andeux(se)
0 1 2 56 Ades mouvements mal COONdonnEs ou est 0 1 2 88 Peucoopdrani(e)
maladroi(a) 0 1 2 8% Peuactiive) 5e déplace lentement ou mangue
0 1 2 57. Adesproblémes aux yeux (8ans cause madcale con- d'énerge
nue) (ddcrvez) | 0 1 2 90 Malheursux(sa), triste ou dépnmée)
0 1 2 91 Ancrmalement bruyant(s)
0 1 2 58 Lespuniions ng modfient pas son comporement 0 1 2 92 Malalaise sn présence de persannes ou de situati-
0 1 2 50 Passa rapidement d'une activité & une autre ons nowveles (déonvez) :
0 1 2 60. Ades éruplions, des rougeurs ou autres probiemas de
peau (sans cause médicala connue) 0 1 2 93 Adesvomssements (sans cause médicale connue)
0 1 2 61 Reluse de manger 0 1 2 94 Se réveille sowvent la nuit
0 1 2 62 Reluse de participer 3 des jaux qul demandent un 0 1 2 85 S%élcigne cu déambule sans but
eflort physigue 0 1 2 095 Demande beaucoup d'attanon
0 1 2 83 DBalance la t&e ou le corps de fagon rédpdiés ¢ 1 2 97. Pleumichard(e)
0 1 2 64 Newveutpas aderau lit e soir 0 1 2 0. Rephéle) sur luielie-mame, ne so e pas s sutes
0 1 2 85 Récisie &rapprentissags de la propresd (dacrivee) : 0 1 2 09 Singuiéle
100. Merci de préciser, i, loute dificulté présentée par
volre enfant et nan évogquée dans cette liste :
0 1 2 86 Cre beauvcoup iy &
0 1 2 &7. Semble indMérent{e) aux marquas datlection 0 1 2
0 1 2 63 Gauche, embarrassd(a) ou faciamant mal & l'alsa 0 1 2
0 1 2 69 Egoiste cune veul pas partagar
A W | 70. Montre peu d'afection anvers les gans
0 1 2 71 Monie ped dintérét pour ks objeis qul l'antourant
0 1 2 72, Necraint pas euffisamment de se faire mal
0 1 2 73 Tiop résarvé(e) ou timide
0 1 2 74, Dot moing que & plupart des enfants durant le jour et
ou la nuit {décrivez)




INVENTAIRE DU DEVELOPPEMENT DU LANGAGE DE 18 MOIS A 35 MOIS

Cat Inventaire évalue les combinaisons de mots et le vocabulaire des enfants. En compiétant solgneusement l'inventaire, vous pouvez nous
aider a obtenir une image précise du langage en développement de votre enfant. Merc/ de répondre en écrivant en lettres capitales.

Assurez-vous d'avoir répondu a toutes les questions,

I, Votre enfant est-il né avant la période habituelle de 9 mois suivant la conception 7
O non [ Oui - Combien de semaine(s) d'avance ?

1. Quel était le poids de naissance de volre enfant 7 kg grammes

I, Combien d'infections aux oreilles voire enfant a-t-il eues avant 24 mois ?
0 o2 0as Oss [ 9 0u plus

IV, Une autre langue que le frangais est-elle parlée & la maison ?
O non 7 Oui - merci de préciser la ou les langue(s) -

V. Quelqu'un de votre famille a-t-il mis du temps pour apprendre a parler 7
[ nNon T3 Oui - merci de préciser le{s) fien(s) de parenté avec votre enfant — par exemple frére, pare :

VI. Etes-vous inquist(ate) & propos du développement du langage de voire enfant ?
7 nNon () Qui = pourquoi 7

Vil Volre endant dit-il spontanément des mots dans une langue (pas seulement des mots iImités ou compris) 7
[ non [ Oui - s oui, merci de compiéter la question VIII et la page suivante.

VIil. Volre enfant combine-t-il 2 ou plusieurs mols dans des phrases ? Par exemple, "plus de giteaux” “au revoir la voiture®
O non [ Oui - merci décrira en lettres capitales 5 des phrases ou expressions les meilleures ou les plus
longues de votre enfant. Pour chaque phrase qui ne serait pas en frangals, écrivez en leltres
capitales le nom de fa langue.
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des mols de la liste proposde dans une autre langue que le frangals, antourez e mot frangals an ajoutant les deux premidres
lettres de ka langue & cHi6 du mot (par exemple, Ar pour arabe, Es pour aspagnol), Sélectionnsz les mots méme s'lls ne sont

pas bien prononcés ou parkds en “langage bébé" (par exemple, “dada” pour cheval).

NOURRITURE
1. pomme
2. banane
3 pan
4. beurre
5. giteau
6. honban
7. céréale
8. fromaga
9. café
10. pelit giteau
11. gMeaux aparo
12. bosson
13 aul
14. nourriture
15, raisin
16. chewing-gum
17. sandwich
18. hot-deg
15 glaca
20. jus de fruit
21. viande
22 Rl
23. orange
24 pizza
25, bratzel
26. raisin sec

JOUETS
33 balle
34. ballen
35, cubes
34. livre
37. crayons
38, poupéa
39, imaga
40. cadeau
41, taboggan
42, balangoire

43. nounours

EXTERIEUR
44 fleur
45. malson
46. lune
47. plia
48. trotiolr
49. cel
50. neige
51 atok
62 e
53 soleil
54, arbre

ANIMAUX

55 curs

56. abalia
57. oiseau
58. insecte
59. lapin
60. chat

61. poulet
62. vacha
B3. chien
64, canard
65. dléphant
66. poigson
67. grenauille
66. cheval
69. snge
70. cochan
71. hébé chien
72. sarpent
73. tigre

74. dinden
75 loctue

PARTIES DU
CORPS
76. bras
77. nombril
78, fesses

ACTIONS

107, prandre un
bain

108, prandre un
patit déjauner

109, amanar

110. atirapear

111, applaudic

112, fermer

113. venir

114, tousser

115, coupar

116. dansar

117. diner

118, laire caca

119, descendre

120, manger

121, nourriv

122, firer

123, lixer

124, prendee

125, donner

126. aller

127. avoir

128. aider

129. frapper

130. prendre dans
ses bras

131, sauter

132. donner un
coup do ped

133. embrassar

134. 1aper

135. regarder

136. almar

137. ddjauner

138 fabriquer

139 faire la sleste

140. ouvrir

141. élre dehors

142 ainsi font font

143 faire coucou

144, faire pipi

145, pousser

146. lire

147. faire une
promenada

148. courir

149, vor

150, montrer

151. farmer

152, chanter

153, s'assacir

164, dorriv

155, amitar

1566, prandra

157. jetar

158, chatoulbar

159, monter

160. marcher

161, voulair

162. laver

MAISON

163, baignoire
164. It

165, couverture
166. bowseite
167. bal

168, chaise
169. horoge
170. berceau
171, lasse
172, porte
173, sol

174, fourchetie
175. verre
176. couleau
177, lumiara
178, miroir
179. creiller
180, assletle
181. pot

182. radio
183, chambra
184. lavabo
185, savon
186, cullére
187. escalier
188. table
189, 1éléphone
190. sarviette
191. poubelie
192, 1élévision
193 fendlre

ACCESSOIRES
194. brosse

195. peigne

196. uneties
197. ¢a

198, argenit

199. paplar

200. stylo

201, crayon

202, suro

203. porte-teuille
204, mouchoir
205, brasse 4 dents
206, paraphia
207. moatre

LIEUX

204, église

209, malson
210. hapital

211, bibiothéque
212, |ardin

213. écale

214, magasin
215, 200

ADJECTIFS
216. prdt
217_bien
218. méchant
218. grand
220. now
221 bleu
222 cassé
223 propra
224 trold
225. sombee
226. sale
227 sec
228 bon
229 cartent
230 lourd
231. éhaud
232 faim
233. pemt
234. mien
235 plus
236. mignon
237. jok
238, rouge
239 puant
240. ceci
241, ca

242, taligué
243, mouité
244, blanc
245 jaune
246, dégoednant

VETEMENTS
247, cainture
248, bottes

249, manteau
250. couche
251, robe

252, gants

253. chapeau
254, veste

255, moulles
256, pyjama
257, culatte
258, chamisa
259. chaussures
280. chaussons
261. baskets
262. chausseaitas
263, pull

297. bébé

238. gangon

295 papa

300. doctour

301. We

302, mame

303. papl

304. dame

305. homme

306, maman

307. son propra
nioen, diminutit

303, past rom

a09. oncle

310, nom d'un por-
S0MNARa de
TV, d'une his-
toire
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Annexe 6 : Questionnaire de notre étude

w

10.

11.
12.

13.

Vous étes :
o unhomme
o une femme
Quel age avez-vous ? réponse libre
En quelle année avez-vous obtenu votre doctorat ? réponse libre
Quel est votre milieu d'exercice ?

o Rural
o Semi-rural
o Urbain
Quelle est la durée de vos consultations de pédiatrie ?
o 15 min

o Entre 15 et 30 min
o >30min
Pendant vos consultations de pédiatrie, le temps d'observation de I'enfant dure :
o <15min
o Entre15et 30 min
o Je commence mon examen directement apres l'interrogatoire des parents
Remplissez-vous le carnet de santé ?

o Oui
o Non
o Parfois
Remplissez-vous les items relatifs au langage, au pointé, a la réponse au prénom ?
o Oui
o Non
o Parfois
Connaissez-vous les signes d’alerte d’autisme ?
o Oui
o Non
Faites-vous le dépistage des TSA ?
o Oui
o Non

Si non, pourquoi ? réponse libre
Si oui, comment procédez-vous ?
o Consultation dédiée
o Utilisation d'outils de dépistage
o Consultation de plus de 30 min
o Outils utilisés : réponse libre
A quel moment faites-vous le dépistage des TSA ?
o Ala consultation des 9 mois
A la consultation des 24 mois
A4 ans
Avant I'entrée en école maternelle
A toutes ces occasions
A chaque fois que je vois un enfant en consultation
Autre : réponse libre

O O 0 O O O
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14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

Qu'est-ce qui vous incite a faire ce dépistage chez un enfant ?
o Lesinquiétudes des parents sur le développement de I'enfant
o Mes inquiétudes sur le développement de I'enfant
o Lesinquiétudes des professionnels de I'enfance (creche ou école par exemple)
o Autre : réponse libre
Que faites-vous en cas de doute sur la présence d’un TSA ?
o Jerevois I'enfant pour une nouvelle consultation rapidement
o Jel'oriente vers un spécialiste (ORL, ophtalmo, ou autre)
o Jattends quelques mois avant de le revoir
o Autre : réponse libre
Connaissez-vous le M-CHAT ou d’autres outils de dépistage des TSA (CHAT, SCQ, SRS) ?

o Oui
o Non
Les donnez-vous a remplir aux parents pour le dépistage ?
o Oui
o Non

Comment faites-vous part de la suspicion de TSA aux parents ?
o Jeneleur disrien et je laisse un autre professionnel leur dire
o Jeleur dis que leur enfant a un risque d’autisme

o Je ne parle pas d’autisme mais je parle de développement différent ou de trouble du

développement

Globalement ou situez-vous les difficultés les plus importantes que vous rencontrez dans le

dépistage des TSA ? texte libre
Savez-vous vers qui orienter un enfant a risque d’autisme ?
o Oui
o Non
Si oui, est ce que cette orientation pose des problémes ? Lesquels ?
o Délaitrop long
o Spécialiste difficile a joindre
o Pas beaucoup de spécialistes
o Autre : texte libre
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Annexe 7 : Facteurs influencant le dépistage (tableau)

facteurs

ancienneté

temps d'observation

utilisation du carnet de santé

modalités de dépistage

détail

MG
effectuant le
dépistage

68,18%

MG
n'effectuant
pas de
dépistage

35,59%

dipléme obtenu aprés 2002

31,82%

50,00%

64,41%

54,24%  0.75

diplome obtenu avant 1989

27,27%

18,64%

dipléome obtenu entre 1989 et 2002

22,73%

27,12%

< 15 min 59,09% 57,63% 0.077
entre 15 et 30 min 13,64% 1,69%
aucun 27,27% 40,68%

oui

89,83%

Parfois

10,17%

aucune 13,64% 91,53%
Consultation de 30 min, questions

ciblées sur le comportement, les

intéréts restreints, les stéréotypies.

Examen neurologique 4,55% 0,00%
Consultation de plus de 30 min 4,55% 0,00%
Consultation de suivi du

développement de I'enfant 4,55% 1,69%
consultation dédiée 50,00% 6,78%  6.1240025490681
consultation dédiée + utilisation

d'outils de dépistage 4,55% 0,00%
repérage des signes de trouble des

interactions sociales 4,55% 0,00%
utilisation d'outils de dépistage 9,09% 0,00%
utilisation d'outils de dépistage + M-

Chat 4,55% 0,00%
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Annexe 8 : Comparaisons des médecins généralistes en fonction du

milieuv d’exercice

milieu d'exercice p
capaciter a orienter rural semi-rural urbain
ne se prononce pas 0,00% 5,71% 2,63%
non 12,50% 8,57% 5,26% | 0.57140480283956
oui 87,50% 85,71% 92,11%
connaissances des signes d'alerte
non 87,50% 54,29% 52,63%10.2119713436919
oui 12,50% 45,71% 47,37%
dépistage
non 87,50% 71,43% 71,05% | 0.86597936941837
oui 12,50% 28,57% 28,95%
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SERMENT D'HIPPOCRATE

En présence des Maditres de cette école, de mes chers condisciples et devant
I'effigie d'Hippocrate, je promets et je jure, au nom de I'Etre supréme, 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.

Admis (e) dans I'intérieur des maisons, mes yeux ne verront pas ce quis'y passe,
ma langue taira les secrets qui me seront confiés, et mon état ne servira pas &

corrompre les moeurs, ni  favoriser le crime.

Respectueux (se) et reconnaissant (e) envers mes Maitres, je rendrai & leurs
enfants I'instruction que j'ai recue de leurs péeres.

Que les hommes m’accordent leur estime si je suis fidele O mes promesses. Que
je sois couvert (e) d'opprobre et méprisé (e) de mes confréres sij'y manque.
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Résumé

Les froubles du spectre de [|'autisme (TSA) sont un trouble
neurodéveloppemental qui se manifeste avant I'dge de 3 ans, atteignant les
capacités de communication et d'interaction réciproque associé 4 des
comportements au caractere répétitif. Leur diagnostic et prise en charge
precoce sont un enjeu sociétal important. Les médecins généralistes (MG), qui
sont les professionnels de santé de premiere ligne, se déclarent souvent étre en
difficulté dans le dépistage précoce des TSA. Le but de notre these est donc
d’identifier leurs difficultés et les facteurs facilitateurs dans le dépistage précoce
des TSA en comparant les caractéristiques de MG selon qu'ils aient ou non une
pratique du dépistage.

Au cours d'une étude transversale descriptive quantitative, 306 MG ont été
contactés afin de répondre a un questionnaire en ligne. Les résultats ont été
analysés a I'aide d'un test de Khi deux (x?) ou de Fisher en fonction des facteurs
pouvant intervenir comme leviers ou freins (&ge, ancienneté, zone d'exercice,
durée de consultation, connaissance des signes d'alerte) entre les médecins
prafiguant le dépistage, et ceux ne le pratiquant pas.

Parmi les répondants, 28% des MG déclarent effectuer le dépistage.
Globalement, dans la pratigue des MG de notre étude, le manque de
connaissance sur |'autisme, aggravé par I'ancienneté de la formation et
I'absence de mise a jour, la méconnaissance des signes d'alerte et des outils de
dépistage sont des freins au dépistage. Des durées de consultation plus longue,
une observation systématique du comportement de I'enfant et I'organisation
de consultations dédiées sont des leviers au dépistage précoce des TSA.

Mots clés: Troubles du spectre autistique, Autisme, Dépistage, Diagnostic
précoce, Médecins généralistes, Difficultés
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