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.  INTRODUCTION

Les troubles du neurodéveloppement (TND) sont un ensemble
d’affections qui apparaissent précocement, pendant la période de
développement. Les TND peuvent se définir comme un trouble affectant
le processus de développement cérébral, conduisant a des retards ou des
deficits dans le fonctionnement personnel, social, scolaire et
professionnel. lls comprennent, la déficience intellectuelle (DI), les
troubles de la communication, le trouble du spectre autistique (TSA), le
trouble de I'attention avec ou sans hyperactivité (TDAH), et les troubles
moteurs (coordination, exécutifs (1) Les taux élevés de comorbidité entre
ces troubles suggerent une interrelation, validant leur regroupement
diagnostique et l'importance de les considérer ensemble pour une
meilleure prise en charge (2). Souvent, deux ou plusieurs de ces troubles
sont observés en concomitance (3). En effet, plusieurs études ont montré
par exemple que de 22 % a 83 % des enfants avec TSA remplissent les
criteres diagnostiques pour un TDAH, et inversement, on retrouve que 30
% a 65 % des enfants avec un TDAH présentent des symptdmes
cliniguement significatifs de TSA (4). Les handicaps intellectuels ou de
langage, bien qu’ils ne fassent pas partie des critéres diagnostiques du
TSA, sont souvent associés et doivent étre spécifiés lors du diagnostic.

Compte tenu des taux élevés de comorbidité observés entre les divers
troubles du neurodéveloppement, il devient essentiel d'explorer plus en
profondeur les interactions spécifiques entre le trouble du spectre de
l'autisme (TSA) et le trouble déficitaire de ['attention avec ou sans
hyperactivité (TDAH) qui présentent des taux particulierement élevés de
comorbidités. Le TDAH et le TSA en plus de présenter des
chevauchements cliniques importants (5), partagent également des
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facteurs de risque génétiques, biologiques et environnementaux, ce qui
rend leur étude conjointe particulierement intéressante pour comprendre
I'impact de leur comorbidité sur la sévérité des symptdmes et la prise en
charge des patients. Une telle investigation permettrait de mieux
comprendre la nature de ces interactions et d'identifier les mécanismes
sous-jacents qui contribuent a la complexité clinique de ces deux troubles

lorsqu'ils coexistent. (5)

Ainsi, cette these se propose d'explorer en profondeur les différences et
similitudes cliniques entre le trouble du spectre de l'autisme (TSA) et le
trouble déficitaire de l'attention avec ou sans hyperactivitée (TDAH).
L'objectif principal sera de mettre en lumiere les différences ainsi que les
similitudes entre ces deux troubles, en s'appuyant sur une analyse
rigoureuse des données cliniques disponibles et en cherchant a mieux
comprendre les implications diagnostiques et thérapeutiques de ces
comparaisons. Ces réflexions cliniques seront illustrées par quelques cas

cliniques.

Il. LES TROUBLES DU NEURODEVELOPMENT

L’origine du concept de trouble développemental en psychiatrie est
apparue pour la premiére fois en 1820 dans le livre d’Etienne Jean
Georget, un étudiant de Philippe Pinel. (2) Les troubles du
neurodéveloppement (TND) ont été inclus pour la premiére fois dans le
DSM-III (6) sous la méme catégorie que le trouble autistique, alors

dénommeée « Troubles diagnostiqués pour la premiere fois dans I'enfance
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ou l'adolescence ». Plus tard, les TND sont devenus une catégorie de
troubles plus globale dans le DSM-5 (2) (3)

Les troubles du neurodéveloppement affectent le développement cérébral
et sont caractérisés par une large variabilité génétique et clinique. lls se
manifestent par une altération dans I'acquisition de différentes étapes
développementales au niveau cognitif, moteur et émotionnel. lls affectent
pres de 3 % des enfants dans le monde et présentent une hétérogenéité
étiologique, conduisant a des altérations cognitives, de la communication,
du comportement adaptatif et des habilités psychomotrices (3).

Les TND sont plus frequemment diagnostiqués chez les garcons que chez
les filles. En effet, on observe un ratio de 4:1 garcons pour filles pour le
diagnosticde TSA ; 2:1 pourle TDAH ; et 1,6:1 et 1,2:1 pour la DI moyenne
et sévere, respectivement(2) (4). L’hétérogénéité clinique des TND reflete
également I'hnétérogénéité génétique, rendant crucial le défi de lier le
phénotype au genotype des TND (2).

Il est établi que la DI, le TDAH et le TSA partagent des alleles génétiques
communs avec un risque spécifique, ainsi qu’avec des troubles comme la
schizophrénie. Le nombre de copies de variants (CNV) associés a la DI
est plus élevé chez les patients schizophrénes. Ainsi, les troubles du
neurodéveloppement (TND) sont maintenant mieux compris comme
faisant partie d'un spectre continu plutdt que comme des troubles
complétement distincts. Cette vision permet d’intégrer les nombreuses
connexions et similitudes entre ces troubles, mettant en avant que les
symptémes peuvent varier en intensité et en forme, plutét que de s’inscrire
dans des catégories rigides et séparées (2) (3). Les auteurs ont ainsi
propose I'hypothése d’'un gradient neurodéveloppemental, dans lequel les
troubles sont classifiés par rapport a la sévérité du handicap, comme par
exemple, I'age de début pour chacun des troubles, la sévérité associée au

déficit cognitif ou la persistance du déficit (2). Ce modele de continuum
18



neurodéveloppemental est basé sur des facteurs de risque génétiques et
environnementaux communs et pourrait prédire de l'existence des

mécanismes pathogéniques qui se chevauchent. (2)

lIl. Etiologies des TND

Il existe plusieurs facteurs de risque environnementaux que I'on peut
diviser en 3 groupes :

e Les facteurs de risque chimiques : prise de substances pendant la
grossesse comme le valproate, thalidomide ou I'alcool peuvent
entrainer des affections du systeme nerveux central.

e Les facteurs de risque physiopathologiques : souffrance périnatale,
prématurité sévere ou des encéphalites précoces peuvent de méme
étre a la base du développement de ce trouble.

» Les facteurs socioéconomiques: Age parental élevé, situation

socioéconomique preécaire... (7)(8).

Pour aborder la dimension génétique dans le développement des troubles
neurodéveloppementaux (TND), il est essentiel de considérer l'influence
des facteurs héréditaires qui contribuent de maniére significative a la

variabilité et a la manifestation de ces conditions.

Des recherches récentes ont mis en évidence l'existence de traits
communs entre le TSA et le TDAH suggérant qu’ils pourraient partager un
phénotype commun. Ces similarités cliniques indiqguent que ces deux
troubles ne sont pas totalement distincts, mais qu'ils pourraient étre liés
par de facteurs de risque génétiques, environnementaux et

neurobiologiques communs (9). Cette découverte souligne l'importance
19



d'étudier les mécanismes sous-jacents partagés pour mieux comprendre
I'étiologie et le traitement des deux conditions.

Par ailleurs, il est bien établi que les deux phénotypes présentent une
héritabilité élevee entre 70 et 80% parmi les deux phénotypes ce qui
indique que la génétique joue un rdle significatif dans leur développement.
Cependant, malgré cette forte composante héréditaire, les chercheurs
n‘ont pas encore réussi a identifier une variation génétique speécifique qui
pourrait établir un lien direct entre ces deux troubles.

Cela suggere que la relation entre ces conditions pourrait étre plus
complexe qu'une simple correspondance géneétique. Toutefois, des
avancées récentes dans I'examen du génome ont permis de faire une
découverte importante : une augmentation des variations du nombre de
copies (CNV) dans certains loci génomiques a été observée chez des
patients atteints de TDAH, de TSA, de déficience intellectuelle et de
schizophrénie(10). Cette découverte est particulierement significative car
elle indique I'existence potentielle d'une base génétique commune entre
ces troubles, ouvrant ainsi de nouvelles perspectives pour comprendre les
mécanismes sous-jacents qui les relient. Ces résultats renforcent l'idée
que, bien que les manifestations cliniques de ces troubles puissent étre
différentes, ils pourraient partager des processus génétiques similaires,
ce qui pourrait expliquer pourquoi ils sont souvent comorbides ou
présentent des caractéristiques cliniques qui se chevauchent. Ainsi,
Girirajan et al. ont montré que les CNV de I'ADN sont positivement
corrélés a la gravité des troubles neurodéveloppementaux, étant plus
fréequent dans les déficiences intellectuelles (DI) que dans les troubles du
spectre autistique (TSA), et plus important dans les TSA avec DI que chez
les enfants sans DI (12)

. Egalement, Kirov et al. ont montré que le fardeau des grandes CNV rares

impliquées dans les troubles neurodéveloppementaux est plus important
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dans les cas avec retard de développement, autisme ou malformations
congénitales que dans la schizophrénie (13). L'enrichissement en
mutations rares semble étre corrélé au degré d'atteinte cognitive a la fois
entre et au sein des groupes diagnostigues. Néanmoins, des CNV
pathogénes et des variantes rares codantes sont retrouvées dans les TSA
et la schizophrénie, sans atteinte cognitive majeure (13). Des CNV
pathogenes sont également retrouvées chez des individus avec des
atteintes cognitives subtiles mais sans diagnostic neurodéveloppemental
(12).

L'architecture génétique du TSA est donc extrémement diversifiée, avec
des contributions provenant d'alleles (régions variantes au sein d'un gene
dont un individu possede deux copies, une héritée de chaque parent) de
fréequences variées. Les modeles d'héritage les plus courants des alléles
associes au TSA sont de type variant dominant, tandis que les modeles
d'héritage récessif sont rares, et les modeéles d'héritage lies au
chromosome X ou de novo sont tres rares. Les types de variants peuvent
inclure de grands réarrangements chromosomiques, des variants du
nombre de copies de 'ADN (CNV), de petites insertions/délétions (indels)
et des variants a un seul nucléotide (SNV). Bien que de nombreux variants
aient été associés au TSA, il est difficile de les relier a la physiopathologie
de ce trouble. La principale catégorie de risque génétique pour le TSA
représente environ 50 % du risque total et proviendrait de variants
communs a effet additif (type de variante génétique ou les effets de
chaque alléle s'additionnent de maniere linéaire pour influencer un trait
particulier), dont la quasi-totalité reste encore a découvrir.

Un autre 5 & 10 % du risque génétique est estimé provenir de variants
rares hérités et de novo, laissant 40 % du risque génétique actuellement

indéterminé. Le séquencage complet du génome (Whole-Genome-
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Sequencing ou WGS) de familles complexes a venir pourrait
considérablement étendre nos connaissances et notre compréhension de
la dimension génétique du TSA (9). La population de patients présentant
un TSA est donc tres hétérogéne d’un point de vue génétique et
phénotypique. Son héritabilité est élevée, avec des estimations de 50 % a
90 %, et le taux de récurrence entre les faux jumeaux est proche de 20 %
(2). Environ 100 genes et régions génomiques ont été associés au TSA,
et environ 800 genes ont été suggérés comme jouant un réle dans ce
trouble. Les variants pathologiques sont tres probablement la cause ou
contribuent au TSA dans 40 % des cas (2).

La délétion 22g11.2 fait partie des CNVs qui conferent un risque pour le
développement de symptomes s’intégrant dans un TDAH, un TSA, une
anxiéte, un trouble de 'humeur et une schizophreénie, ainsi que des déficits
cognitifs (10). Par ailleurs, la duplication 22gDUP confére également un
risque pour le développement de symptébmes s’intégrant dans un TSA,
une déficience intellectuelle et plus particulierement pour le
développement de psychose (14). Il a également été mis en évidence que
les genes synaptiques tels que neuroligin 3 (NLGN3), NLGN4X, neurexin
1 (NRXN1) et SH3, ainsi que les domaines a répétitions ankyrine multiples
3 (SHANKS3) ont été impliqués dans la psychopathologie du TSA (9).
Plusieurs études ont montré que l'altération de la connectivité neuronale
est la théorie la plus courante pour expliquer la pathogenese des TSA.
Ainsi, il a été documenté chez les patients présentant un TSA, un nombre
irrégulier de neurones ainsi qu'une croissance anormale du cerveau et du
crane, possiblement dues a des meécanismes de taille de synapse
déficients (15)(16)(13).
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IV. Trouble du Spectre Autistigue

1. Evolution du concept de TSA et historique

Au début des années 1800, l'intérét pour la pédopsychiatrie s'accroit, et
les continuités entre les troubles mentaux de I'enfance et ceux de l'age
adulte commencent a étre reconnues. Vers la fin du siecle, les efforts pour
classifier les maladies mentales s'intensifient, aboutissant a la
reconnaissance de la démence précoce (aujourd’hui connue sous le nom
de schizophrénie) et de la maladie maniaco-dépressive (trouble bipolaire).
Ces diagnostics sont progressivement appliqués aux enfants, ce qui, par
la suite, complique la distinction des symptdomes et retarde Ila
reconnaissance de l'autisme infantile comme une catégorie diagnostique
distincte (17).

Cette complexité diagnostique prévalente met en évidence le besoin d'une
expertise spécialisée, ce qui conduit a des initiatives comme celle de Leo
Kanner, recruté par I'Hopital de Johns Hopkins pour établir un lien entre la
psychiatrie et la pédiatrie. Il est l'auteur du premier ouvrage de réféerence
en pédopsychiatrie et, en 1943, publie un article intitulé « Troubles
Autistiques du Contact Affectif » ou il décrit 11 cas d'enfants qu'il
considére incapables de développer des interactions sociales(18). Ses
descriptions s’inscrivent dans une perspective développementale en
s'inspirant des travaux de Gesell en 1934 (19) qui avait observeé le sourire
social des nourrissons quelgues semaines apres la naissance, étape
cruciale dans le développement normal de I'enfant. Selon Kanner, en plus
de caractéristiques autistiques, ces enfants présentent une « tendance a

'immuabilité », c’est-a-dire une difficulté a s'adapter aux changements de
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leur environnement, se manifestant par une adhérence rigide aux routines
ou des comportements stéréotypés. |l décrit également les stéréotypies
motrices « hand flapping » (17). Cependant, Kanner ne reconnait pas les
problemes de communication comme une caractéristique essentielle pour
le diagnostic d’autisme. Sur le plan du langage, il note une absence de
langage chez certains sujets ou des troubles du langage chez d’autres
(écholalie, langage trés littéraire et difficultés a utiliser les pronoms).(20)
Certains aspects de la description de Kanner ont été contribué a la
confusion entre schizophrénie et I'autisme en partie parce que le concept
de « pensée autistique » avait déja été associé a la schizophrénie des
années auparavant. En conséquence, durant les années 1950 et 1960,
I'autisme était souvent considéré comme une forme infantile de psychose
ou de schizophrénie(18). Ce n'est qu'en 1972, grace aux eétudes
phénoménologiques de Kolvin et Rutter, qu'il a été clairement établi que
I'autisme se distingue de la schizophrénie par son apparition précoce, ses
caractéristiques cliniques spécifiques et ses antécedents familiaux(21).
D’un autre coté Kanner avait I'impression que les enfants autistes avaient
un potentiel intellectuel normal car ils réussissaient bien certaines parties
des tests de QI (activités de mémorisation), alors que dans d’autres
domaines, comme le langage ou la pensée symbolique, ils avaient de
grandes difficultés (22). Kanner croyait que si ces enfants réussissaient
dans certains domaines, ils pourraient également réussir dans d’autres,
ce qui indiquerait un fonctionnement normal. Il a fallu de nombreuses
années pour que les psychologues reconnaissent que, chez les enfants
avec un TSA (Trouble du Spectre Autistique), la grande variabilité dans le
développement des compétences est la norme, et que leurs faibles
performances aux tests étaient davantage dues a des limitations

développementales qu'a de l'opposition. Les scores globaux de QI, bien

24



gu'ils refletent une moyenne de compétences trés variées, se situent
souvent dans la plage de la déficience intellectuelle. (22)

Kanner remargqua également I'absence d’indicateurs physiques ou de
dysmorphies chez les enfants porteurs d'autisme. Dans ses premieres
descriptions, il mentionnait des parents bien éduqués et socialement
accomplis, ce qui a conduit, dans les années 1950 et 1960, a l'idée que
'autisme était un trouble associé aux classes sociales élevées. Cette
perception a amené Bettelheim, en 1967, a développer la théorie des
"meres réfrigérateur”, selon laquelle l'autisme était causé par un manque
de chaleur maternelle 20,23. Cependant, Kanner s'opposait
vigoureusement a ces théories psychologiques qui blamaient les meres
pour l'autisme(24). D’autres études montreront plus tard que l'autisme
peut étre observé dans d’a(25). En 1956, Kanner et son collegue, Leon
Eisenberg, considéraient tous deux le trouble comme étant une résultante
de I'interaction géne-environnement(26).

Aprés la mise en place d’un suivi médical des enfants avec TSA, il devient
clair que ces enfants présentent un risque accru d’épilepsie et de certaines
conditions génetiques (27). Dans les années 70, les premieres études
chez des jumeaux suggerent ainsi une forte prédisposition génétique dans
le TSA.

En 1978, l'approche diagnostique de Rutter influence de maniere
significative le DSM IIl. Dans son modele, le début des difficultés doit étre
constaté tot dans le développement et inclure les problémes sociaux (pas
seulement dus a la déficience intellectuelle), les difficultés de langage ou
I'absence de discours (non plus dues a la déficience intellectuelle), et les
comportements inhabituels et rigidités déja remarqués par Kanner, en

reférence a la tendance a I'immuabilité (28).
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La société nationale pour les enfants autistes (organisation américaine
destinée a la sensibilisation et a lI'information du grand public a I'autisme),
fondée en 1965 par Bernard Rimland, Ivar Lovaas, Ruth C. Sullivan ainsi
que des parents d'enfants présentant un TSA (29) met l'accent sur
d’autres caractéristiques comme des particularités sensorielles en lien
avec l'environnement (20). En 1980, l'autisme infantile est reconnu
officiellement comme un diagnostic a part entiere dans le DSM lll (6) sous
le terme de trouble envahissant du développement. Une nouvelle
catégorie est créée pour classer les cas remplissant les criteres de
I'autisme infantile a un stade precoce du développement, désignée sous
le nom d'autisme infantile résiduel (17). La reconnaissance de l'autisme
en tant que trouble a part entiere a marqué une avancee majeure dans le
diagnostic et la prise en charge des patients. Toutefois, certains aspects
ont soulevé des préoccupations. Par exemple, la notion d'autisme
"résiduel” ignorait la persistance des difficultés a long terme. L'approche
globale, monolithique et rigide, exigeait que tous les criteres soient
remplis, sans tenir compte des évolutions développementales et des
progrés pouvant survenir ultérieurement. Par conséquent, plusieurs
modifications ont été apportées lors de la révision du DSM IlI. Publiés en
1987 (30), ces changements consistent tout d’abord par renommer
I'« autisme infantile » en « trouble autistique ». De plus, seize criteres
diagnostiques détaillées sont ajoutés, divisés en trois domaines de
dysfonctionnement : déficit qualitatif dans l'interaction sociale réciproque,
communication et intéréts restreints. Afin de poser le diagnostic, huit
criteres devaient étre remplis, dont au moins deux dans le domaine des
interactions sociales et un dans chacun des autres domaines (30).

Les améliorations apportées de par la moins grande rigidité dans les
critéres diagnostiques et de par une attention accrue a I'évolutivité des

symptomes et au développement ont entrainé, cependant, une
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augmentation des faux positifs (31). En outre, il existait des différences
notables entre I'approche du DSM-III et celle de la CIM-10 (Classification
Internationale des Maladies) (32). En effet, la CIM-10, plus extensive sur
le plan descriptif et diagnostique, adoptait une approche conceptuelle
distincte pour l'autisme et les autres troubles. Par contraste, le DSM-III
utilisait un seul volume pour la recherche et les applications cliniques,
tandis que la CIM-10 se présentait en deux volumes : I'un consacré aux
criteres de recherche et l'autre a la description clinique. De plus, d'autres
différences, comme les approches des comorbidités, étaient également
présentes. Ainsi, linterprétation des études internationales était
compliquée par les divergences diagnostiques entre la CIM-10 et le DSM-
-R (32). Afin de rendre ces deux systemes de classification
comparables, il a été nécessaire de porter attention aux points de
controverse, tels que l'inclusion d'autres troubles, comme le syndrome
d'Asperger, comme faisant partie des troubles autistiques (33).

Ce trouble, décrit par Asperger en 1944, s’appuie sur la description
clinique d’'un groupe de gargons présentant un déficit social accompagné
de problémes moteurs, mais avec de bonnes compétences verbales (25).
En outre, Asperger mentionne d'autres particularités, telles que la
maladresse motrice, la précocité verbale et une histoire familiale positive,
qui different significativement de la description initiale faite par Kanner. Ce
syndrome a ensuite été inclus dans le DSM-IV et la CIM-10. Par ailleurs,
une catégorie spéciale a été créée dans le DSM-1V, sous l'influence de la
CIM-10, pour classifier d'autres troubles partageant certaines
caractéristiques avec lautisme, appelée PDD-NOS (troubles
envahissants du développement non spécifiés autrement), comprenant
des conditions comme le syndrome de Rett. Cliniguement, le PDD-NOS a
offert une précieuse souplesse diagnostique, permettant ainsi une prise

en charge plus large et plus adaptée des personnes présentant des
27



symptomes du spectre autistique (17). Avec l'apparition du DSM-5 en
2013, la catégorie encadrant les troubles envahissants du développement
(PDD) a été éliminée, de méme que le syndrome d'Asperger. L'objectif de
ces changements était de recentrer le diagnostic du trouble du spectre de
l'autisme (TSA) sur deux criteres principaux : les déficits dans la
communication sociale et les comportements stéréotypés, répétitifs, ainsi
gue les activités ou intéréts restreints. En conséquence, une nouvelle
catégorie a été introduite dans le DSM-5 : le trouble de la communication
sociale, défini par des difficultés pragmatiques et des problemes dans
I'utilisation du langage verbal et non verbal dans les contextes sociaux, a
éte differencié du TSA (20). Cette distinction a permis de créer une
nouvelle catégorie diagnostique pour les enfants qui ne remplissent pas
tous les criteres du TSA, mais qui présentent une dysfonction dans la

communication sociale (34).

Pour poser un diagnostic, il est essentiel de prendre en compte les criteres
diagnostiques mentionnés précédemment, a savoir les troubles de la
communication sociale ainsi que les comportements restreints et
répétitifs, qui peuvent varier en termes de sévérité d'un individu a l'autre.
Par ailleurs, il est important de souligner que le diagnostic d'autisme peut
étre établi des I'age de 18 a 24 mois, car c'est a cette période que les
symptdbmes caractéristiques commencent a se distinguer du
développement typique et dautres retards ou conditions

développementales (35).
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1. PREVALENCE DU TSA

Les estimations de la prévalence de I'autisme sont cruciales pour orienter
les politiques publiques, sensibiliser la population et établir des priorités
de recherche. Actuellement, 1 enfant sur 100 dans le monde est
diagnostiqué avec un trouble du spectre de l'autisme (TSA). Cette
prévalence, en constante augmentation, varie considérablement selon les
groupes sociodemographiques. Ces variations refletent a la fois les
changements dans la définition de l'autisme, ainsi que les différences

meéthodologiques et contextuelles des études de prévalence (35).

Les avancées dans la recherche sur I'autisme ont suivi de pres les progres
realisés dans les politigues de santé internationales. Ces réponses
résultent d'une prise de conscience mondiale accrue. Par ailleurs, la
mobilisation des organisations en faveur des droits des personnes
présentant un TSA a également contribué a I'amélioration des diagnostics,
prises en charge et accompagnement des patients et de leurs familles.
Par ailleurs, une partie de 'augmentation de la prévalence au fil du temps
semble expliquée par des changements dans I'exposition aux facteurs de
risque environnementaux (35).

Il est bien établi que l'autisme est majoritairement associé au sexe
masculin (36) avec un sexe ratio admis de 4 garcons pour 1 fille. Cette
observation a conduit a I'nypothese d'un « effet protecteur chez les filles»,
suggérant que les filles nécessiteraient une influence génétique ou
environnementale plus forte pour manifester le méme degré de séveérité
des symptomes de TSA que les garcons. Cet « effet protecteur » implique
également que, lorsqu'elles sont diagnostiquées avec un TSA, les filles

sont plus susceptibles de présenter un phénotype plus sévere (35).
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Certaines études attribuent ces différences entre les sexes a des biais
diagnostiques et a une recherche historiguement orientée vers les
garcons, avec des échantillons a prédominance masculine (37). Il a été
mis en avant que trois facteurs principaux sont associés a un diagnostic
plus précoce : le sexe masculin, la présence d'une déficience intellectuelle
(Ql < 70) et la régression développementale. En outre, plusieurs études
ont souligné qu'en I'absence de déficit intellectuelle ou de comportements
problématiques, les filles avec un TSA sont moins susceptibles d'étre
diagnostiquées que les garcons, méme lorsqu'elles présentent le méme
impact fonctionnel (38). Krakowski et al. ont observé chez les filles moins
d'intéréts restreints ainsi que moins d'hyperactivité et d'impulsivité, et

suggerent que ces caractéristiques pourraient étre liées au genre (39).

2. DIAGNOSTIC du TSA

Le diagnostic du trouble du spectre de l'autisme (TSA) est principalement
clinigue. Parmi les signes d'alerte chez le jeune enfant, on peut citer
I'absence de contact visuel, de réponse au prénom, d'attention conjointe,
de partage, et de pointage. De plus, I'absence de babillage & 12 mois ou
la perte du langage et des compétences sociales (comme faire coucou ou
dire au revoir) sont des indicateurs importants devant faire rechercher un
TSA et ses diagnostics différentiels (40). L'absence de mots a 18 mois et
au-dela, ainsi que l'absence d'association de mots (non écholaliques) a
24 mois, sont également préoccupants (41).

L’utilisation des criteres diagnostiques du DSM-5, peut suffire a poser un
diagnostic d'autisme sans utilisation d'autres critéres (1). Cependant,
d'autres outils diagnostiques peuvent étre utilisés pour affiner ce

diagnostic. Ainsi, en présence de signes d'alerte, le M-CHAT, une échelle
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de dépistage, peut étre utile. De méme, le Social Communication
Questionnaire (SCQ) est un questionnaire de dépistage concu pour
identifier les troubles du spectre autistique chez les enfants, composé de
40 questions a remplir par les parents ou tuteurs. Pour les enfants de 6 a
17 ans, I'Autism Screening Questionnaire (ASSQ) comprend 27 questions

a remplir par les parents et/ou les enseignants (40).

Une fois la suspicion diagnostique confirmée, d'autres échelles peuvent
aider a évaluer la symptomatologie du TSA. Ainsi, I'Autism Diagnostic
Interview-Revised (ADI-R) est un entretien semi-structuré mené par un
personnel formé, destiné aux proches du patient. Enfin, I'Autism
Diagnostic Observation Schedule (ADOS) est une échelle d'évaluation
semi-structurée et principalement observationnelle, qui évalue les patients

a travers des jeux et des interactions structurées et prédeéfinies (42).

3. TRAITEMENT

La thérapie génique est explorée comme un traitement potentiel pour le
TSA, mais les résultats sont encore préliminaires. Récemment, des
études précliniques sur des formes monogéniques du TSA, causées par
des mutations dans un seul gene, ont rapporté des résultats
encourageants, impliquant a la fois le remplacement et la suppression de
genes. Toutefois, I'application de ces approches au TSA polygénique
reste incertaine et nécessitera une compréhension beaucoup plus
approfondie de I'étiologie complexe de ce trouble. Par ailleurs, bien que
I'édition du génome soit envisagée comme un autre traitement futuriste
potentiel, elle est encore loin d'étre applicable en clinique, et ses
implications éthiques et pratiques doivent étre soigneusement évaluées
((13,43,44).

31



3. COMORBIDITE ET TSA

Le trouble du spectre de l'autisme (TSA) est aujourd'hui considéré comme
une entité unique, bien que la variabilité interindividuelle demeure. Bien
gue la classification du DSM-5 ait permis de poser plusieurs diagnostics
comorbides au TSA et de spécifier des caractéristiques telles que le type
d'apparition, I'évolution clinique, les facteurs étiologiques, les capacités
intellectuelles et la sévérité des symptomes, elle ne capture pas
pleinement la diversité des manifestations cliniques du TSA. Cette
classification reconnait limportante hétérogénéité phénotypique et
génetiqgue observée chez les personnes atteintes de TSA. Cependant,
malgré ces avancées, le DSM-5 tend encore a classer le TSA
principalement comme un trouble de santé mentale, ce qui peut parfois
négliger la notion de neurodiversité, ainsi que les variations importantes
de présentation clinique, notamment entre les sexes. Cette approche peut
limiter la reconnaissance et 'appréciation des differentes formes que le
TSA peut prendre dans la population, en particulier chez les filles, dont les
manifestations cliniques sont souvent sous-représentées ou mal
comprises.

Les symptdmes du trouble du spectre de l'autisme (TSA) partagent des
similitudes avec ceux de nombreuses (10). Cependant, une évaluation
clinigue approfondie peut révéler des informations cruciales sur le sous-
phénotype biologique d'un enfant avec autisme. La caractérisation précise
de ces sous-phénotypes est essentielle pour améliorer les résultats
clinigues et la qualité de vie des personnes concernées ainsi que de leurs
familles. En effet, elle permet le développement de thérapies ciblées et

multimodales, adaptées aux divers profils cliniques. De plus, une meilleure
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compréhension des relations génotype-phénotype pourrait
potentiellement améliorer la prédiction des réponses aux interventions
comportementales, bien que les mécanismes sous-jacents restent encore
partiellement compris.

L'évaluation d'une personne atteinte de TSA ne devrait pas se limiter au
diagnostic établi par le DSM, mais inclure une caractérisation fine des
profils cliniques et phénotypiques de chaque personne. Cela implique la
réalisation d'une évaluation clinique détaillée, comprenant ['histoire
meédicale, I'examen physique, neurologique, et neuropsychologique, ainsi
qu'une anamnese neurodéveloppementale. Cette approche pourrait
contribuer a identifier les pistes biologiques sous-jacentes au TSA, ainsi
que les comorbidités ou complications médicales associees, bien que ces
liens nécessitent encore des investigations supplémentaires pour étre
pleinement compris.

En ce qui concerne I'évaluation comportementale, les comportements
répétitifs et restreints sont des éléments centraux de la définition du TSA.
Cependant, ils sont souvent accompagnés de troubles du comportement,
tels que l'agressivité dirigée vers soi-méme ou vers autrui, et des crises
clastiques.

Ces comportements, souvent perturbateurs ou agressifs, peuvent étre
déclenchés par divers facteurs sous-jacents, notamment l'anxiété, qui est
courante chez les personnes atteintes de TSA et peut se manifester par
une agitation, une irritabilité ou des crises de colere. Les troubles de
I'humeur, tels que la dépression ou les troubles bipolaires, peuvent
également exacerber ces comportements en modifiant I'état émotionnel
de lindividu de maniére imprévisible. Par ailleurs, les déficits de
communication, particulierement marqués chez les personnes non
verbales ou avec un langage limité, peuvent entrainer des frustrations

intenses lorsque ces individus sont incapables d'exprimer leurs besoins
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ou sentiments, conduisant ainsi a des comportements d'automutilation ou
d'agression envers autrui. De plus, les problemes d'origine somatique, tels
que la douleur ou linconfort physique causé par des troubles
gastrointestinaux, des infections ou d'autres affections médicales non
diagnostiquées, peuvent également déclencher ces comportements.
Lorsque ces comportements ne sont pas correctement compris ou
identifiés, il est possible qu'ils soient traités de maniére symptomatique
plutbt que causale. Cela peut conduire a une utilisation excessive de
medicaments psychotropes, visant a contréler les symptomes
comportementaux sans nécessairement traiter la cause sous-jacente.
Cette surmédication, bien que parfois nécessaire pour gérer des crises
aigués, comporte des risques importants, notamment des effets
secondaires indésirables, une dépendance médicamenteuse, et avoir un
impact sur qualité de vie des patients. Il est donc crucial d'adopter une
approche holistique et individualisée dans la prise en charge de ces
comportements, en identifiant et en traitant les causes sous-jacentes
plutbt gu'en se concentrant uniquement sur la suppression des
symptoémes.

Il est donc crucial de distinguer les comportements acquis et fonctionnels
de ceux qui sont automatiquement renforcés et biologiqguement motivés.
Cette distinction est fondamentale pour déterminer si les troubles du
comportement peuvent étre traités par des thérapies comportementales
ou s'ils nécessitent une approche pharmacologique.

Par ailleurs, I'évaluation neuropsychologique joue un role essentiel dans
I'évaluation des fonctions cognitives, la détermination du profil cognitif
global, lidentification des forces et des faiblesses spécifiques, et la
compréhension des compétences sociales et communicationnelles, tant
verbales que non verbales. Cette évaluation permet également de mieux

comprendre l'impact des déficits cognitifs sur le fonctionnement quotidien,
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contribuant ainsi a [I'élaboration de stratégies d'intervention

personnalisées (10).

L'épilepsie, une comorbidité fréquente chez les personnes atteintes de
TSA, constitue un facteur de risque majeur pour le neurodéveloppement.
Le seuil épileptogene est particulierement élevé chez les patients avec
autisme présentant une déficience intellectuelle, et les aberrations
électriques corticales et les anomalies neurologiques sont courantes chez
les enfants atteints de TSA, se manifestant parfois sous forme d'épilepsie
ou, de maniere sous-clinique, par une dysrégulation neuropsychologique
(10).

Les troubles gastrointestinaux, tels que les douleurs abdominales, la
constipation, la diarrhée, et le reflux gastro-cesophagien, sont
freguemment observés chez les personnes atteintes de ce trouble(10).
Ces problemes digestifs peuvent avoir un impact significatif sur le bien-
étre général et le comportement des individus atteints. Par exemple, un
déséquilibre du microbiote intestinal, qui correspond a une altération de la
composition des bactéries intestinales, a été lié a une exacerbation des
troubles du comportement, tels que l'irritabilité, I'anxiété, et I'agressivité.
De plus, la malabsorption intestinale, peut conduire a des carences en
vitamines et minéraux importants, tels que la vitamine D, la vitamine B12,
le fer, et le zinc. Ces carences peuvent exacerber les troubles
meétaboliques, qui ont un impact sur le fonctionnement cérébral. En
conséquence, ces déficits nutritionnels peuvent contribuer a des retards
ou des déficits dans le neurodéveloppement, pouvant aggraver les
symptomes autistiques. Ainsi, les troubles gastrointestinaux ne se limitent
pas a des symptdomes physiques isolés, mais sont profondément
interconnectés avec les aspects neurodéveloppementaux du TSA. Une

prise en charge adéquate des problémes gastrointestinaux, incluant la
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correction des déséquilibres microbiotiques et des carences
nutritionnelles, peut donc non seulement améliorer la santé physique,
mais aussi atténuer certains symptémes comportementaux et cognitifs
associés a l'autisme. Cette approche globale souligne l'importance d'une
évaluation et d'une intervention pluridisciplinaires pour les personnes
atteintes de TSA.

Par ailleurs, les troubles du sommeil constituent une autre comorbidité tres
frequente chez les enfants avec autisme. La prévalence des troubles du
sommeil chez les patients présentant un TSA est estimée entre 44 % et
83 %. Ces troubles incluent des difficultés d'endormissement, des réveils
nocturnes prolongés avec ou sans confusion, des terreurs nocturnes, du
bruxisme, de I'énurésie, et des troubles du sommeil paradoxal (REM) (10).
Ainsi, la dysfonction du rythme circadien, qui régule le cycle veille-
sommeil, pourrait jouer un rdle crucial dans les troubles du sommeil
frequemment observés chez les patients atteints de TSA. Le rythme
circadien est un processus biologique interne qui coordonne divers
aspects du fonctionnement corporel, y compris le sommeil, en réponse
aux signaux environnementaux comme la lumiere. Chez les individus
atteints de TSA, des altérations de ce rythme peuvent se manifester par
des difficultés a s'endormir, des réveils nocturnes fréquents ou prolongeés,
et un sommeil globalement de moindre qualité. Des études ont mis en
évidence des niveaux anormaux de meélatonine, une hormone clé régulant
le sommeil, chez les personnes avec TSA(45). La mélatonine est
normalement produite par la glande pinéale en réponse a l'obscurité,
signalant au corps qu'il est temps de se préparer au sommeil. Cependant,
chez certaines personnes atteintes de TSA, la production de mélatonine
peut étre réduite, retardée, ou anormalement régulée, ce qui perturbe leur
capacité a maintenir un cycle de sommeil régulier. Ces anomalies peuvent

entrainer une insomnie, exacerber la fatigue diurne, et aggraver les
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difficultés de régulation émotionnelle et comportementale, déja présentes
dans le TSA.

En outre, les perturbations du rythme circadien peuvent affecter d'autres
systémes biologiques, tels que la régulation hormonale, I'immunité, et le
métabolisme, augmentant ainsi la vulnérabilité a d'autres problemes de
santé. Les interactions complexes entre le rythme circadien, les niveaux
de mélatonine, et les autres symptomes du TSA, comme l'anxiété et les
troubles sensoriels, suggerent que les troubles du sommeil ne sont pas
simplement des symptdbmes secondaires, mais pourraient étre
profondément enracinés dans les mécanismes neurobiologiques du TSA.
Par conséquent, une évaluation et une gestion ciblées des troubles du
sommeil chez les personnes atteintes de TSA, incluant éventuellement
des suppléments de mélatonine ou d'autres interventions visant a
resynchroniser le rythme circadien, pourraient offrir des bénéfices
significatifs pour améliorer non seulement la qualité du sommeil, mais

aussi le fonctionnement général et la qualité de vie de ces patients. (46).

Evolution du concept du TDAH et historigue

L'évolution du concept d'hyperactivité s'est développée progressivement,
faconnée par des observations cliniques rigoureuses et systématiques
réalisées sur plusieurs décennies. Ces observations ont permis de mieux
comprendre les manifestations comportementales liées a I'hyperactivite,
en identifiant des symptémes spécifiques tels que I'impulsivité, l'inattention
et I'agitation motrice. Au fil des années, les cliniciens ont pu affiner leur
compréhension de ces symptdbmes, les contextualiser dans le

développement de I'enfant, et reconnaitre la complexité du trouble. Cette
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évolution a conduit a une conceptualisation plus nuancée de
I'nyperactivité, tenant compte non seulement des variations individuelles,
mais aussi des facteurs neurobiologiques et environnementaux qui
influencent son expression. Ce processus a €également permis de
développer des critéres diagnostiques plus précis et de mettre en place
des approches thérapeutiques adaptées, basées sur une meilleure
compréhension des différentes dimensions de I'hyperactivité.

Ainsi, des le 18e siecle, Sir Alexander Crichton a décrit des symptomes
de distractibilité et d'impulsivité chez les enfants, qu'il a qualifiés
d'«agitation mentale » ou d'« inattention morbide ». Il a souligné une
incapacité a maintenir l'attention de maniere constante, mais n'a pas
mentionné speécifiguement I'hyperactivité (47). Ensuite, en 1902, Sir
George Frederic Still a observé des enfants présentant un « défaut
anormal du contrdle moral », caractérise par une incapacité a reguler leurs
actions en fonction du bien commun. Still a décrit 20 cas, principalement
des garcons, pour lesquels le probleme principal était un « délai de
gratification ». Il a également noté que certains enfants, sans déficience
intellectuelle, manifestaient une déficience du contréle moral, qu'il a
classifiee en fonction de I'association ou non a des maladies physiques
telles que les tumeurs ou I'épilepsie(48).

Dans les années 1930 et 1940, les chercheurs ont attribué I'hyperactivité
a des lésions cérébrales, pensant qu'elles étaient a l'origine des
comportements déviants (49). En 1932, Franz Kramer et Hans Pollnow
ont ainsi décrit I'nyperactivité motrice comme le symptédme central chez
les enfants atteints de ce qu'ils ont appelé la « maladie hyperactive de
I'enfance », insistant sur la nécessité de la distinguer des séquelles de
I'encéphalite Iéthargique (50). Le premier traitement pharmacologique
pour I'hyperactivité est apparu en 1937, lorsque Charles Bradley a utilisé

la benzédrine chez des enfants présentant des troubles du comportement
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et des difficultés d'apprentissage, observant une amélioration positive
(51). En 1944, Leandro Panizzon a développé le méthylphénidate, un
dérivé amphétaminique, marquant une avancée supplémentaire dans le
traitement de I'nyperactivité (51).

Dans les années 1950 et 1960, le terme « dysfonctionnement cérébral
minimal » a été utilisé pour décrire les enfants présentant de
I'nyperactivité, de lI'impulsivité et des difficultés d'attention, attribuées a un
dysfonctionnement cérébral mineur (50). Cependant, ce terme a été
critiqué plus tard pour son hétérogénéité et son manque de spécificiteé
(51). Au cours des années 1960, le terme « réaction hyperkinétique de
'enfance » a été introduit, mettant I'accent sur I'hyperactivité, qui était
jusqu’alors considérée comme une condition infantile transitoire (51).
C'est en 1968 que la définition de I'hyperactivité a été incorporée pour la
premiere fois dans le DSM-II (51) .

Dans les années 1970, le focus des cliniciens et des chercheurs s'est
déplacé de I'hyperactivité vers le déficit d'attention (51). En 1980, avec la
publication du DSM-III, le terme « déficit d'attention » a donc été intégré
dans la dénomination du trouble, désormais appelé TDA (pour Trouble
Déficitaire de [I'Attention), classifié en deux sous-types : avec
prédominance d'hyperactivité ou avec prédominance d'inattention. Les
criteres diagnostiques ont alors inclus la possibilité que les symptémes
persistent jusqu'a I'age adulte (52). En 1987, le DSM-III-R a éliminé la
différenciation en sous-types, remplacant le terme par un terme
générique : TDAH(31)(6). En 1994, le DSM-IV a introduit une nouvelle
catégorisation en trois types : prédominance inattentif, prédominance
hyperactif, ou mixte (51). Le DSM-IV a également reconnu que les
symptdmes pouvaient persister a I'age adulte, réfutant I'idée d'un trouble
exclusivement infantile (DSM-IV-TR, 2000). Une différence majeure entre

le DSM-IlIl et le DSM-IV réside dans l'élargissement des critéres
39



diagnostiques, permettant une meilleure reconnaissance du trouble tout
en conservant I'exigence du critere d’apparition des symptomes avant
I'age de 7 ans.(31)

Le DSM-5, publié en 2013, introduit ensuite plusieurs modifications aux
criteres diagnostiques du TDAH. Parmi les changements notables, I'age
d'apparition des symptomes est repousse a 12 ans, et le nombre de
symptomes requis pour les adultes est ajusté. De plus, le DSM-5 a inclus
des spécificateurs pour mieux décrire la severité et les caractéristiques
des symptomes, tout en améliorant la reconnaissance des manifestations
du TDAH chez les adultes. Ces modifications visaient a rendre le
diagnostic plus flexible et adapté a une plus grande diversité de

patients(1).

Malgre I'évolution du concept, Lange et Kraus (et al.) (51) soulignent que
les symptomes associés au TDAH ne sont pas exclusifs a ce trouble, mais
se chevauchent souvent avec d'autres comorbidités psychiatriques et

d’autres troubles des apprentissages (51).

4. PREVALENCE

Selon Drechsler et al., la prévalence globale du TDAH chez les enfants et
adolescents est estimée a environ 5 %, avec un pic atteignant 13 % chez
les garcons agés de 9 ans. En revanche, la prévalence chez les adultes
est d'environ 2,8 %, avec des taux plus élevés observés dans les pays
plus riches (53). Gerhard et al. estime que 57 % des individus ayant regu
un diagnostic de TDAH durant I'enfance, ainsi que 41 % des adultes
présentant une histoire de symptémes sous le seuil du TDAH durant

I'enfance, remplissent encore les criteres diagnostiques du TDAH a I'age
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adulte. Concernant la prévalence globale, Gerhard et al., dans leur
révision, ont identifié des études qui estiment la persistance du TDAH
dans une fourchette allant de 19 % a 26-34 % (54).

Les variations observées dans les taux de prévalence pourraient étre
influencées par une désensibilisation et une déstigmatisation progressive
du trouble, ainsi que par les modifications apportées aux criteres
diagnostiques du TDAH au fil du temps. Par ailleurs, le sexe ratio (55,56)a
diminué, passant de 7,5 garcons pour 1 fille a 3:1 a I'age scolaire, et de
8:1 a 1,6:1 chez les adolescents. Cette modification du sexe ratio est
probablement en lien avec une meilleure reconnaissance des symptomes

du TDAH chez les filles, qui restent quand méme sous diagnostiques (57).
Le TDAH demeure I'un des troubles neurodéveloppementaux les plus
frequents chez les enfants et les adolescents, nécessitant une attention

continue pour améliorer le diagnostic et le traitement.

1. DIAGNOSTIC CLINIQUE DU TDAH

L'évaluation clinique du TDAH repose principalement sur un entretien
familial approfondi, centré sur l'exploration des problemes actuels,
I'histoire développementale de l'enfant, ainsi que ses antécédents
psychiatriques et médicaux. Il est également essentiel d'examiner le
fonctionnement familial, les relations de I'enfant avec ses camarades, et
son parcours scolaire. Cette évaluation doit étre menée a l'aide d'outils
standardisés d'entretiens semi-structurés, complétés par des rapports
d'observateurs tels que les parents et I'école. Des outils tels que I'échelle
de Conners (Conners Rating Scale) ou le Strengths and Difficulties

Questionnaire peuvent étre utilisés pour appuyer I'évaluation. Toutefolis, il
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est crucial de souligner que le diagnostic ne doit pas reposer uniguement

sur ces échelles, mais principalement sur une évaluation clinique globale.

Il est également important d'exclure les causes somatiques potentielles
des troubles comportementaux. D'autres outils supplémentaires, tels que
les tests neuropsychologiques, les tests psychométriques ou la
neuroimagerie, peuvent étre utilisés si des questions subsistent
concernant le fonctionnement cognitif, les difficultés académiques ou s'il

existe des anomalies a I'EEG.

Une fois toutes les informations recueillies, une période d'observation est
recommandeée, conformément aux directives du NICE Guidelines (58).
Cette approche permet de valider le diagnostic tout en offrant le temps
nécessaire pour observer I'évolution des symptomes avant de mettre en

place la prise en charge adaptée au patient et a sa famille.

10 . TRAITEMENT DU TDAH

Selon des études basées sur les directives du NICE (National Institute for
Health and Care Excellence), une approche multidisciplinaire est
essentielle pour une prise en charge efficace du TDAH, prenant en compte
I'ensemble des domaines psychologiques, comportementaux,
occupationnels, ainsi que les besoins éducatifs de I'enfant et de sa famille
(12,53). Dans un premier temps, il est recommandé de commencer par
offrir des conseils aux parents, afin de les soutenir et de les informer sur
la gestion des symptomes propres au TDAH. Ensuite, une thérapie

comportementale est conseillée pour I'enfant, accompagnée de
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programmes de formation destinés aux parents, tels que les groupes
Barkley, permettant une intervention coordonnée et renforcée. En cas
d'échec des interventions non pharmacologiques, linitiation d'un

traitement psychostimulant est envisagée dans un second temps.

Il est donc primordial de débuter par des interventions centrées sur
I'environnement, telles que des conseils aux parents et une thérapie
familiale spécifiguement orientée vers la gestion du TDAH. Parallelement,
il est important de mettre en place des adaptations dans I'environnement
scolaire afin de minimiser les distractions et de favoriser un cadre

d'apprentissage plus adapté aux besoins de I'enfant.

10.1 Traitements non pharmacologigues

Drechsler et al. (53) soulignent que la thérapie cognitive comportementale
(TCC) est consideréee comme une intervention de premiére ligne pour le
traitement du TDAH, son efficacité ayant été demontrée par de
nombreuses etudes antérieures. Par exemple, I'étude de Ding et al. (59)
a comparé l'efficacité accrue de la TCC lorsqu'elle est combinée au
traitement pharmacologique par méthylphénidate, et ces résultats ont été
corroboreés par des recherches plus récentes, telles que celle menée par

Blessing et al. (60).

En complément de la TCC, d'autres alternatives non pharmacologiques
sont en cours d'évaluation, notamment la stimulation transcranienne
répétitive (rTMS) et la stimulation transcranienne directe (tDCS). Ces
meéthodes visent a moduler 'activité corticale pour améliorer les fonctions
cognitives associées au TDAH. Une étude de Westwood et al. a exploré

I'impact de la stimulation des régions préfrontales droite et gauche,
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observant des améliorations potentielles dans I'attention, I'inhibition, et la
mémoire de travail. Cependant, les auteurs ont conclu qu'aucune de ces
techniques ne peut étre recommandée comme alternative thérapeutique
pour le TDAH a I'heure actuelle, en raison du manque de preuves d'effets
cognitifs significatifs et de la nécessité de mener davantage d'études sur

leur efficacité clinique (53,61).

En ce qui concerne la gestion du TDAH en milieu scolaire, des stratégies
spécifigues sont recommandées pour aider a contréler I'hyperactivité et
ameliorer les apprentissages. Celles-ci incluent le rappel systématique
des regles de la classe, I'utilisation du renforcement positif (par exemple,
avec des gommettes), un comportement bienveillant de la part des
enseignants, et un feedback quotidien. Pour faciliter I'acquisition des
compétences académiques, Ansthel et al.(9) insistent sur I'importance de
donner des instructions de maniere explicite, d'utiliser des outils
informatiques pour soutenir I'apprentissage, et de mettre en place une

supervision par d'autres éleves.

Par ailleurs, la formation comportementale parentale (BPT), telle que le
programme Barkley, est une intervention validée scientifiquement qui offre
une psychoéducation sur le TDAH. Ce programme enseigne aux parents
des compétences pour geérer les antécédents et les conséquences du
comportement de leurs enfants, tout en leur offrant I'opportunité de mettre
ces compeétences en pratique. Par ailleurs, plusieurs programmes de ce
type ont récemment été adaptés pour étre utilisés avec des enfants

atteints de troubles du spectre de l'autisme (TSA) (9).

10.2 Traitement pharmacologique
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Avant d'introduire un traitement pour le TDAH, il est recommandé de
réaliser une anamnese compléete, incluant les antécédents médicaux et
I'histoire clinique du patient, ainsi qu'un examen des traitements en cours.
Il est également essentiel de mesurer la taille, le poids, la fréquence
cardiaque et la tension artérielle, et de réaliser un électrocardiogramme
pour écarter toute anomalie, notamment en ce qui concerne l'intervalle
QT, qui pourrait étre affectée par le traitement. En cas d'antécédents de
cardiopathie congeénitale, il est conseillé de solliciter un avis cardiologique

préalable a l'instauration d’'un traitement pharmacologique.

En Europe, ainsi qu'au Canada, le méthylphénidate est considéré comme
le traitement de premiére intention pour le TDAH (9). Les traitements de
deuxieme ligne incluent la lisdexamfétamine, l'atomoxétine et la
guanfacine (9,20). Cependant, selon les directives du NICE (58), ces
molécules ne devraient étre proposées que si les patients ne tolerent pas

ou ne répondent pas aux traitements de premiere ligne (53).

Le dosage du traitement doit étre ajusté pour atteindre la dose efficace,
en fonction de la réponse du patient, et il est recommandé de réévaluer
ce dosage au moins une fois par an. Les effets secondaires les plus
fréquents incluent une réduction de l'appétit, cassure de la courbe de la
croissance et des troubles du sommeil. La perte d'appétit peut survenir
apres l'introduction du traitement, mais tend généralement a s'atténuer
avec le temps. En cas de persistance, il peut étre nécessaire d'envisager
un changement de molécule, une réduction du dosage, ou une interruption
du traitement (53,58).

En France, les recommandations stipulent que le méthylphénidate est le

seul traitement disposant d'une autorisation de mise sur le marché (AMM)
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pour le TDAH chez les enfants de 6 ans et plus, lorsque les interventions
psychologiques, éducatives, sociales et familiales seules s'averent
insuffisantes (62).

Des études ont montré que le traitement psychostimulant peut induire une
certaine normalisation des schémas de dysfonctionnement dans les
régions orbitofrontostriatale et frontostriatale dorsolatérale, ce qui conduit
a une amelioration des symptémes du TDAH. De plus, des changements
positifs ont été observés dans la microstructure cérébrale, notamment une
normalisation graduelle du noyau caudé droit lors de la mise en place d’'un

traitement stimulant a long terme(53) .

1. COMORBIDITES DU TDAH

Le trouble déficitaire de 'attention avec hyperactivité (TDAH) présente une
héterogenéité clinigue notable, et des comorbidités psychiatriques,
neurodéveloppementales et somatiques frequentes.

La dysrégulation émotionnelle, dimension trés importante du TDAH,
représente une dimension importante a prendre en compte lorsqu’on
aborde la question des comorbidités, et ce, bien gu'elle ne soit pas incluse
dans les critéeres diagnostiques du DSM-5. En effet, environ 50 & 75 % des
enfants atteints de TDAH présentent des symptémes de dysrégulation
émotionnelle, tels que la colere, lirritabilité, I'intolérance a la frustration et
les crises clastiques. Ces symptdomes augmentent ainsi le risque de
développer d'autres comorbidités, comme le trouble oppositionnel avec
provocation et les troubles anxieux par exemple (53).

Les comorbidités les plus courantes associées au TDAH comprennent les
troubles des apprentissages : dyslexie (15-50 %)(63), dyscalculie (5-30
%), troubles du spectre autistique (TSA) (70-85 %), tics/syndrome de la

Tourette (20 %), trouble obsessionnel compulsif (TOC) (5 %), trouble de
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la coordination (30-50 %), ainsi que les troubles anxieux et dépressifs (64—
66) (53). Le TDAH augmente également le risque de troubles de l'usage
de substances et d'obésité. De plus, I'énurésie touche environ 17 % des
enfants atteints de TDAH, tandis que les troubles du sommeil sont

présents dans 25-50 % des cas.

Parmi les comorbidités neurologiques fréquentes, on retrouve I'épilepsie
et la migraine. Le risque de coexistence du TDAH en tant que comorbidite,
plutdt que comme diagnostic principal, est considérablement augmenté
dans de nombreux troubles pédiatriques. Par exemple, le TDAH est
estimé a étre présent chez 15-40 % des enfants atteints de dyslexie et
chez 26-41 % des enfants présentant une déficience intellectuelle. Bien
que la comorbidité avec les troubles neurodéveloppementaux (TND)
puisse déecouler d'un certain chevauchement génétique, les symptomes
du TDAH sont egalement observes dans d'autres troubles présentant des
anomalies génetiques bien connues, généralement non liées au TDAH,
comme la neurofiboromatose, le syndrome de Turner ou le syndrome de
Noonan (53). Le TDAH comorbide est présent chez 20-50 % des enfants
épileptiques, 43 % des enfants atteints du syndrome d'alcoolisation
foetale, et 40 % des enfants atteints de neurofibromatose. De plus, le

TDAH est trois fois plus fréequent chez les enfants prématurés (11).

Lors du processus diagnostique, il est essentiel d'exclure les maladies
somatiques susceptibles de « mimer » le TDAH, telles que I'épilepsie, les
maladies thyroidiennes, les troubles du sommeil, les interactions

médicamenteuses, I'anémie et la leucodystrophie.

Sur le plan psychiatrique, il est tout aussi crucial d'exclure les troubles des

apprentissages, les troubles anxieux et les troubles affectifs, ainsi que les
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situations d'adversité au domicile ou dans l'environnement familial, qui

pourraient contribuer a des manifestations similaires au TDAH.

TSA et TDAH : comorbidité ou diagnostic différentiel ?

Neuroimagerie du TDAH et similitudes avec la neuroimagerie du TSA
La neuroimagerie a grandement contribué a clarifier I'étiologie du TDAH
et a mis en évidence des similitudes importantes entre le TSA et le TDAH
(53,67). Ainsi, 'IRM fonctionnelle a mis en évidence des altérations
neuroanatomiques significatives, telles qu'une réduction du volume
cérebral total chez les patients atteints de TDAH(53), ainsi que des
anomalies au niveau cortical et sous-cortical, affectant notamment le
cortex postero médial dans les deux troubles (67). Ces altérations sont
particulierement prononcées chez les enfants atteints de TDAH et
suggerent un retard dans la maturation des régions corticales et sous-
corticales. Certaines de ces réductions persistent dans les zones frontales
chez les patients dont les symptémes de TDAH perdurent a I'age adulte
(53). Enrevanche, les altérations limbiques et dans le lobe médial bilatéral
semblent étre plus spécifiquement liées au TSA.

De nombreuses études de neuroimagerie ont révelé des déficits
fonctionnels relativement constants dans le TDAH, notamment en ce qui
concerne les fonctions exécutives, le contréle de l'inhibition, la mémoire
de travail, le processus de récompense, et la régulation de I'attention, y
compris en période de repos. Certaines de ces altérations sont
persistantes, tandis que d’autres sont plus spécifiques aux enfants, ce qui
pourrait suggérer un retard de développement.

Un des réseaux neuronaux particulierement affectés est le réseau en
mode par défaut, qui comprend des zones cérébrales montrant une

activation accrue pendant le repos éveillé et une désactivation en réponse
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aux demandes attentionnelles. Normalement, le réseau en mode par
défaut se désactive avec des demandes attentionnelles croissantes,
tandis que le réseau de contrdle cognitif montre une activation opposeée.
Cependant, chez les enfants et adultes atteints de TDAH, cette corrélation
opposée est diminuée, ce qui pourrait expliquer les difficultés de maintien
de I'attention et les lapsus attentionnels médiés par le réseau en mode par
defaut (53). Ce réseau revét une importance particuliere car il est impliqué
non seulement dans le TDAH mais également dans le TSA. Son rble est
crucial dans les réseaux macroscopiques liés a l'attention, faisant de lui
un élément clé du dysfonctionnement observé dans les deux troubles. De
plus, le réseau de saillance, qui joue un role crucial dans l'interaction entre
le réseau en mode par défaut et le réseau d’attention dorsal, présente des
dysfonctionnements dans les schémas de couplage de ces réseaux, un
phénomeéne observé a la fois dans le TDAH et le TSA. Cela souligne les
similitudes neuronales entre ces deux troubles (67).

Selon Kernbach et al., le chevauchement clinique observé entre le TDAH
et le TSA pourrait étre attribué a un modele commun de
dysfonctionnement des réseaux cérébraux sous-jacents, caractériseé par
des schémas de couplage spécifiques entre les cortex temporopariétaux
dans le réseau en mode par défaut, le réseau d’attention dorsal, et le
réseau de saillance (67).

Harikumar et al. ont exploré les différences de connectivité fonctionnelle
du réseau en mode par défaut dans les deux troubles(68). Ils ont trouvé
des tendances d'hyperconnectivité et d'hypoconnectivité dans l'autisme,
avec une connectivité réduite prédominante chez les adultes ayant un
TSA et une surconnectivité chez les enfants ayant un TSA. Cette
surconnectivité est localisée dans les régions occipitales et temporales
postérieures, tandis que I'hypoconnectivité se manifeste dans le cingulaire

postérieur moyen et les régions préfrontales mediales.
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Les études sur le TDAH révelent une tendance plus générale a une
augmentation de la connectivité fonctionnelle, particulierement dans les
régions préfrontales, avec une surconnectivitt marquée dans tout le
cerveau, notamment dans le gyrus frontal inférieur et le cortex préfrontal
médial chez les enfants atteints de TDAH par rapport aux enfants
neurotypiques. Des retards dans la maturation de la connectivité entre les
régions du réseau en mode par défaut et les réseaux des taches positives,
comme le réseau frontopariétal et le réseau ventral attentionnel, ont
eégalement été observes.

Alors que les réseaux présents chez les patients avec un TSA présentent
un schéma mixte de surconnectivité et d'hypoconnectivité, les schémas
observés dans le TDAH montrent principalement une surconnectivité dans
les régions du réseau en mode par défaut. Cette connectivité fonctionnelle
atypiquement accrue dans le réseau en mode par défaut est positivement
corrélée aux déficits sociaux autistiques. Concernant le TDAH, une
diminution de la connectivité fonctionnelle dans le réseau en mode par
défaut est associée aux symptébmes d’hyperactivité, d’impulsivité et
d’inattention.

Un lien a été établi entre I'augmentation de la connectivité fonctionnelle
dans le réseau en mode par défaut et l'interaction du génotype 5-HTTLPR,
un transporteur de sérotonine, avec [I'exposition a un stress
environnemental(69). Cette interaction est associée a des différences de
connectivité fonctionnelle dans le réseau de controle exécutif et le réseau
en mode par défaut, influencant la gestion des stimuli émotionnels chez

les individus atteints de trouble déficitaire de I'attention avec hyperactivité.

Il est notable que 20 a 50 % des enfants atteints de TDAH remplissent
également les criteres pour le TSA, et 30 a 80 % des enfants ayant un

TSA répondent aux criteres du TDAH. Ces taux de prévalence similaires,
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ainsi que les déficits partagés dans la connectivité fonctionnelle du réseau
en mode par défaut, suggérent un chevauchement important dans
I'expression des symptdmes, ce qui conduit a une comorbidité élevée

entre les deux troubles (9).

1.6 Profils neuropsychologiques et cognitifs des deux troubles

Lors de la réalisation de bilans neuropsychologiques, il est frequent que
presque tous les domaines neuropsychologiques soient retrouvés
significativement altérés chez les enfants atteints de TDAH,
comparativement aux enfants ayant un développement typique. Ces
altérations peuvent inclure des perturbations dans les perceptions, telles
qu'une sensibilité accrue aux odeurs, un profil sensoriel altéré, et des
difficultés dans la discrimination des eémotions faciales. Ces altérations
peuvent également affecter les compétences sociales, la communication,
et la mémoire (53).

Selon Schachar et al., le TDAH et le TSA partagent un profil neurocognitif
caractérisé par une réponse inhibitoire déficitaire et une attention
soutenue altérée, se traduisant par une plus grande variabilité dans les
temps de réaction (70). Des études en génétique clinique ont egalement
indiqué une association entre un risque polygénique spécifique au TDAH
(notamment lié a des variants génétiques associés a la transmission
dopaminergique) et des déficits dans la mémoire de travall,
I'hypervigilance, ou encore un quotient intellectuel (Ql) faible.

Une hétérogénéité considérable est observée en ce qui concerne les
profils cognitifs et la sévérité des déficits cognitifs chez les individus
atteints de TDAH.

Néanmoins, il arrive que ce trouble ne soit pas nécessairement

accompagneé de résultats altérés aux tests neuropsychologiques. Environ
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un tiers des enfants atteints de TDAH ne présentent pas de déficits
neuropsychologiques remarquables, tandis qu'un autre tiers montre des
déficits cliniques instables ou partiels. Le dernier tiers affiche des
performances inférieures a la moyenne (71).

La manifestation de ces déficits de performance dépend de facteurs
contextuels, tels que la présence de récompenses, la durée et la nature
des taches, ainsi que I'énergie consacrée a leur réalisation, et la présence
de stratégies de compensation. Le TDAH peut se retrouver tout au long
du spectre du QI, y compris chez les enfants surdoues.

Dans certains cas, les difficultés intellectuelles peuvent constituer
I'étiologie sous-jacente de comportements similaires a ceux observés
dans le TDAH, tandis que dans d'autres cas, les échecs scolaires peuvent

survenir malgré un QI élevé chez les enfants atteints de ce trouble (53).

COMORBIDITE TSA ET TDAH

Selon Hossain et al., les comorbidités les plus courantes associées aux
TND incluent le trouble anxieux (présent chez 1,47 a 54 % des individus),
le trouble dépressif (2,45 a 47,1 %), le trouble bipolaire (6 a 21,4 %), le
spectre de la schizophrénie (4 a 67 %), le trouble obsessionnel-compulsif
(9 a 22 %), et les troubles du comportement, caractérisés par l'impulsivité
et la dysrégulation émotionnelle (présents chez 12 a 48 % des individus)
(72). La coexistence de ces troubles avec les TND peut affecter de
maniére critique la santé mentale au quotidien ainsi que la qualité de vie
des patients. Les taux de prévalence des troubles psychiatrigues montrent
une grande hétérogénéité, attribuable a divers facteurs, notamment en
lien avec les définitions et les constructions conceptuelles qui ont évolué
au fil des années, en particulier lors des multiples révisions du Manuel

diagnostique et statistique des troubles mentaux (DSM) (72).
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TDAH est fréQquemment associé a l'autisme, constituant le diagnostic
comorbide le plus souvent observé (73). Les pratiques diagnostiques
actuelles permettent désormais de reconnaitre la cooccurrence du TSA et
du TDAH. Entre 40 % et 70 % des individus atteints de TSA présentent
des symptdomes significatifs de TDAH, tandis que 20 % a 60 % des
patients atteints de TDAH présentent des déficits sociaux similaires a ceux
rapportés dans le TSA (72).

Le taux de comorbidité entre ces deux pathologies varie de 30 % a 78 %
selon les études (73) et, d'aprés Ansthel et al., ce taux se situe entre 40
% et 70 % (10). Ce chevauchement symptomatique peut entrainer un
diagnostic initial erroné de TDAH, retardant ainsi le diagnostic de TSA et
vice versa (73).

Le TSA reste souvent sous-diagnostiqué jusqu'a I'age scolaire, retardant
l'acces a une intervention spécialisée. Ce retard peut étre di au
chevauchement phénotypique entre les patients atteints de TSA et ceux
présentant des inquiétudes développementales intercurrentes,
particulierement dans le cadre de patients atteints de TDAH (73). Prés de
la moitié des enfants ayant recu un diagnostic tardif de TSA avaient
préecédemment été diagnostigués avec un autre trouble
neurodéveloppemental ou présentaient des symptémes de TDAH lors des
évaluations initiales, ce qui suggere que ces symptdémes peuvent masquer
les caractéeristiques émergentes du TSA (73).

Par ailleurs, la sévérité des symptdbmes autistiques pourrait également
influencer la relation entre un diagnostic préexistant de TDAH et I'age du
diagnostic de TSA. En effet, il est possible que la sévérité de I'autisme soit
moindre chez les enfants ayant déja recu un diagnostic de TDAH au
moment du diagnostic d’autisme, ce qui pourrait expliquer un diagnostic

tardif. Cela est cohérent avec les recherches montrant que les enfants
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présentant des symptomes autistiques séveres sont repérés beaucoup
plus t6t que ceux avec des symptdmes plus légers (73).

Les enfants et adolescents ayant recu un diagnostic de TDAH sont, en
moyenne, diagnostiqués avec un TSA 1,8 ans plus tard que ceux n'ayant
pas de diagnostic préexistant de TDAH. Chez les filles, ce retard
diagnostique est encore plus marqué, avec un délai moyen de 2,6 ans
pour celles ayant un diagnostic de TDAH, comparé a celles qui n‘en ont
pas (73). Ce résultat differe de celui rapporté par Knott et al., qui avaient
trouveé un retard de 5,3 ans (74). Le délai diagnostique pour le TSA sans
TDAH a été identifié comme étant de 4 ans pour les filles, contre 2,75 ans
pour les garcons (74).

Dans I'étude de Knott et al.,(74) qui a comparé lI'age au moment du
diagnostic de TSA et de TDAH chez les filles et les garcons, I'age moyen
du diagnostic variait entre 5 et 9 ans. Ces résultats sont cohérents avec
ceux de I'étude de Caci et al. (75). Concernant le diagnostic chez les
enfants présentant a la fois un TSA et un TDAH, Knott et al. rapportent
également un retard diagnostique plus important lorsque cette comorbidité
est présente, avec le TDAH comme premier diagnostic posé lors de
I'arrivée dans les soins. Le délai entre les premieres inquiétudes et le
diagnostic de ces deux troubles est fixé a 3,5 ans en moyenne, un délai
également retrouveé par Boulton et al. (76).

Une grande partie des enfants atteints de TSA restent sans diagnostic
jusqu’a I'age scolaire. Les parents d'enfants atteints a la fois de TSA et de
TDAH ont cherché une aide professionnelle beaucoup plus tard, recevant
ainsi le diagnostic de TSA avec un retard de 2 ans. Les deux conditions
incluent souvent des déficits dans la communication et I'attention, ainsi
que différents degrés d’impulsivité, d’agitation ou d’hyperactivité. Les
enfants ayant un diagnostic de TDAH ont montré des traits autistiques qui

ne relevaient pas des symptdomes du TDAH ou d’autres troubles du
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comportement, ce qui soutient la présence de déficits de communication
sociale chez les enfants atteints de TDAH. lls ont également montré une
conscience limitée des sentiments d’autrui, des difficultés a établir des
relations, des mouvements corporels stéréotypés, une communication
non verbale inefficace, ainsi qu’un discours répétitif (73).

Les enfants présentant un phénotype de TSA ont manifesté plus de
symptomes de TDAH que les groupes témoins, ce qui suggere que les
symptomes d’hyperactivité et d’inattention peuvent également étre
présents chez les patients présentant un TSA. Dans ce contexte, ces
symptomes peuvent masquer certains symptomes autistigues émergents,
tels que les difficultés de communication et les intéréts restreints (77).

En raison de la forte fréquence des symptdmes d’hyperactivité chez les
enfants autistes, puisque c'est le symptdbme le plus facilement
remarquable, ils risquent le plus souvent d’étre d’abord diagnostiqués

avec un TDAH ce qui peut retarder le diagnostic correct de I'autisme.

Interactions complexes entre le TDAH et le TSA : neurocognition,

diagnostic, et implications clinigues

L'attention, définie comme un processus de sélection permettant de
focaliser les ressources cognitives sur des perceptions sensorielles ou des
souvenirs spécifiques, est essentielle pour traiter efficacement les
informations pertinentes dans un environnement donné. Ce processus
exige l'engagement actif de la mémoire de travail, qui maintient et
manipule les informations nécessaires a l'accomplissement d'une tache
sur une période de temps donnée. L'attention joue un réle central dans les
fonctions exécutives, qui incluent la planification, I'organisation, la prise de
décision, et l'inhibition des réponses inappropriées. Elle peut étre divisée

en plusieurs sous-composantes, parmi lesquelles :
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- L'attention soutenue, qui fait référence a la capacité de maintenir une
concentration prolongée sur une tache ou un stimulus particulier, malgré
les distractions potentielles.

- L'attention sélective, qui consiste a se concentrer sur une information
spécifique tout en ignorant les stimuli non pertinents ou distracteurs dans
I'environnement.

- L'attention partagée, qui permet de gérer simultanément plusieurs
taches ou sources dinformation, en distribuant les ressources
attentionnelles de maniére efficace.

- L'attention alternée, qui désigne la capacité a passer d'une tache a une
autre tout en maintenant la performance sur chacune d'elles.

- L'attention divisée, qui est la capacité de préter attention a plusieurs
stimuli ou taches en méme temps, bien que cette forme d'attention soit
souvent moins efficace que l'attention focalisée sur une seule tache.

- L'attention focalisée, qui implique une concentration intense sur un seul

stimulus ou une seule tache, excluant toute autre distraction.

Ces composantes de l'attention sont interconnectées et jouent un réle
crucial dans la capacité d'une personne a fonctionner efficacement dans
des environnements complexes et exigeants (5).

Chez les personnes atteintes de TSA, les composantes de l'attention
présentent un profil distinct : I'attention soutenue et focalisée est plus forte
que chez les sujets neurotypiques, et la recherche visuelle est également
(78). Cependant, le phénoméne observé est plus une question de
comment les informations sont percues et interprétées par les sens, plutét
que de la capacité de la personne a se concentrer ou a diriger son
attention. Par ailleurs, la capacité a orienter I'attention vers des stimuli non
sociaux est déficitaire, tout comme le désengagement réflexif et volontaire

c’est-a-dire la capacité de changer d'attention automatiquement en
56



réponse a un nouveau stimulus et de choisir consciemment de diriger son
attention ailleurs dans certains contextes. Chez les patients atteints de
TSA sans déficience intellectuelle, le filtrage attentionnel, (c’est-a-dire la
capacité du cerveau a sélectionner certaines informations importantes
tout en ignorant les distractions non pertinentes) n'est pas compromis,
mais les patients avec un haut niveau de fonctionnement présentent un
trouble attentionnel spécifique qui n'est pas observé chez d'autres
individus atteints de TSA (78)

Pour distinguer les symptomes et établir de maniére plus efficace un
diagnostic différentiel entre le TDAH et le TSA, il est crucial de se
concentrer sur la sphéere sociale des deux conditions. La présence de
difficultés de socialisation est nécessaire pour poser le diagnostic de TSA,
mais ce n'est pas le cas pour le diagnostic de TDAH. Ainsi, les personnes
atteintes de TDAH peuvent rencontrer des difficultés sociales telles que
couper la parole, répondre sans réfléchir, ou avoir du mal a patienter. Ces
comportements reflétent l'impulsivité ou I'hyperactivité, mais peuvent

aussi indiquer d'autres dysfonctionnements sociaux plus généraux (10).

Une étude utilisant le "Reading the Mind in the (79) qui évalue la capacité
a déterminer 'état mental d’'une personne a partir de photos de ses yeux
en noir et blanc, a mis en évidence que les patients atteints de TSA avaient
plus de difficultés a reconnaitre les émotions que ceux atteints de TDAH,
qui obtenaient des scores intermédiaires (79). L'étude a également
déterminé que c'était I'hyperactivité, et non l'inattention, qui avait un effet
négatif sur les scores de perception sociale chez les patients atteints de
TDAH, ce qui peut s’expliquer car [I'hyperactivité, qui inclut des
comportements impulsifs et une incapacité a rester immobile, peut

directement perturber les interactions sociales. Les personnes
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hyperactives peuvent agir sans réfléchir, interrompre les autres, ou
mangquer des signaux sociaux importants, ce qui peut nuire a leur capacité
a interpréter correctement les émotions et les intentions des autres et au
méme temps étre moins bien acceptés socialement. Les compétences en
communication sociale semblent ainsi impacter la perception sociale de
maniére similaire, indépendamment des cadres diagnostiques dans
lesquels on se situe. Cela signifie que, méme si ces deux troubles sont
difféerents sur le plan clinique, les difficultés liées a la communication
sociale peuvent affecter la perception sociale de fagon similaire chez les
personnes avec TSA ou TDAH (79).

En comparant les interactions sociales dans les deux troubles, il apparait
que les faibles niveaux d'amitiés réciproques sont une caractéristique
partagée. Dans le cadre du TSA, le nombre d'amitiés réciproques est tres
faible, et se faire des amis est difficile en raison de particularités dans les
interactions sociales souvent remarquées par les autres. En revanche, les
individus atteints de TDAH ont des cognitions sociales intactes mais des
interactions sociales déficitaires. Ainsi, les patients atteints de TSA ont des
difficultés dues a I'absence de comportements sociaux positifs (comme le
contact oculaire et I'approche sociale), tandis que ceux atteints de TDAH
rencontrent des difficultés liées a des comportements considérés comme

négatifs (interruptions, intrusions dans les conversations)(19).

Les fonctions exécutives, qui incluent l'inhibition, la planification, la
mémoire de travail, et la formation de concepts, sont également affectées
differemment dans ces deux troubles. Les atteintes des fonctions
exécutives sont plus séveres dans le TDAH, particulierement en termes
d'inhibition (capacité a réprimer une réponse incorrecte) et de résolution
de probléemes, et ce, sans amélioration avec I'age. Les patients atteints de

TSA présentent plutbt des difficultés de flexibilité mentale, notamment
58



lorsqu'il s'agit de changer d'idée ou de plan, ou d'envisager rapidement
différents scénarii. Les deux comorbidités partagent des difficultés avec la
mémoire de travail et la reconnaissance des émotions. Le pic diagnostique
a l'adolescence pourrait s'expliquer par l'augmentation des exigences
d'adaptation sociale a cette période de la vie. En effet, I'adolescence est
une phase de transition ou les individus sont confrontés a de nouveaux
déefis sociaux, tels que lintégration dans des groupes d'amis plus
complexes, les attentes académiques croissantes, et la nécessité de se
conformer a des normes sociales plus nuancées. Ces changements
peuvent accentuer les difficultés de communication, d'interaction sociale,
et de compréhension des codes sociaux typiquement rencontrées par les
adolescents présentant un TSA, rendant ainsi les symptémes plus visibles

et le diagnostic plus frequent. (10).

D'aprés Hours et al., les spécificités cognitives développementales de
I'autisme sont bien décrites concernant les aspects liés a la perception,
mais les aspects liés aux dimensions exécutives ou attentionnelles sont
moins bien connus. lIs notent que les troubles de I'attention dans l'autisme
tendent a se manifester par une tendance a "ne pas écouter" et des
"difficultés a changer de focus", plutdét que par une "courte durée
d'attention” et une “distractibilité excessive". Ces caractéristiques
clinigues distinctes suggérent que les symptémes attentionnels doivent
étre considérés comme inhérents a l'autisme plutét qu'a I'existence d’un
TDAH comorbide (5). Sprenger et al. ont ainsi conclu que les symptomes
autistigues sont significativement plus séveres, notamment dans le
domaine des interactions sociales, chez les patients présentant des
diagnostics combinés de TSA et de TDAH, comparativement a ceux
atteints uniquement de TSA. En effet, la présence simultanée de TSA et

de TDAH peut aggraver les difficultés de communication et de
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compréhension des codes sociaux, rendant les interactions sociales
encore plus complexes pour ces individus, car ils doivent non seulement
surmonter les difficultés sociales liées a l'autisme, mais aussi gérer les
symptdomes du TDAH qui peuvent entraver leur capacité a naviguer
efficacement dans des situations sociales (80).

Green et al. ont constaté que les symptdmes autistiques étaient plus
prévalent chez les patients atteints de TDAH (81). Cependant, cette
observation a été questionnée par Hours et al., qui suggerent que la
sévérité de I'autisme en elle-méme pourrait expliquer des signes tels que
I'agitation psychomotrice et les déficits attentionnels, sans qu'il s'agisse
nécessairement d'un diagnostic comorbide de TDAH (5). D'un autre cété,
Mayes et al. ont mis en évidence que le trouble disruptif avec
dysrégulation émotionnelle est extrémement répandu chez les enfants
atteints de TSA, bien plus que chez les enfants atteints de TDAH ou que
chez les enfants neurotypiques. De plus, 91 % des enfants présentant des
symptdbmes de trouble disruptif avec dysrégulation émotionnelle
réepondent également aux criteres du trouble oppositionnel avec
provocation, révelant ainsi la grande prévalence des troubles du
comportement externalisant dans le TSA. (82) Par conséquent, la
présence d'agitation psychomotrice ne doit pas étre automatiquement
attribuée a I'hyperactivité motrice du TDAH, mais suggere plutét un trouble
de la régulation émotionnelle fréquemment en lien avec une surcharge
sensorielle ou une hypoesthésie qui constituent des symptémes fréquents
chez les patients TSA. Cette hyperactivité motrice constituerait donc plutét

un moyen d’autorégulation (82).

Une étude récente de Knott et al. Souligne I'hétérogénéité phénotypique
résultant de la comorbidité des symptdmes de ces deux troubles, tant en

termes de fréquence symptomatique que de sévérité clinique. lls citent le
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manque de marqueurs biologiques, ainsi que le manque d'information et
de formation des médecins généralistes, comme des causes potentielles
du retard diagnostique, estimé entre 1 et 3 ans. Toujours selon cette
étude, les préoccupations peuvent étre présentes au moins un an avant

le premier contact avec un soignant (74).

Le TSA est accompagné de comorbidités dans 70 % des cas et est tres
rarement isolé. Par conséquent, le TDAH et le TSA pourraient ne pas étre
deux troubles entierement distincts, mais pourraient partager une étiologie
géneétique et des sources neurodéveloppementales communes (74). Van
der Meer et al. ont émis I'hypothése qu'il existe un continuum unique dans
lequel la régulation des émotions est un facteur commun crucial parmi les
deux troubles (69). De méme, Ghirardi et al. ont démontré qu'il existe un
chevauchement génétique entre le TSA et le TDAH, suggérant que les
études genomiques sous-estiment ce chevauchement (83). Mayes et al.
ont conclu que les "déficits de l'attention” dans le TSA et le TDAH sont
similaires, mais ils ont noté une différence intéressante : l'attention
sélective est significativement plus courante chez les enfants atteints de
TSA (98 %), quelle que soit la gravité de leur trouble, que chez ceux
atteints de TDAH de type inattentif ou combiné (21 %). Alors que les
enfants atteints de TDAH ont du mal a fixer leur attention sur une tache,
ceux atteints de TSA peuvent se concentrer sur des activités qui les
intéressent, telles que I'assemblage de puzzles, la lecture, ou le dessin
répétitif. Par conséquent, les auteurs concluent que le TSA et le TDAH
peuvent étre distingués par certains symptémes spécifiques. Et, alors que
les symptdbmes autistiques sont rarement observés dans le TDAH,
certains symptomes du TDAH sont particulierement courants dans

l'autisme (82).
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Selon Hours et al., il est essentiel que la définition de I'autisme integre les
symptémes qui se chevauchent avec ceux du TDAH, afin de refléter plus
fidelement la réalité clinique du TSA, caractérisée par une variation des

symptémes en intensité le long d'un spectre (5).

Les bilans neurocognitifs sont des outils freqguemment utilisés dans
I'évaluation des patients présentant un TSA ou un TDAH afin de
caractériser au mieux le fonctionnement cognitif de ces patients. Ces
outils sont utilisés a la fois a visée d’aide au diagnostic (ils ne peuvent pas
a eux seuls permettre de poser le diagnostic) ou afin d’identifier les
adaptations scolaires a mettre en place pour le jeune concerné. Il n'est
cependant pas encore clair si les deux troubles partagent des
caractéristiques identiques sur les profils neurocognitifs typiques des
patients concernés. La plupart des conclusions concernant les profils
neurocognitifs du TDAH et de l'autisme sont issues de comparaisons
indirectes entre les deux. Elles suggerent que le TDAH est caractérisé par
une inhibition et une attention maintenue déficientes, tandis que l'autisme
se distingue par une moindre flexibilité cognitive et des difficultés de

planification (74).

Carter Leno et al. ont rapporté que les multiples déficits du fonctionnement
exécutif, généralement associés au TDAH, sont également présents chez
les personnes atteintes de TSA. Cependant, les évaluations
neuropsychologiques des fonctions exécutives ne rendent pas pleinement

compte de la complexité des symptomes observés (84).

La présentation atypique, la comorbidité entre le TDAH et le TSA, ainsi
que les différences cliniques en fonction du genre, pourraient tous jouer
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un réle important dans les délais diagnostiques auxquels les patients et
les familles sont réegulierement confrontés ((72).

Dans le TDAH, le ratio garcon-fille varie entre 2:1 et 3:1, tandis que chez
les adultes, les proportions sont similaires(85). Une possible explication a
ce déséquilibre est que les criteres diagnostiques actuels ont été
développés a partir d'échantillons a prédominance masculine, tout comme
les outils diagnostiques, dont les criteres diagnostiques pourraient par
conséquent ne pas prendre pleinement en compte les spécificités de la
sémiologie retrouvée chez les femmes concernées par ces troubles. De
plus, les filles présentent souvent une prédominance de symptomes
d'inattention, moins perturbateurs et donc moins remarqués par le corps
enseignant et moins pourvoyeurs de recours aux soins (86).

Concernant le TSA, les filles sont souvent sous-diagnostiquéees, ce qui
pourrait s'expliquer par le fait qu'elles passent inapercues et sont
diagnostiquées plus tardivement que les garcons. Selon Cleaton et al., le
ratio est d'une fille pour quatre garcons diagnostiqués avec un TSA (86).
Les différences dans les comportements associés au TSA suggeérent qu'il
est plus facile de détecter le trouble chez les garcons. Les filles présentent
des niveaux plus élevés de compétences sociales en imitant les
comportements sociaux de maniere plus efficace que les garcons, et leurs
intéréts restreints sont souvent plus socialement adaptés. Cette stratégie,
appelée "camouflage”, peut étre active (utilisation de stratégies pour
masquer leurs difficultés, telles que le contact visuel lors d'une
conversation ou l'imitation des expressions faciales pour surmonter les
déficits de communication sociale) ou passive (imitation spontanée de

comportements tels que les accents) (87).

Ces filles parviennent a utiliser des comportements compensatoires pour

accéder et maintenir leur place dans des groupes sociaux, bien que ces
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efforts ne leur permettent pas toujours de maintenir un engagement
mutuel au sein de ces groupes. En revanche, les garcons atteints de TSA
sont plus enclins a lisolement et manifestent davantage de
comportements répétitifs et restrictifs, tendant a extérioriser leurs
symptbmes (hyperactivité, agressivité), tandis que les filles sont plus
susceptibles d'intérioriser leurs difficultés, ce qui pourrait expliquer le
déséquilibre des genres dans le diagnostic de TSA (73). Ces
comportements expliguent en partie pourquoi, pendant I'age scolaire, la
subtilité des difficultés des filles passe souvent inapercue (88). Les
consequences de ce sous-diagnostic incluentun risque accru de

perturbation de I'image de soi, d'anxiéte et de stress.

Les études suggerent eégalement un possible biais de genre dans le
diagnostic du trouble développemental de la coordination, également
appelé « dyspraxie », avec un ratio garcon-fille de 3 :1. L'identification
précoce est cruciale pour les deux sexes afin de minimiser lI'impact de ces
troubles. Des défis quotidiens lies au genre, tels que [l'utilisation de
tampons ou l'application de maquillage, peuvent étre particulierement

difficiles pour les filles adolescentes atteintes de dyspraxie (86).

La prévalence des symptémes du TDAH chez les enfants, adolescents et
adultes atteints de TSA n'a jamais été clairement établie, ce qui laisse
incertain le degré auquel ces symptdomes sont inhérents au TSA. Certains
experts estiment que la coexistence du TSA et du TDAH rend chaque
diagnostic plus complexe a poser que lorsque ces troubles apparaissent
séparément. La définition de profils symptomatiques et de seuils
spécifiques pour diagnostiquer le TDAH chez les individus atteints de TSA

constitue donc un axe de recherche nécessaire (9,89).
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Afin d’approfondir ces questionnements cliniques, il est également
essentiel de comprendre comment les déficits des fonctions exécutives
influencent ces deux troubles, car ils jouent un role central dans les
modeles théoriques et clinigues du TDAH et du TSA. Cependant, les
composantes spécifiques des fonctions exécutives perturbées dans ces
deux troubles different. Comme mentionné précédemment, les enfants
atteints de TDAH présentent des difficultés d'inhibition et de maintien de
I'attention, tandis que les enfants atteints de TSA présentent des difficultés
de planification et de flexibilité cognitive. Les recherches futures devraient
approfondir I'étude des profils de fonctionnement exécutif distincts pour
mieux difféerencier ces troubles, ce qui pourrait considérablement
ameliorer les pratiques diagnostiques et thérapeutiques. De plus, bien que
I'on sache relativement peu de choses sur les adultes atteints a la fois de
TSA et de TDAH, il serait tres bénéfique d'adopter une approche de suivi
tout au long de la vie des patients afin de mieux comprendre et

documenter la comorbidité entre ces deux troubles (90).

14. Pertinence des échelles diagnostigues pour le diagnostic

différentiel de ces deux troubles

La question de la pertinence des échelles diagnostiques pour différencier
le trouble déficitaire de I'attention avec hyperactivité (TDAH) du trouble du
spectre autistique (TSA) est cruciale. Par exemple, les patients atteints de
TSA peuvent répondre positivement aux criteres diagnostiques du TDAH
selon le DSM-5. Les symptdomes du TDAH sont souvent évalués a l'aide
de questionnaires remplis par les parents et les enseignants. Cela peut
entrainer des scores positifs en I'absence de comorbidité, car les parents
ont parfois tendance a surestimer les symptdbmes d'hyperactivité par
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rapport aux médecins(91) Les études recommandent donc de réaliser un
entretien clinique approfondi avant les tests, pour assurer un diagnostic
différentiel précis(92). Le jugement clinigue demeure toujours le facteur

décisif dans le processus diagnostique (10).

Parmi les échelles les plus utilisées pour I'évaluation du TSA, I'’Autism
Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) et I'’Autism Diagnostic Observation
Schedule (ADOS) sont considerées comme les outils de référence.
Cependant, bien qu'elles aient montré leur efficacité dans I'évaluation de
la symptomatologie autistique, ces échelles présentent des limites lorsqu'il
s'agit de situations plus complexes nécessitant des diagnostics
différentiels.

L'ADI-R est un entretien semi-structuré réalisé par un personnel formé et
réalisé en présence des proches du patient, généralement les parents ou
une personne qui le connalit bien, afin de recueillir des informations aussi
précises que possible sur le développement du patient au cours de ses
premieres années de vie. Cependant, cette echelle dépend fortement de
la mémoire et de la subjectivité des proches, introduisant ainsi un biais
potentiel avec la conséquence notamment d’un diagnostic inexact par
manque d’éléments cliniques ou en lien avec une interprétation erronée
des comportements présents chez le patient. De plus, lorsque l'age
développemental de I'enfant est inférieur a 18 mois, le taux de faux positifs
augmente (60 %), ce qui diminue sa sensibilité et sa spécificité, avec
environ 30 % de faux négatifs dans ces cas (42). Certaines études
montrent que l'utilisation de I'ADI-R seule peut conduire a un grand
nombre de faux positifs (93). Le diagnostic differentiel entre le TSA et la
schizophrénie est également difficile, car ces deux pathologies partagent

plusieurs symptdmes, ce qui peut entrainer un score positif pour le TSA
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avec I'ADI-R chez un patient présentant schizophrénie, remettant en
question la sensibilité de cette échelle (42).

L'ADOS, quant a lui, est un entretien d'observation semi-structuré
comportant cing modules. Parmi ses limites, on note la longue durée de
passation et la nécessité dune formation spécifique pour son
administration. Selon Frigaux et al., la principale difficulté de I'ADOS est
sa capacité a differencier, chez les sujets présentant un retard mental
sévere, la présence ou l'absence d'une comorbidité autistique. lls
signalent également que le module Toddler de IADOS tend a
surdiagnostiquer le TSA chez les enfants ayant un age mental inférieur a
12 mois (42). Malgré un manque de sensibilité dans certaines situations,
I'ADOS présente une grande spécificité pour différencier le TSA, d'un
retard de langage et du TDAH. Globalement, il offre une bonne capacité a
réaliser des diagnostics différentiels entre les enfants et adolescents
présentant un TSA sans déficience intellectuelle de ceux présentant
d'autres troubles. Pour les adultes, le module 4 est destiné a ceux ayant
un bon niveau verbal. Ce module permet de différencier le TSA de la
psychopathie et du deéveloppement typique, bien qu'il soit moins
spécifique pour le diagnostic différentiel avec la schizophrénie, en raison
du chevauchement des symptémes (42).

Face aux limites de 'ADI-R et de 'ADOS, il est recommandé d’associer
ces deux echelles pour évaluer le TSA, ce qui permettrait d'ameéliorer leur
sensibilité et leur spécificité. Dans le cas des adultes, |'utilisation conjointe
des deux échelles augmente la spécificitt a 100 %, mais réduit la
sensibilité a 42,2 %. Cela permet d'éviter les faux diagnostics, bien qu'il

soit plus difficile d'évaluer les formes légéres du TSA (42).

CAS CLINIQUES

CASNn°1
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Lucas, 6 ans, garcon, est adressé par son école en Centre Médico-
Psychologiqgue (CMP) en raison de difficultés d'intégration, de

concentration et d'hyperactivité motrice.

Mode de vie et environnement familial :

Les parents de Lucas sont mariés et vivent ensemble, sans lien de
consanguinite. Madame est mere au foyer, tandis que Monsieur est
autoentrepreneur. Lucas a un frere de 15 ans, diagnostiqué avec un TSA

et scolarisé en ULIS, ainsi qu'une sceur de 7 ans en bonne santé.

Scolarité :

Lucas est actuellement en CP. Bien qu'il fasse des progres, il reste en
décalage par rapport aux autres enfants de son age. Il entretient des
relations souvent conflictuelles avec ses camarades, se montre tres
impulsif et maladroit dans ses interactions, blessant souvent les autres par

ses paroles ou physiquement. Il est frequemment réticent a aller a I'école

Antécédents médicaux personnels :

Lucas est myope, sa vision est corrigée avec des lunettes.

Anamnese développementale :

La grossesse de Lucas était programmeée et s’est déroulée sans
complications, aucun traitement maternel n’'a été pris pendant la
grossesse. Lucas est né a terme par voie basse, avec un poids de
naissance de 2,400 kg, apgar a 5/10 a 1’ puis 9/10 a 5. Il était un bébé
trés calme, qui pleurait peu. Ses premiers mots sont apparus vers I'age
d’'un an, il a marché a 12 mois, et la propreté nocturne et diurne a été
acquise a 2 ans et demi. Sur le plan moteur, il présente des difficultés en

motricité fine, il a du mal a écrire son prénom et dessine avec difficulté un
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bonhomme tétard mais pas détaillé, n’arrive pas a s’habiller seul et a des

difficultés a monter et descendre les marches en alternant.

Symptomatologie actuelle :

Lucas présente des particularités lors des entretiens cliniques qui
s’intégrent dans différentes dimensions symptomatologiques :

- Trouble des interactions et de la communication sociale : Lucas
présente une fuite du regard et ne pointe pas du doigt ni ne hoche la téte.
Il N’a pas de jeu symbolique ni réciproque, et préfere jouer seul tant a
I'école qu'a la maison. Il n‘accepte pas facilement les échanges sociaux.
L'attention conjointe est présente par moments, mais reste rare.

- Comportements restreints et répétitifs : Lucas est facilement dérangé
par certains bruits, tels que ceux de l'aspirateur, du ventilateur ou de la
cloche, au point de se boucher les oreilles. Il manifeste un intérét restreint,
particulierement pour la péche a la canne. Il a des difficultés a accepter
les transitions d’'un endroit ou d’'une activité a une autre, mais aucune
stéréotypie motrice n'a été observée lors des entretiens cliniques.

- Sommeil et alimentation : Le sommeil de Lucas est conservé. Sur le
plan alimentaire, il mange peu et se montre tres sélectif. Il ne consomme
de la viande que si elle est découpée en petits morceaux et évite certaines

textures alimentaires, comme les petits pois et la purée.

Prise en charge en cours :

Lucas est suivi par une psychomotricienne en libéral depuis 2018, a la
demande de I'école, en raison de difficultés a tenir son stylo et difficultés
en motricité global. Un diagnostic de dyspraxie a été posé la méme année.
Il est également suivi par un psychologue en libéral depuis un an pour des

troubles du comportement a type d’agitation.
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Inquiétudes des parents de Lucas :

Les parents de Lucas sont préoccupés par ses difficultés de socialisation.
Il n'est jamais invité aux anniversaires et se met souvent en danger, que
ce soit a la maison ou a I'école. Il grimpe partout, n’a pas conscience du
danger et peut traverser la route sans regarder. Lucas présente également
des difficultés a s’habiller seul et mange avec de l'aide, notamment pour

découper les aliments.

Bilan psychométrique et orientation :

En raison des difficultés d'apprentissage et relationnelles de Lucas, un
dossier PCO a été constitué pour la réalisation d'un bilan psychométrique
en vue d'une orientation scolaire adaptée. Un dossier MDPH a également
été préparé pour demander un accompagnement AVS. Cependant, le
bilan psychométrique réalisé avec la WIPPSI-IV n'a pas permis de
conclure quant a la présence ou non d'une déficience intellectuelle, car

Lucas n'a pas pu réaliser le bilan en raison de son agitation.

Observations cliniques lors de la consultation :

Lors de la consultation, Lucas se montre trés demandeur d’attention,
testant constamment les limites, souvent dans I'opposition, avec une forte
intolérance a la frustration. Son discours est décousu : il répond souvent
a cOté des questions posées, ne donnant pas de réponses adaptées au
contexte. Il conserve un discours basé sur limaginaire, sans reéelle
réciprocité. Il comprend toutefois les consignes simples. A la maison, les
parents ont du mal a établir des limites et un cadre. lIs I'exposent souvent

aux écrans pour le calmer.

CAS n°2
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Louane, fille de 5 ans, a été adressée par son école au Centre Médico-
Psychologique en raison de difficultés dans les interactions sociales et
d'un manque de participation aux activités de la classe. Elle ne parvient
pas a se concentrer sur une activité, préférant jouer uniqguement a ce qui

l'intéresse.

Mode de vie et environnement familial :

Les parents de Louane vivent ensemble. Elle a un frére de 10 ans,
diagnostiqué avec un trouble du spectre autistique (TSA) sévere, et une
sceur de 10 mois en bonne santé. Louane est scolarisée en grande section
de maternelle, ou elle rencontre des difficultés pour se concentrer sur une
activité et manifeste une grande agitation, passant d'une tache a une autre

et jouant seule. Elle comprend néanmoins les consignes.

Antécédents meédicaux personnels :

Aucun antécédent médical personnel notable.

Antécédents familiaux :

Frére de 10 ans diagnostiqué avec un TSA sévere.

Anamnese développementale :

La grossesse était planifiée et s'est déroulée sans complications. Louane
est née a terme par voie basse, poids de naissance de 2,900kg, score
apgar a 10/10, pas d’hospitalisations pendant la petite enfance. Elle a
présenté un sourire social. Le sommeil a été difficile, marqué par des
réveils nocturnes. Elle a marché a I'age de 1 an et a prononcé ses
premiers mots vers 10 mois. Cependant, une régression du langage a été

observée vers 2 ans, suivie d'une reprise progressive a partir de 4 ans. La
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propreté a été acquise a 2 ans. Bonne motricité fine, elle est capable de
dessiner un bonhomme détaillé, la motricité globale est dans la norme
pour son age.

Sa scolarité a été marquée par des débuts a I'école difficiles. Elle a
présenté des difficultés d’adaptations, beaucoup de pleurs et également
un repli autistigue (se mettait en boule) lors des premiéres journées

d’école.

Symptomatologie actuelle :

Louane présente des particularités lors des entretiens cliniques qui
s’intégrent dans différentes dimensions symptomatologiques :

- Trouble des interactions et de la communication sociale : Louane
répond a son prénom, mais son contact visuel est difficile a maintenir et
manque de coordination. L'attention conjointe est absente. Elle ne pointe
pas du doigt, peut formuler des phrases, mais présente parfois des
écholalies différees. Elle joue seule et n'interagit pas spontanément avec
les autres enfants, bien qu'elle puisse chercher I'attention d'un adulte pour
montrer ce qui l'intéresse. Elle manque d'offres de réconfort, mais montre
une bonne capacité d'imitation et peut s'engager dans un jeu imaginatif.

- Comportements répétitifs et restreints : Aucun intérét restreint
spécifique n'a été identifié. Louane se met souvent en danger, sans
conscience du risque. Elle effectue des mouvements de téte sur les cotés,
place les objets tres pres de ses yeux et les fait bouger, et aligne des
objets sans engager de jeu symbolique. Elle est hypersensible aux bruits
tels que ceux du séche-cheveux, de la perceuse, de l'aspirateur, de la
douche, et des aboiements. Elle adore les bulles, est fascinée par I'eau et
aime particulierement la toucher.

- Hyperactivité motrice et difficultés de concentration : Louane

présente une hyperactivité motrice significative et a des difficultés de
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concentration. Elle montre également une rigidité mentale, une difficulté
avec les changements, et un besoin de routines.

- Autonomie : Louane est capable de manger seule, mais nécessite de
I'aide pour s'habiller.

- Troubles du sommeil et alimentation : Elle présente une insomnie
mixte, actuellement sous traitement par mélatonine. Sur le plan
alimentaire, Louane est tres sélective et ne mange que de petits

morceaux.

Diagnostic et prise en charge :

La symptomatologie de Louane a conduit au diagnostic de trouble du
spectre autistique (TSA). Un dossier PCO a éte lanceé pour prise en charge
en orthophonie et réalisation d’un bilan neuropsychologique pour
évaluation psychométrique, un dossier MDPH a de méme été lancé
ensuite pour demande d’AVS. Une prise en charge en groupe au Centre
d'Accueil Thérapeutique a Temps Partiel (CATTP) a été envisagee pour

travailler ses compétences sociales.

14.1 DISCUSSION DES CAS

Contexte Familial :

- Les deux enfants ont un frere avec un diagnostic de TSA, ce qui
pourrait indiquer une dimension génétique au TND de chacun de
ces patients.

- Le contexte familial est stable dans les deux cas, mais les
différences dans la gravité des symptdémes du TSA chez leurs freres
respectifs peuvent affecter la dynamique familiale et la prise en
charge de diverses manieres. D'une part, la répartition de I'attention
parentale peut se déséquilibrer, les parents consacrant davantage
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de temps et de ressources a I'ainé présentant des symptéomes plus
séveres, ce qui peut engendrer des tensions ou un sentiment
d'injustice chez les autres enfants. D'autre part, cela modifie
I'adaptation des rbdles familiaux pour mieux répondre aux besoins de
I'enfant le plus affecté. Ces ajustements peuvent mener a un

épuisement parental et a des situations de stress familial accru.

Développement Précoce :

Lucas a montré un développement moteur et langagier relativement
typique, alors que Louane a présenté une régression du langage a
2 ans.

La régression linguistique observée chez Louane est un signe

classique dans certains cas de TSA.

Symptomatologie :

Interactions et communication sociales: Les deux enfants
présentent des difficultés marquées dans les interactions sociales.
Cependant, Lucas montre une absence presque totale de
réciprocité sociale, tandis que Louane peut chercher l'attention des
adultes, mais pas des autres enfants.

Comportements Répétitifs et Restreints : Les deux enfants
présente une hypersensibilité sensorielle, mais Louane montre un
intérét pour l'eau et des comportements répétitifs spécifiques
(mouvements de téte, alignement d’objets), alors que Lucas est
principalement perturbé par les bruits et présente un intérét restreint
pour la péche.

Autonomie et Habiletés Sociales : Lucas présente plus de

problémes liés a I'impulsivité et a I'agitation physique, alors que
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Louane montre des signes d’hyperactivité mais avec un impact plus

marqué sur sa capacité a se concentrer.

Comme on peut voir la variabilité interindividuelle dans la présentation
clinigue est conséquent. Il est classiquement décrit des symptémes plus
évidents chez les garcons que chez les filles, notamment pour
I'hyperactivité et impulsivité. Dans la situation de notre patiente, Louane
présente aussi une composante d’hyperactivité importante avec une
impulsivité moindre que Lucas. Elle présente également de meilleures
capacités dans les habilités sociales que Lucas ce qui pourrait amener a

un retard diagnostique du TSA pour Louane.

Dans les deux situations, les patients présentent un TSA avec
symptomatologie d’hyperactivité et d’inattention. La question qui se pose
alors est si ces symptdmes s’intégrent dans un diagnostic d’'un TDAH

comorbide.

Partant des similitudes neuroanatomiques entre le trouble du spectre
autistique (TSA) et le trouble déficitaire de l'attention avec hyperactivité
(TDAH), il apparait que certaines manifestations comme l'inattention et
I'hyperactivité se chevauchent entre ces deux troubles. Cependant, la
distinction entre ces symptomes, qu'ils relevent d'une comorbidité ou qu'ils
soient inhérents a l'autisme, reste un défi diagnostique majeur. Par
exemple, chez les patients atteints de TSA, l'inattention est souvent la
conséquence d'une surstimulation sensorielle. Le cerveau autistique, tel
que décrit par Brigitte Harrison (82), fonctionne comme une boite de
vitesses manuelle, ou chaque stimulus (visuel, auditif, etc.) est traité de
maniére séquentielle plutét que simultanée. Cela peut entrainer une
surcharge sensorielle, rendant difficile la concentration sur des taches
spécifiques. Par conséquent, une bonne gestion de l'environnement,

75



visant a identifier et a atténuer les stimuli sensoriels perturbateurs, est
essentielle pour améliorer l'attention chez ces patients. L’hyperactivité,
dans ce contexte, pourrait également étre interprétée comme une
stratégie de régulation pour faire face a cette hypersensibilité sensorielle.
Plutbt que de Ila considérer comme un simple symptéme
d'hyperactivité/impulsivité, elle pourrait étre vue comme un meécanisme
d'autocontréle visant a apaiser linconfort sensoriel. De plus, il est
iImportant de ne pas négliger les causes somatiques potentielles de
I'agitation, telles que la douleur ou la fievre, qui peuvent exacerber ces

comportements.

Limites des Connaissances Actuelles et Axes de Recherche a Développer

Les connaissances actuelles sur les différences et les similitudes entre le
TSA et le TDAH restent incomplétes, en particulier en ce qui concerne la
compréhension des mécanismes neurobiologiques sous-jacents a ces
troubles. Les limites des outils diagnostiques actuels, qui peuvent parfois
confondre les symptbmes des deux troubles, soulignent la nécessité
d'améliorer les criteres diagnostiques et de développer des outils plus
précis et spécifiques. Par ailleurs, les études disponibles se concentrent
principalement sur les aspects comportementaux et neurocognitifs, tandis
que les dimensions neuroanatomiques et génétiques sont encore sous-
explorées.

Un axe de recherche prometteur serait I'étude des profils sensoriels
spécifiques aux patients TSA et TDAH pour mieux comprendre comment
ces profils influencent l'inattention et I'hyperactivité. De plus, des
recherches supplémentaires sont nécessaires pour clarifier les roles

respectifs de I'’hyperactivité et de l'inattention dans ces deux troubles, en
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tenant compte des différences de traitement sensoriel et des stratégies de

régulation émotionnelle.

Conclusion

En conclusion, bien que le TSA et le TDAH partagent des similitudes
neuroanatomiques et certains symptomes, il est crucial de différencier ces
troubles en se basant sur une compréhension approfondie des causes
sous-jacentes des comportements observés. L’inattention et
I'hyperactivité chez les patients présentant un TSA, par exemple, peuvent
étre plus étroitement liees a des difficultés de traitement sensoriel qu'a
une comorbidité avec le TDAH. Les outils diagnostiques actuels, bien que
précieux, présentent des limites et doivent étre utilisés avec précaution,
en complément d'une évaluation clinique approfondie. Il est donc essentiel
de comprendre la fonction des symptdmes, tels que l'inattention et
I'hyperactivité en particulier, pour différencier le TSA du TDAH. Chez les
patients atteints de TSA, le contexte sensoriel joue un réle déterminant
dans I'apparition de ces symptémes, soulignant l'importance de prendre
en compte I'environnement sensoriel dans ['évaluation clinique. Par
conséquent, le jugement clinique demeure central dans le diagnostic, et
les outils diagnostiques doivent étre utilisés en complément d’'une
évaluation contextuelle approfondie. Enfin, il est crucial de développer
davantage la recherche sur les profils sensoriels et les mécanismes
neurobiologiques sous-jacents a ces deux troubles, afin de créer des

interventions plus ciblées et efficaces.
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