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Dépistage systématique
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» Deésordre neurodéveloppemental d’origine
biologique a caractere hautement génétique mais ou
facteurs environnementaux modulent I’'expression
clinique

» Aspect génetique

Risque chez la fratrie 2 a 8%

Risque plus grand avec age maternel ou paternel avancé
Predominance chez les garcons

Etudes moléculaires



Facteurs environnementaux: hypothese du «second-
hit»

Péeriode périnatale
Trouvalilles inconsistantes

Tératogenes, maladie maternelle, concentration foetale de
testosterone

Prématurité, encéphalopathie chez nnés a terme
Péeriode post-natale
Pas d’ambiguité au niveau du vaccin RRO ou du mercure
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Conceptualisation
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Criteres DSM-1V-R

-mnﬁhmmm

A Atotal of six (or moee) Bems from (1), {2, and {3}, with at least tao from (1), and ane each ffom (2 and &)
1] gualitative Impalrment In socal Interaction, as mantfested by at least two of the following:

(2] marked imparment in the use of multiple nonverbal behawices such as eye-to-eye gaze, fadal expression, body pastures, and gestures to regulate socal
Interaction

) Fatlure to develap pear relatarships appropnats to desslopmental kel
() a lackof spontameous s=eking to share erpayment, intesests, or achievements with other pesopls (s, by a ladk of showing, bringing, or pointing out objects of
Interest)
(dh lack of sodal or emaotional redprocty
(2) qualitstive Impakments In communication as manifested by at least one of the following:
(2l delay In, or total lack of, the development of spoken language {not accomipanied by an attempt 1o compensate thiough altlemative madies af
communication such a5 gesture or mimae)
M inindhiduals with adeguate speech, marked impairment in the sbily o intiate or sustain a comessation with others
ich stereotyped and repatitive use of language or iosyncratic anguage
) lack of varied, spontansouws make-bebieve play or sodal imiative play appropriate to developmental level
(3) restricted repetitive and sterectyped patterns of behavior, Interests, and activities, as manifestad by at least one of the following:
(3] encompassing preccoupation with ane co maore stersatyped and restricted patbeans of inberest that 1s zbnommal afther in intensity or foous
o) apparently infiexible adhevence bo spedfic, norfunctional routines o nwals
() stereatyped and repetithe motor mannertsms feg, hand or finger fapping ar twisting, or comples whole-body movemaents)
id) pessistent preccoupation with parts of ohjects
B. Dedays or sbnoemal functioning i at least ane of the following areas, with onset befiars 3 years obd: (1} sodal interactian, (2) Bngusge 25 wsed insooal
communiatian, ar {3} symbolic of imaginative play.
. The disturbance 15 not better acoounded for by Rett's Disorder oo chilthood disintegrative discodes.
Reprinted with permission from Americzn Psychiatric Association. Dlagrostic and' Saetistical Menual of Mento! Dioeders, Fourfy Fafition, Ted Rewsion (TSW-N-TRL Washington, DC Amernizn
Poychiatric Publishing; 200075,




Marqueurs cliniques
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Evolution normale

Aptitudes réceptives apparaissent en premier
Bébe reagit aux vocalisations et sourires du parent

Vers 8 mois, nourrisson regarde dans la méme direction que
parent

Vers 10-12 mois, enfant normal «follow a point» ie regarde ce que

parent pointe, puis se retourne vers lui en guise de reconnaissance
et de partage






T'as vu cal




Attention conjointe
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Regarde la!




Attention conjointe
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» «Orientation vers les stimuli sociaux »

Répondre a son nom
Enfant normal: vers 8-10 mois
TED: ne se retourne pas a I'appel. Audition sélective...

«Affect sharing» ie établissement etats émotionnels
coordonnés durant interactions mere-enfant

Généralement affect positif predomine et bébé décontenancé par
disruption (cf procédure du «still face»)



Aeuh, aeuh
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T’es capable!




Interaction sociale
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Allo!?!
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Marqueurs cliniques

» Déficit au plan de la COMMUNICATION

Retard de langage = «hallmark»

Plus spécifiguement absence de désir de communiquer et
absence de gestes compensatoires
Si langage, présence d’atypies:

Echolalie immédiate et différée

Phrases plaquées

Néologismes

Prosodie particuliere

Vocabulaire emprunteé

Capacités expressives meilleures que réceptives







lers indices
Manque de contact visuel
Manque d’expressions de plaisir en lien avec le contact visuel
Manque de «bi-directionalité» aux vocalisations vers 6 mois
Manque de reconnaissance de la voix familiere

Manque de réponse si interpellé (en contraste avec réaction aux
bruits environnementaux)

Délai dans I'apparition du babillage (apres 9 mois)

Absence ou insuffisance de gestes (pointer, envoyer la main, etc)
Absence de vocalisations «expressives»

Absence de réaction a des commentaires neutres (il pleut encore!)



Marqueurs cliniques
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» Communication et interaction sociale = entites qui se
recoupent
Peu d’utilité a les concevoir séparément

» Autisme = trouble spécifigque des habiletés de
«COMMUNICATION SOCIALE»
Parallele: trouble spécifique d’apprentissage en lecture
Nécessité d’approches éducatives individualisées
Handicap a long terme




Marqueurs cliniques

9,




Marqueurs cliniques

O

» 32 DOMAINE: Jeux, Interéts et Comportements

Particularités ne constituent pas noyau central

Doivent s’inscrire dans portrait ou enfant ne sollicite pas
compagnie de I'autre ou s’adonne trop longuement a une
meéme activite sans le faire

» Habiletés «ludiques»

Caractéristiques:
Absence ou retard dans adoption du jeu symboligue

Persistance d’activités a caractere sensori-moteur ou presence
jeux ritualisés




Habiletés ludigues

O
» Plaget

Nature progressive de représentation mentale et role gu’elle
joue dans developpement et compréhension des symboles

Nourrisson:
Exploration sensori-motrice dénudeée de symbolisme

2¢ année de vie:

Jeu fonctionnel avec émergence du «faire semblant», d’abord avec
vrais objets puis avec objets de substitution

Eventuellement:
Elaboration progressive scénarios de plus en plus complexes




Allez, boit ton lait...




Habiletés ludiques
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» TED

Activités a caractere sensori-moteur, ritualisees, parfois
constructives

Porte a la bouche, cogne les objets ensemble, laisse tomber par
terre...

Tourne les petites roues, enligne les autos, trie les crayons selon
couleur, empile blocs ...

S’amuse avec petits objets-cailloux, batonnets, bouchons de
crayons-...

S’adonne aux casse-téte, aux jeux a l'ordi...
Peu de jeu fonctionnel et d’élaboration de scénarios ludiques
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Exploration visuelle
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Habiletés ludiques
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va dans la cage

Tol,
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Défi diagnostique
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» Mémes écuelils avec outils diagnostiques
standardises

ADI R «Autism Diagnostic Interview-Revised»
Outil standardisé d’entrevue semi-structurée
Administration 1h30
Destiné enfants age mental minimum 18-24 mois
«Pitfalls»:
o Sensibilité et specificité avoisinent 50% chez moins 2 ans

Sur-diagnostic DI
Sous-diagnostic autisme de haut-niveau
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Extrémes au plan du tempérament et du comportement
Pauvre contact visuel

Pauvre réponse a la voix, particulierement a I'appel du
nom

Peu d’initiative pour jeux interactifs

Intérét plus grand pour objets que personnes

Retard dans pointé pour demander ou partager
Diminution du «babbling and jargonning to-and-fro»
Absences d’expressions joyeuses réciprogues



Marqueurs cliniques precoces
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PEDIATRICS

OFFICIAL JOURNAL OF THE AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS

Clinical Assessment and Management of Toddlers With Suspected Autism
Spectrum Disorder: Inslgﬁts From Studies of High-Risk Infanis
Lonnie £waigenbaum, Susan Bryson, Catherine Lord, Sally Rogers, Alice Carter,
Leslie Carver, Kasia Chawarska, John Constantino, Geraldine Dawson, Karen
Dobkins, Deborah Fein, Jana Iverson, Ami Klin, Rebecca Landa, Daniel Messinger,
Sally Ozonoff, Marian Sigman, Wendy Stone, Helen Tager-Flusberg and Nurit
Yirmiva
Pediatrics 2009;123;1383-1391
DOI: 10.1542/peds.2008-1606




_TABLE1 _Early Signs of Autism
Sodal-communication, notably a lack off atypicalities In
Eye gaze and shared/joint attention
Affect and s ragulation (2g, less positive and miore negattve affect)
Sodal/redprocal smiling
Sodal Interest and shared enjoyment (in absence of physical contact such
as tickling)
Owlenting fo name called
Devalopment of gestures (eq, polnting)
Coordination of differant modes of communicaticn (eg, eye gaze, faclal
expression, gesture, vocalization)

Flay, notably
Reduced Imitation of actions with objects

Excessive manipulation/visual exploration of toys and other objects
Repstitive actions with toys and other objects
Language and cognition, notably a lack of'delays or atypicalities in
Cognittive devalopm ent
Babbling, particularly back-and-forth soclal babbling
Language comprehension and prodwction (2, odd fst words or
unusually rapetitive)
Unusual proscdytone of volce
Regression/loss of early words and/or soclal-emotional
engagement/connectedness
Visual'other sensory and maotor, notably
Atypical visual tracking, visual fixation (2g, on lights) and unusual
Inspection of objects
Undemaactive and/or ovemeactive to sounds or other forms of sensory
stimulation

Decreased activity levels and delayed fine and grass motor sidlls
Repetitive motor behaviors and atypical posturing/mator mannerisms
Atypicalities in regulatory functions related to slesp, eating, and attention
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Algorithme

Surveillanca and Screening Algorithm: Aulism Spacirum Disarders (ASDs)
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Outils de depistage
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Approche suggerée
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En résume
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Gossip girls!




Programmes d’intervention
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» CHAT

www.autismresearchcenter.com /tests /chat_test.asp

o M-CHAT
www.firstsigns.org /downloads/m-chat.pdf
www?2.gsu.edu/~psydlr/Diana_L. Robins, Ph.D.html
» Communication and Symbolic Behavior Scales
Develomental Profile

Infant Toddler Checklist

www.brookespublishing.com /store/ books/wetherby-cs-bsdp/
CSBSDP_ Checklist.pdf
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The online version of this article, along with updated information and services, is
located on the World Wide Web at:

http:/f'www.pediatrics.org/cgl/content/full/123/5/1383
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