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Les intérétgestreints et les comportements
répétitifs constituent I'un des deux criteres

qui définissent l'autisme dans le manuel de
diagnostic de la psychiatrie.

Mais ce domaine englobe un large éventail
de traits qupeuvent apparaitre dans
diverses configurationgt avec une

intensité différente, chez les personnes
autistes. Nous décrivons ici I'évolution de la
compréhension de l'importance des
comportements réitifs dans l'autisme, et

le mouvement en faveur deur

acceptation.

Intcrg,alactic Waltz

Que sont les comportements répétfs ?

Les scientifiques classent les comportements répétitifs en deux groupes. Les comportements
répétitifs dits "d'ordre inférieur" sont des mouvensdets que les battements de mains, les
manipulationgd'objets ou le balancement du corps, et les \&miadins telles que les

grognements ou la répétition de certaines phrases. Les comportements répétitifs "d'ordre
supérieur" comprennent les traits audjiges tels que les routines et les rituels, l'inststasur

la similitude et les intéréts particuliers.

Le comportement repétitif estil propre a l'autisme ?
Non. Les comportements moteurs répétitifs sont également observés dans d'autres états du

cervealten développement. Par exemple, de nombreuses filg@stas du syndrome de Rett
se tordent ou se senteconstamment les mains. Les comportements répétitifs sont également
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caractéristiques du trouble de déficit de I'attention avec hyperactivité, dietohgessionnel
compulsif et de la schizophrénie.

lls font également partie du développement typiqus.raurrissons et les jeunes enfants

typiques peuvent donner des coups de pied répétés, se balancer d'avant en arriére en jouant ou
battre des mains datiexcitation. Ces mouvements sont de plus en plusidérés comme

importants pour aider les enfants@mprendre le fonctionnement de leur corps et a

développer des mouvements volontaires coordonnés.

Ces premiers mouvements répétitifs peuvent étre ptaases chez les personnes autistes et
persister biemudela de I'enfance. Cela dit, méme les adultpgjties peuvent présenter des
mouvements répétitifs, comme secouer une jambe, tambouriner des doigts sur une table ou
macher le capuchon d'un stylo daipe concentration. Ills peuvent également avoir téréh
profond pour un groupe ou une équipe sperém particulier, un peu comme les autistes le
font pour les horaires de train ou la taxinomie des papillons.

Comment en eston venu a considérer les aoportements répétitifs comme une part
importante de l'autisme ?

Les comportements répétitifs sont pates premiers signes de l'autisme a apparaitre chez les
tout-petits. On les observe chez les personnes de tous les types d'autisme. lls ont cependant
tendance a étre plus prononcés chez les personnes gaaiplacités cognitives sont plus

faibles.

Les comprtements répétitifs ont été reconnus comme faisant partie de l'autisme depuis que
ce trouble a été décrit pour la premiére fois. Leo Kanner et Haresglesmont noté des
mouvements répétitifs et une insiste sur la similitude chez les premiers enfantitsgpnt

décrits, tout comme&runya Sukharevaine chercheuse des débuts sur l'autisme .

Cependant, gndant plusieurs décennies, la recherche suistagts'est concentrée sur l'autre
grand groupe de traits de l'autisme : les difficultés sociales et les problemes de
communication. En conséquence, demportements répétitifs n‘ont pas été bien étudiés ni
compris.

Les comportements répétitifs ne faisaipas partie des critéres requis pour un diagnostic

d'autisme, tels que définis dans I'édition précédente du Manuel diagnostique et statistique des
troubles mentaux. Au cours de la derniére décennie, lestditjues en sont venus a
considérer ces compertme nt s comme ®t ant au ciur de | a d¢

Quel est le lien entre le "stimming" et les comportements répétitifs ?

Un sousensemble de maements répétitifs tels que les rotations, les battésree mains ou
les vocalisations est parfois appéstimming”. Il s'agit de I'abréviation de comportement
d'autostimulation, un terme clinique que certaines personnes autistes ont adopté. lls ont
egakment parlé de I'importance de leurs "stims".

Cependan certains chercheurs critiquent le terme "stimghj affirmant qu'il pourrait en fait
entraver l'acceptation de comportements répétitifs.
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"Dés que vous l'appelez ainsi, vous cessez d'envisager d'aotreeptualisations sur les
raisons pour lesquellesds autistes] pourraient faire celatiéclare Matiew Goodwin,
professeur associé de sciences de la santé et d'informatique a I'Université Northeastern de
Boston, dans le Massachusetts. Si les comperieisont considérés comme simplement
autostimulantsdit-il, les autistes peuvent étre soumis a desgions pour les supprimer.

Les comportements répétitifs ontils une fonction audela de l'autostimulation ?

Il existe peu de recherches concretes pépondre a cette question. Certains chercheurs ont
suggéré que les comportements répétitifs offrent @ersonnes autistes un moyen de se tenir
a I'écart du monde extérieur. D'autres soutiennent que ces comportements n‘ont aucune
fonction et refletent simipment un systeme nerveux désorganise.

Cependant, auotirs des dernieres années, les autistes ont déerggrande variété de
fonctions que leurs comportements répétitifs remplissent.

Parfois, disentls, I'adoption de ces comportements procure simplemesentiment de bien

étre. Mais atdela de cela, lesomportements répétitifs peuvent offrir a ces pengs un

moyen de calmer leur anxiété, de générer ou de maintenir la conscience de leur corps, de se
concentrer ou de faire face a des sensations oéndesons envahissantes. Ils peuvent
€galement aideeb personnes autistes a communiquer leur étahmnémotionnel aux

autres.

Le méme comportement peut servir a des fins différentes chez différentes personnes, voire
chez la méme personne a diffégeenmtoments, selon la situation ou I'humeur.

Les comportements répétitifs peuventls étre nuisibles ?

Parfois. Les comportements répétitifs intenses ou constants empéchent les personnes autistes
de s'engager dans des activités importantes, comme |'apgagetes I'école. Parfois, ils

peuvent causer du toriaaitrui ou se blesser eumémes, par exemple lorsgoe personne se

cogne la téte contre un mur de fagon répétée.

Au-dela de ces dommages, les comportements répétitifs peuvent distraire d'autrespersonne
ou, s'ils sont percus comme bizarres par les ayteesent avoir des conséquences sociales

pour lespersonnes autistes, rendant plus difficile pour elles de se faire des amis ou de trouver
un emploi.

Comment les comportements répétitifs peuverts étre gérés au mieux ?

Il n‘existe pas de méthodes fiabfemur traiter les comportements répétitifs chezaeatistes.
Pendant de nombreuses années, les cliniciens se sont concentrés sur I'élimination des
comportements répétitifs chez les personnes aut@&s.impliquait parfois des méthodes
extrémes, commaelprescription de puissants antipsychotiquespieection des enfants par

des gifles ou I'administration de chocs électriques lorsqu'ils adoptaient ces comportements.
De nombreux cliniciens se demantlaujourd’hui si ces comportements nécessitent méme

une intervention, a moins qu'ils n'entrainent ugjymice physique pour la personne autiste ou
pour d'autres personnes.
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Lorsqu'un comportement distrait ou empéche une personne autiste de participer a I'école ou a
d'autres activités, les cliniciens peuvessayer d'identifier la fonction du comportem&ate

fait de tourner en rond dans la classe aide un enfant ausiptasir son anxiété, par exemple,

son médecin peut essayer de trouver des moyens de minimiser I'anxiété ou de suggérer un
autre comport@ment calmant qui soit moins perturbateur.

Dans lecas de comportements que d'autres peuvent considérer comme étemngesdnnes
autistes peuvent avoir besoin d'aide pour concevoir des stratégies visant a retarder le moment
ou elles adoptent ces comfmnents jusqu'a ce qu'elles soient seules oudegpersonnes

qui ne les jugent pas. Il se peut aussi que ce soilesingnt la société, et non les personnes
autistes, qui doit changer.

Lessive d'autiste © Luna TMG

Voir La stimulation, thérapeutigue pour les personnes autistes, mérite d'étre acceptée.

T 25 juin 2019
Les comportements rythmiqueisrépétitifs sont une caractéristique de l'autisbes experts
ont considéré que cela entravait I'apprentissage. @gsartements apparaissent efficaces, et
une étude chez des adultes autistes le confirme.

Reconsidérerlescomportermt s r ®p ®t i ti fs au sein de | 6aut

1 7 déc. 2019

Les personnes autistes soutiennent depuis longtemps que les comportements répetitifs so
bénéfiques. De nouvelles données probanteppul de cette idée sont en train de fagonner
de nouvelles thérapies.
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spectrumnews.orgraduction de The link between parental age and autism, explainéd

par Sarah BWeerdt / 28 janvier 2020

Note de I'éditeur : Cet article a été publié pour la premiere fois en novembre 2017. Il a été
révisé pour tenir compte de recherches plus récentes.

Les hommes et les femmes pagés sont plus susceptibles que leagsud'avoir o enfant

autiste, selon de multiples études publiées au cours de la derniere décennie. Cet effet de I'age
des parents est I'une des constatations les plus constantes de I'épidémiologie de I'autisme,
surtait en ce qui concerne les péres.

Le lien entre I'agele la mére et I'autisme est plus complexe : les femmes semblent avoir plus
de chances d'avoir un enfant autiste a la fois lorsqu'elles sont beaucoup plus agées et
beaucoup plus jeunes que la moyenn@rseértaines études. Il s'est toutefnigre diffidle

de déterminer pourquoi I'age de I'un ou l'autre des parents influe sur le risque d'autisme.

Comment savonsnous que les hommes plus agés ont plus de probabilités d'avoir un
enfant autiste ?

Les épidérlogistes ont recueilli des données an grand nmbre de familles et ont calculé

la frequence a laquelle des hommes d'ages différents ont un enfant autiste. La premiére étude
rigoureuse de ce type, publiée en 2006, s'est appuyée sur les dossiersxnaedi@i000
adolescents israéliens.l&h montré ge les hommes dans la trentaine ont 1,6 fois plus de
chances d'avoir un enfant autiste que les hommes de moins de 30 ans ; les hommes dans la
guarantaine ont une probabilité six fois plus élevée.

Depuis brs, les scientifiques ont effectué demlyses siitaires sur des données concernant
des enfants nés en Californie, au Danemark et en Suéde, ainsi que sur un ensemble de
données internationales concernant 5,7 millions d'enfants. Presque toutes cesesdmr
montré une prévalence accruelutisme kez les enfants de peres plus agés.
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A quel age les probabilités d'étre pére d'un enfant autiste augmentestles chez les
hommes ?

Personne ne le sait. Les tranches d'age et les ages des hommes siffiéndet études, ce

qui rend leurs rédtats diffidlement comparables. Dans I'ensemble, les résultats indiquent que
les probabilités augmentent régulierement au fil du temps plutdt que de s'accroitre
soudainement apres un certain age.

Quelle est 'ampleu de l'augmentation ?

Les résultats des études vatide 5 a 400 %. Une étude de 2017 basée sur le séquencage du
génome entier de prés de 5 000 personnes suggere que les parents dans la quarantaine ont 5 a
10 % plus de probabilités daiv un enfant autie que les parents de 20 ans.

Mais une vaste étude®014 basée sur les dossiers médicaux suédois a laissé entendre que

les probabilités d'autisme chez les enfants nés de péres agés de plus de 45 ans sont environ 75
% plus élevées qudnez les enfants née peres au début de la vingtaine. Et une anabse d
données suédoises de 2010 a montré que les hommes de plus de 55 ans ont quatre fois plus de
probabilités d'avoir un enfant atteint d'autisme que les hommes de moins de 30 ans.

Malgrécela, la probabité absolue d'avoir un enfant autiste est faible, empour les parents

les plus agés. Les chercheurs de I'étude de 2017 ont calculé qu'environ 1,5 % des enfants nés
de parents dans la vingtaine seront atteints d'autisme, contre en&8ch Hes enfantss

de parents dans la quarantaine.

Pourquoi les homnes plus agés onils plus de chances d'avoir des enfants autistes ?

L'hypothése la plus répandue est que le sperme des hommes agés a accumulé de nombreuses
mutations spontanées que lesnmes transmetteatleurs enfants.

Les spermatozoides se divisentspdouvent que les ovules. A chaque division, 'ADN d'une
cellule est copié, ce qui permet aux mutations de se produire. Une étude menée en Islande a
montré que les mutations spontané@esgde novo, s'acouulent plus rapidement chez les

hommes que chez Ié&smmes. Une autre étude dans le méme pays a suggéré que chaque
année, un homme transmet en moyenne deux autres de ces mutations a son enfant.

Des études sur les souris confirment qeepletits de sourimales plus agées portent un
nombre relativement imptant de mutations. Et cette hypothése est cohérente avec
l'observation qu'un enfant autiste dont le pére est plus agé a tendance a étre le seul enfant
autiste dans cette famille.

Mais d'autres facteursaivent également y contribuer. Les modéles mathéuesi de

I'néritage de l'autisme ont indiqué que les mutations de novo représentent environ 20 % de
l'augmentation des probabilités d'autisme chez les enfants de peres plus agés.

Qu'est-ce qui pourrait encore expliquer ces modeles ?

Il est possible que leein soit inversé : les hommes qui sont susceptibles d'avoir un enfant

autiste peuvent avoir des enfants relativement tard dans leur vie. Ces hommes peuvent
présenter des traits autisies qui retardenelr capacité a trouver une partenaire.
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Les modificatons des étiquettes chimiques sur 'ADN du sperme au fur et a mesure que les
hommes vieillissent pourraient également jouer un réle. Cette hypothése est cohérente avec
les études épidé@nlogiques qui moment que I'age d'un grasqmhrent au moment de la

naissance d'un parent peut affecter les probabilités qu'urepéditt soit autiste, et que I'age
modifie les étiquettes chimiques du sperme chez les souris. Mais cette idée est c@atrover

il n'y a pagde preuve directe que ces marqueurs se transmegtgd@nération en génération

chez I'homme.

Des études ont relevé d'autres facteurs, notamment des risques €élevés de maladies auto
immunes chez les parents agés. Et comme ils sont sibéeepitétre relatiement riches par
rapport aux jeunes parents, lesguas plus agés peuvent étre plus enclins a demander une
évaluation pour leur enfant.

Comment I'age de la mére influence-il les probabilités d'avoir un enfant atteint
d'autisme ?

Dansl'ensemble, les @rcheurs ont mené moins d'études sur I'age de meh&autisme, et

les résultats ne sont pas aussi tranchés que pour les peres. Les effets de I'age maternel sont
plus difficiles a détecter dans les études épidémiologiques car legefeant des enfant&ns

une tranche d'age plus étroite que les hommes.

Certaines études ont suggéré que les probabilités pour une femme d'avoir un enfant autiste
augmentent également de fagon constante avec I'age. Le nombre de mutations de novo dans
les avules augmente avéége, bien qu'a un degré moindre que dans lesnspiezoides.

Comme pour les hommes, les femmes qui présentent des traits autistiques peuvent avoir des
enfants tardivement. Toutefois, une analyse approfondie a montré que pour uneliemme

plus de 35 anda probabilité d'avoir un enfant autiste est phible que pour les femmes plus
jeunes.

Cette étude suggéere également que les femmes de moins de 25 ans ont plus de chances d'avoir
un enfant autiste que les femmes plus agées. Cetttusimm fait écho aelle de plusieurs

autres études qui ont indiquéegies meres adolescentes ont également plus de probabilités
d'avoir un enfant autiste.

La tendance a avoir des enfants plus tard dans la vie expligaeelle I'augmentation de la
prévalence de l'autisme ?

Probablement pas. Des calculs indépendants sugggreta tendance a avoir des enfants

plus tard dans la vie ne représente qu'environ 1 a 5 % de l'augmentation de la prévalence de
l'autisme. Mais I'étude du lien entre I'age des pardrtsutisme pouait fournir des indices

sur la biologie soufacentede la maladie.

Voir Autisme : mutations dans le sperme trop letes avec l'age du pére
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explications

spectrumnews.orgraduction paSarahde "Autism rates in the United States explained

de Jessica Wright / 24 Janvier 2020

y VEGA S’r,r:z.

Las Vegas (USA)

Not e de :Cettafide atété poiié en premier lieu en Mars 2011 a été révisé pour
refléter des recherches plus récentes.

Laprévalencael e | OeaauxtEiatd)nis a augmenté de maniere réguliére depuis le moment

ou les chercheurs ont commencé a la mesurer en 2000. Cette augmentation a suscité la peur

d 6 urégdémiee dobéauti sme. afManiemnt| g ee ¥ Pearmpd eur de
découled bune prise en compte croissante du trout
son diagnostic.

Nous vous présentons la méthode selon laquelle les chercheurs mesurent la prévalence de
| 6 a u ttlatagoredord ils expliquent son augmentation aputere

Comment les cliniciens diagnostiquent | s | 62aut i s me

1 ndbexi ste pas de test sanguin, de scan c¢c®r
di agnost i gqinmermel 6sa u tliessmacdntaativereatde develspper deftets
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tests.Lesclinci ens sOappuient sur | es observations
personne pour diagnostiquer le trouble.

AuxEtatsUni s, |l es crit res pour | eDiagnoatigand st i ¢ d¢
Statistical Manual of Mental Disordef®SM) 1 Manuel Diagnostique et Statistique des

Troubles Mentaux. Les critéres sont des difficultés dmosmmunication et les interactions

sociales, et dastéréts restreints odes comportements répétitifSes deux traits eentraux»

doivent étre présents de maniére précoce dans/Eafipement.

Quell e est | a pr®val&msc?e de | 6auti sme aux Et

Les Centres pour le Contréle et la Prévention des Mala@ergdrs for Disease Control and
Preventiori CDC) estimenti u 6 u n e n faux BtatsUrsistest aufis®!) La prévalence

est quatre fois plus élevée chez les garcons que chez les filles. Ces taux donnenten ratio d
gerre de 5 garcons environ pour chaque fille.

Commen le CDC parvient-il a ce chiffre ?

Les chercheurs du CDC rassemblent des dossiers de santé et de scolarité pour les enfants de 8
ans qui vivent dans des comtés ameéricains choisis. Ces chercheuestierntupAutism and
Developmental Disabilities Monitoring Netwoidu ADDM (Réseau de Surveillance de

| Auti sme et des Troubles du D®vel ompement ),
pr ®val ence de | 6auti sme.

Tous les deux ans, desnitiens formés analysent les données enregistrées a la recherche de
signes de traits autistiqgues, comme des problemes de sociabilité ou des comportements

répétitifs. lls portent leur attention surtancle d 6 ©ge de 8 ans, car | a
inscrits ° |1 06®cole et ont pa $dIRdéddens ensiikea me n s
si chaque enfant ainsi rep®r ® correspond aux
de diagostic et de la ils extrapolent les résultats poustoul es enf ants dans | 6

Lesestimations de prévalence les plus récesegfandent sur des données collectées en 2014

a partirde sites dans 11 Etats. Pour certains de ces sites, les cliniciens ont également examiné

les dossiers des enfants de 4 ans. La premiere analyse de ces données a indiqué que

pr ®val ence de | 6auti s me aalgmentélpassantdenlfeafant s d o6 ©
pour 75 en 2010, a 1 pour 59 en 2014, ce qui reflete a I disnentation et la prévalence

générale chez les emifis de 8 ans.

Le CDC débute également en méme temps un programme pourv e i I neeezleds 6 aut i s
adolescentd_es chercheurs impliquésd&an ce programme envi sagent d
de jeunes de 16 ans chez qui ont été identifiés des traits autistiques a 8 ans.

Comment | a pr ®v altelleéwluédansle@maps? i s me a

Latoutecer ni  re esti mati on idpourh% @Gpasde denl6%celtbde | 6 a u
1 pour 68 basée sur des données collectées en 2012, et représente plus du double du chiffre

de 1 pour 150 établi en 2000. En faittegendance ne fait que grimper depuis le début des

anrées 1990, non seulement aux Etaiss, mais partoutjéclareMaureen Durkinqui dirige

le site du réseau dans le Wisdons
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Jusqud”™ quel poi nt -ellepréacgge? oche du CDC est

La force de cett e apppendeunhirstardandde pus eednfanssqp er me
vivent a un certain endroit, et pas seulement des enfants qui ont un diagnostigriselon
Fombonne professeur Udevpsgch®atdese Sti kdces et
Portland. Mais, remargtieil, on ne peut étre aussi précis en se fixant sur des dossiers
scohi res et m®di caux que preonnel 6®val uation doéu:

En outre, | es enf armsdolaire gumédical,dhatammenpcaux qudsent d o s s i
instruits & domicile ou qui vivent dans des régions isolées, échappent a cette approche. Et les
enfants qui figurent dans les zones surveillées ne sorfopa@ment représentatifs de tous les

enfant st .dowan pErtGv al ence de | 6auti sme communi ¢
consi d®r abl ement doéun Etat ~ wun autiaees ce qu
de sensibilisation roposésbauti sme et des servic

Deux études nationalesenées en 20li6dans lesquelles les chercheurs armhdndé aux

parents si un professionnel de santé leaitaléja dit que leur enfant était autiste fait

apparaitre une prévalence de la condition plus élevée : 1 sur 40. Cela dit, les études aupres des
parents sont généralement tenues pour moins fighlee | 6 appr oche du CDC.

Notre do®&fi nit it-ellachangé cés@ernietes anmies ? a

Lafacgondecormvoi r | 6auti sme et de | e diagnostique
depuis que le diagnostic a été initié, il y a plus de 75 ans. En 194Babeer a le premier

empl oy ® | Obaatisperindantit»i paundésigner des enfants qui paraissaient isolés
socialement et repliés sur emémes.

En 1966, des chercheurs ont estimé que 1 enfa@=Q0 environ était autiste, selon les

critéres isss de la description de Kann&.Cette estimation, ainsi que des estimations
effectu®es dans | es d®but s rebablemdntcenpéessural enc e
les enfants qui se trouvaiént | 6 extr ®mi t ® s®v r e diavaentectr e,
des traits plus discrets.

L'"autisme néa fait ses d®buts dans | e DSM qu
les criteres en aorisant un diagnostic méme si les traits ne devenaigibles que vers les
30 mois. Pouremmueé uwmn edifaqno otbita, il fallait

16, plut?t qubdaux 6 it ems®Cesmodificatipsioetpestde | 6 ®d
étre abouti & ce que la prévalence du tiabche 1 sur 200.0)

Puis, en 1991, le Ministéteem®r i cai n de | 6Education a pos® |
débauti sme soit n®cessaire pour qubdun. enfant
Avant cette période, de nombreux enfants autistepertétre été répertoriés comme ayant

une déficiencentellectuelle. Ce changement peut avoir encourage les familles a obtenir un

di agnostic dodédauti sme pour | e umémedempsaunt . Le no
di agnostic doaut itcdlatieelleeategalemeat grinPd de maniere régaliere n

au fil des années?

a "“"me ®dition du DSM a encor

En 1994, uatri
et dextr ®mi t ®repLh wesionacikl@ D8 du s p

| a
lesynda ome dobéAs
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5 estsoite en 2013, et a f ondu rktdesatwtublesemahissante sy n
du développement, sapkis aucune précision, em seul diagnostic

Des chercheurs ont demandé @ue les criteres du DS soient plus stricts, de mané a

faire baisser | a pr®valence de | 6auti sme. Un
estimation du CDC p oneraindicué que passex dueaniteresdad e | 6 au
DSM-5avaiteppour r ®sul tat de bai s digne. Lesestirhatomseant de
venir seront basées exclusivement sur les criteres dub&Mionneront petdtre des

indications plus claires sur la téifence.

La prise en compt e p-tealecongibua aldmévaleace?l 6 aut i s me
Le progréesdansflar i se en compte de | dautisme a tr s
augmenter la prévalence, comme le pensent les experts.

Jusgudaux anom@eusautistestetaient plaeés en institution, céeqguendait

effectivement invisiblesLes études montrent que les parents qui savenneotrse présente

| autpamMmee quodilesgqguievgundupr g i d é& wethercherdnti st e,
davantage un diagnostic poeufenfanque des parents quiesunléont al
trouble. Le fait de vivre a proximité decen¢ s ur bains et dbéavoir acc
de qualité renforce égalemdatpos i bi | it ® dbéobtenir un di agnost

Une connaissancelpls gr ande de | 6aut i s feeestmatonsduaussi f a
CDC, en accentuant les probabilités que des traits autistiques, tels que le manque de contact
visuel, soient davantage présents dassiossiers médicaux et scolaires, explique Eric

Fomlonne. Les changements de politique ont {&xd aussi joué un rble. En 2006,

| 6 Acad®mi e Am®ricaine dépstP®di ladaiuti ame ecloema
lors de visies pédiatriques régulieres, aux 18 et 24 mois des enfants. Ce changement a pu
favoriser | 6obtention de di agem@assésswsslepour de
radar.

Déautres filsagitsula préalemaet

Il se peut que de nombregse per sonnes qui ont | e diagnostic
erron®e alors quéil sbagissait doaumémes trou
temps que | es di ag lusmmbreaxsceuk deadéfitiensenintellecuele ®t ®

ont chute

Par ailleurs,undiaygost i ¢ ddauti sme conf geaunaddxcatennf ant s

et a des services spécialisésel | es di agnostics pour dbéautres
l es cliniciens auront plus souvent émendance
chez ceux qui sont Tlnigueextr °me bord des crit

Les versions antérieures du DSM ne pédtaient pas que des enfangsoivent a la fois le
di agnostic déauvububme d& Etébhut eedDSMédrendavec hyp
possibles | es diagnostics multiples, et |l a p
développement auront de maniere systématique un dépistagel 6 aut i s me .

La pr®val ence daequdménpluseéiewathez ®s eafants blhaoxEtate r
Unis, mais cela commencechanger. Les enfants afeaméricains et hispaniquesns@ncore
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sousreprésentés dans les études de prévalenne r ai s o n deddessiérdnzedicaexn c e

ou de domiciliation. Lestaux@dki agnosti cs sont ®gal ement pl us
manque dbéacc s aux services. Toutefois, |le d
rep®r age de |géoapaest datséegaemdat manterdagevalence globale.

Il noéy 2 denrc®elal e augmentation dans | es tau

La prise de conscience et les crit res qui o
de cette augmentation deprévalence, mais déscteurs biologiques peuvent aussi bien y
contribueraf f i r me Maur een Dur ki n. Ai nsnpotamred f ai t
SOi | duspéreegpeut accro’  tr e lamsnésipemaiueémealtddrant t i s me .
€galemat ce risqueet ces rfants sont plus nombreux a survivre dans ces conditio
gudautrefois.

Syndication : This article was republished in Scientific American.
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Voir aussiPrévalence de l'autisme : estimations contradictoires et&dauts des études
(interview d'Eric Fombonne 28 aolt 2018)

Eric Fombonne, qui a réalisé des études fondamentales sur la prévalence de |eiticpmee,
les études sur la prévalence, dont celle gudit lurméme en Corée du Sud. Futures études
aux URA et en France.

Nouvelle hausse apparentde I'autisme pourrait ne pas refléter la prévalence réelle

spectrumnews.org Traduction dégparent new riseni autism may not reflect true
prevalencé
par Peter Hess / 26 septembre 2019

De nouvelles statistiques sur la prévalence de l'autisme auxUfistsuggérent une
augmentation spectaculaire du nombenféints atteints de cette condition. Mais il est peu
probable que ces chiffres refletent une véritable augmentation de la prévalence, disent les
experts.

La prévalence de l'autisme aux Ethltsis estpassée de 1 enfant sur 91 en 2009 a 1 sur 40 en
2017, ston les résultats d'une enquéte publiés aujourd'ms Badiatrics. L'étude montre
également que la condition est le plus souvent diagnostiquée chez les enfants blancs, ceux qui
vivent en milieu wbain et ceux qui ont une assurance financée par le gament.
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Les résultats sont basés sur des entreviggshigniques ou en personne avec les parents de 88
530 enfants agés de 3 a 17 ans, recueillies par les Centers for Disease Control and Prevention
(CDC) des Etatt/nis dans le cadre de leur National Heaitterview Survey. Les chiffres

sont plus élevés que taux de prévalence de 1 sur 59 signalé par le CDC I'an dernier ; cette
étude a analysé les dossiers de santé et d'éducation des enfamntsla pait dans 11 Etats
généralement considérés comphes fiables que les enquétes aupres des parents.

Selm Benjamin Zablotsky, statisticien de la santé au CDC, chercheur principal, une partie
importante de I'augmentation est probablement attrib@abiee sensibilisation accrue a cette
condition et & de nikeurs systemes pour identifier les enfants autistes.

La fagcon dont I'enquéexprime et pose une question sur l'autisdemander aux parents si
un professionnel de la santé leur a déja dit que leur enfant est apéste2galement influer
sur les esmations de prévalence, dit2.

En 2011, les CDC drelargi la question deeinquéte pour y inclure des questions sur les "
troubles du spectre autistique " en plus de I'"" autisme ". En 2014, la question portait sur "
l'autisme, le syndrome d'Aspergker trouble envahissant du développement ou le tralible
spectre autistique L'enquéte de cette anntiea également changé I'ordre des questions, en
posant d'abord des questions aux parents sur l'autisme, puis sur le retard de déveleppement
l'inversede I'ordre dans les enquétes précédentes.

Par conséqu#, I'enquéte a pewdttrefait état d'une hausse d'environ 80 % de la prévalence de
l'autisme. Le nouveau sondage maintient le méme classement.

"Nous reconnaissons sans aucun doute que cela auraplmuex une partie de
l'augmentation de la prévalencke, moins selon l'estimian ", dit M. Zablotsky.

Divisions démographiques

La nouvelle enquéte a révélé que la prévalence des troubles du développement a augmenté de
10 % entre 2009 et 2017, principalemh en raison de l'autisme (augmentation de 122 %), du
trouble déficitaire deattention avec hyperactivité (13 %) et de la déficience intellectuelle (26

%). La prévalence d'autres troubles du développement, dont la déficience auditive et les
troubles dd'épilepsie, a diminué de 13 %.

Environ un enfant blansur 51 a recu un diagstic d'autisme au cours de la période d'étude

de neuf ans, selon les rapports des parents, comparativement a un enfant noir sur 65 et a un
enfant hispanique sur 75. Les donnéemtrent également qu'un enfant sur 56 vivant en

milieu urbain a recu un diagstic d'autisme, comparativement a un enfant sur 64 vivant en
milieu rural. Les disparités les plus importantes concernent le statut d'assuré d'un enfant :
environ 1 enfant surayant une assurance publique a recu un diagnostitsthe,
comparativemerd 1 sur 69 de ceux qui ont une assurance privée et 1 sur 104 enfants non
assurés ; cela peut s'expliquer par le fait que les enfants diagnostiqués autistes sont
admissibles auaaitien de I'assurance publique.

Un niveau d'éducatioplus élevé chez les merggit avec une prévalence plus faible de toutes
les pathologies infantiles examinées par I'enquéte, sauf l'autisme et le trouble déficitaire de
I'attention avec hyperactivité DIA/H). Les diagnostics de ces deux conditions augmeénte

avec I'éducation de aére, souligne Maureen Durkin, professeure en sciences de la santé des
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populations et en pédiatrie a I'Université du Wiscoimdadison. Durkin n'a pas participé a
I'étude, mais rédigé un éditorial accompagnant le travail

"[Les résultats] pourraientiggérer qu'une éducation plus élevée de la mere est associée a un
meilleur acces aux diagnostics et traitements de I'autisme et du TDAFKelledit mais nous
ne le savons pasvec certitude a partir des données rapportées datmscament .

Inégalitésen matiere de soins de santé

Certains experts s'inquiétent de ce que les gens puissent considérer ces chiffres comme le
reflet d'une véritable augmentation de la prévalence.

Les chercheurs sont prudents dans leur interprétatioDastid Mandell, directer du Penn

Center for Mental Health de I'Université de Pennsylvanie. "Mais malheureusement, ce qui est
souvent saisi, c'est le titre et le résumé*jlditMa plus grande préatipation avec cette

enquéte estet a toujours étéque ce n'est pas la présace."

Néanmoins, les enquétes comme eeilsont importantes, dit M. Mandell, en raison de ce
gu'elles révelent au sujet des disparités dans l'acces des enfants aux Sks\ieesent étre

un excellent outil pour s'attaquenx inégalités dans notseciété en ce qui concerne les soins
gue nous dispensons”, it

Des biais systémiques dans le diagnostic de I'autisme ont déja été Signedéanfants noirs

et hispanigas sont plus susceptibles que les enfants blancspiesravoir de dossiers

médicaux cohérents et, par conséquent, d'étre exclus des estimations de prévalence. Et les
enfants noirs sont deux fois moins susceptibles que les enfants blancs d'étre éualués po
l'autisme avant I'age de 3 ans. La nouvelle encegdtia premiere a intégr des données sur

le statut socioéconomique des familles.

Des incohérences dans l'acces des enfants aux soins de santé pourraient expliquer les
disparités ethniques dans layatence de I'autisme montrées dans la nouvelle éxgégue
Santhosh Girirain, professeur agrégé de biochimie et de biologie moléculaire a I'Université
d'Etat de Pennsylvanie, qui ne participait pas a ces travaux. "Nous sommes trés faussés dans
la facan dont nous diagnostiquons les enfants entre desegatpniques specifiqués.

Les épidémiologistes devraient faire appel a I'expertise de pédiatres, de généticiens et d'autres
chercheurs en soins de santé pour dégager les tendances au seintypssdad'autisme,

dit Girirajan. "En examinant la préwaice sans tenir compte keétérogénéité du diagnostic,

nous n'observons qu'une dimension de ce qui se passe."”

M. Zablotsky indique que son équipe prévoit de réévaluer régulierement les questions des
sondages afin d'améliorer la qualité des sondagesssasiurer que ces demsisaisissent
correctement les populations qui l'intéressent.
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par Sarah DeWeerdt / 21 octobre 2019

Le pédiatre autrichien Andreas Rett a d'abord identifié le syndgoiredlait plus tard porter
son nom au milieu des années 1960. La premiére descriptangtas, publiée en 1983,
détaille un $yndrome progessif de l'autisnieet d'autres caractéristiques chez 35 filles.

Le syndrome de Rett résulte habituellement de mutations du géne MECP2 sur le chromosome
X. Les enfants qui en sont atteinfgresque tosi des filles se replient sur eurmnémes,
développentles mouvements répétitifs des mains et perdent souvent la éapmpiarler et

de marcher. Les mutations sont habituellement mortelles chez les garcons peu apres la
naissance, mais quelques survivgrisentent des mutations Iégeres ou des formes adgpiqu

du syndrome.

Les modéles murins du syndrome de Rett permattentieux comprendre les cellules et les

circuits cérébraux qui peuvent étre impliqués dans le syndrome, ainsi que dans l'autisme. Les
études de Rett pourraient méme indiquer des traitenpenis|'autisme.

Qu'est-ce que le syndrome de Rett et I'autisme den commun ?

Beaucoup de choses. Comme l'autisme, le syndrome de Rett n'est pas apparent a la naissance ;

dans les deux cas, une périaidedéveloppement apparemment typique précede I'éippari
des premiers signes.
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Ces signes, ainsi que le moment otsédsmanifestent, sont semblables dans les deux cas.
Entre 6 et 18 mois, les enfants atteints du syndrome de Rett se retirent de ibntsaséle
et perdent la capacité de parler. Au mé&ge, chez les enfants autistes, les parents et les
soignants pewent remarquer un manque d'intérét social ainsi que des problémes de
communication.

La régression, c'estdire la perte de compétencegjaises antérieurement, est une

caractéristique du synoime de Rett. Au moins un enfant autiste sur cing connait égaleme

une régression. La régression se produit a peu pres au méme moment dans les deux conditions
et implique des tendances similaires t@elu langage et des aptitudes sociales.

Les comporterants répétitifs sont également courants dans les deux cas.eBymsitome de

Rett, les mouvements répétitifs des maihabituellement des mouvements de la main ou des
contacts des mains avec la bloeesont souvent si fréquents qu'ils empéchent l&nen

d'utiliser leurs mains d'une maniére ciblée. Les comporitsmépétitifs associés a l'autisme

sont plus variés et peuvent inclure le tournoiement, le grincement de dents et le frottement du
corps Les personnes autistes présentent aussi souvefiorohes cognitives de ces
comportements : routines, rituels ou woacentration intense sur un intérét spécifique.

D'autres caractéristiques, comme l'anxiété et les crises d'épilepsie, sont égalaraeso
dans les deux cas.

Y a-t-il des différences etre les deux conditions ?

Oui, et certaines sont importantes. Baemple, le comportement social atypique est une
caractéristique déterminante de l'autisme. Mais chez les personnes atteintes duesgiadrom
Rett, la perte d'intérét social est souvent teraipe : avec le temps, de nombreuses filles
atteintes du syndronde Rett s'engagent a nouveau socialement. Et alors que de nombreuses
personnes autistes évitent le contact visuel, les personnesatthirsyndrome de Rett
apprennent souvent a utilisesimouvements oculaires pour communiquer leurs souhaits.

Les prolémes de mouvement chez les personnes atteintes du syndrome de Rett ont tendance
a étre beaucoup plus graves que chez les personndéssaltées personnes autistes peuvent

avoir une mauvaiseoordination ou une démarche maladroite. Mais de nombreusss fill

atteintes du syndrome de Rett sont incapables de marcher et, en grandissant, elles peuvent
développer une rigidité ou des tremblements

Le syndrome de Rett impliqgue également des problélmaystéme nerveux autonome qui
peuvent entrainer des anomaliespiratoires mortelles, un probléme qui n'existe pas chez les
personnes autistes.

Que peuvent nous apprendre les études sur le syndrorde Rett au sujet de I'autisme ?

Les scientifiques étuent le déroulement de la régression dans le syndrome de Rett dan
I'espoir de mieux comprendre la régression de l'autisme. L'un des inconvénients est que les
modeles murins de Rett ne montrent paseléepde coordination motrice et de communication
obsevée chez les personnes atteintes du syndrome.

Certains chercheursanipulent le MECP2 dans des cellules ou des régions spécifiques du
cerveau de souris pour identifier la source des traits du syndeRetd La suppression du
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gene uniqguement dans les renes inhibiteurs, qui atténuent la signalisation cérébrale, peut
produire la plupart des caractéristiques du syndrome, y compris les déficits sociaux et les
problemes moteurs. Ainsi, la molécule densilisation de I'acide gamnraaninobutyrique, qui
est lbérée par les neurones inhibiteurs, est probablement imporgargdedsyndrome de

Rett, comme dans l'autisme.

Les souris dépourvues de MECP2 dans des types spécifiques de neurones inhibiteurs ou dans
les neurones excitateurs présentent d'autres comtnisaie caractéres de Rett. La

suppression de genes de types &les ou de régions spécifiques du cerveau pourrait
également aider les chercheurs a déterminer comment les caractéristiques de I'autism
apparaissent dans le cerveau.

Que savent d'autre leshercheurs sur le gene du syndrome de Rett ?

MECP2 régule I'exmssion de milliers d'autres géenes. L'étude de sa fonction pourrait aider les
scientifiques a comprendre d'autres genes de l'autisme,ete@hD8, qui sont les "

maitres régulateurs " de l'expression génétique. La MECP2 régule également I'expression d'un
grandnombre de génes anormalement longs, dont certains@aomis pour étre impliqués

dans l'autisme.

Au moins une douzaindautres genes contr6lés par MECP2 ont également été impliqués
dans l'autisme. Ces genes comprennent FOXP1, GABRA3 et TBR1, et ilspfwvair des
indices sur les voies moléculaires impkes dans l'autisme.

Les études sur le syndrome de Rett peuvertles mener au traitement de l'autisme ?

Les scientifiques visent a traiter le syndrome de Rett en utilisant des médicaments pour
contre les effets de I'absence de MECP2 sur les neuronesjax des approches de thérapie
génique qui normalisent les naugx de la protéine dans le cerveau.

Il est peu probable que la manipulation de MECP2 puisse aider les personnes atteintes d'autres
formesd'autisme. Mais l'identification des circuits cérébraommuns aux deux affections

pourrait indiquer des traitementgmme la stimulation cérébrale profonde, qui ciblent ces

circuits.
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L'autisme coexiste souvent avec une lantiste d'autres affections. Mais aucune n'est-peut

étre plus étroitement liée que I'lgpsie. Pres de la moitié de toutes les personnestesuti

souffrent d'épilepsie, selon certains articles, ce qui suggére que les deux conditions partagent
une biologiesousjacente. Par exemple, les deux affections sont caractérisées par des
cerveaux trogxcitables.

Il n'est pas encore clair si I'épilepsientribue a I'autisme ou si elle en est une conséquence.
Quelles sont les preuves que l'autisme et I'épilepsie s@ouvent concomitants ?

Une vaste étude publiée en 2013, portant sur prés de 6 OOfsemiitistes, a révélé que 12,5
% d'entre eux souffrém'épilepsie' . Cette proportion est passée a 26 % chez les enfants de
plus de 13 ans. Une étude réalisée er®2fpres de pres de 7 000 enfants autistes a
également révélé qu'environ 10 % d'entne sauffraient d'épilepsié. Le nombre d'autres
études est trés variable, allant de 2 % & 48.%

Cependant, ces estimations dépassent toutes la prévalence desi€gaeys la population
générale : 1,2 % aux Etatiis.

Les personnes épileptiques ségalement plus susceptibles que les autres d'étitedte
d'autisme : une étude suédoise menée aupres de plus de 85 000 personnes épileptiques a
révélé que l'autismest 10 fois plus fréquent chez ces personnes que dans la population
géneérale.
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L'autisme estil associé a un certain type d'épilepsie ?

Apparemment non. Les personnes autistes sont connues pour avoir la plupart des types de
crises, y compris les crises géaiésées, celles qui proviennent d'une partie spécifique du
cerveau et les spasmes grade la petite enfance. Certaines études ont suggéreegtains

types de crises ont tendance a étre courants chez les personnes autistes, mais les résultats
peuvent &e faussés parce que les chercheurs ont recruté des participants atteints d'‘autisme
sows certaines formes seulement.

L'apparition de I'épilegie semble survenir & deux sommets chez les enfants autistes : la petite
enfance et I'adolescence. Mais jusqu'&®0es personnes autistes épileptiques font leur
premiére crise a 'age adufte

Certaines formes d'autisme sontlles plus étroitement assaées a I'épilepsie que
d'autres ?

Peutétre. Plusieurs études suggerent que les enfants autistes et ayantaigrecdéfi
intellectuelle sont plus susceptibles d'étre épileptiques que les autres aunfistes'.

Les femmes autistes sont plus susceptithi&tse atteintes d'épilepsie que les hommes autistes,
selon certaines étudésenviron trois gargons sont diaggtiqués autistes pour chaque fille,
mais le ratio est inférieur a 2 pour 1 chez ceuxsquat épileptiques et autistes.

Les problémes moteyrkes troubles du langage et la régression sont tous associés a I'épilepsie
chez une personne autidte

L'autisme et I'épilepsie ontils en commun des facteurs de risque génétiques ?

Oui. De multiplessources de données suggerent que l'autisme et ISpil@mt une origine

génétigue commune. Une étude réalisée en 2013 a réveélé un chevauchement important entre

les génes liés a I'épilepsie et ceux liés a l'autiSnet une étude réalisée en 2016 a réygtle

|l es enfants qui 0 nt é(a) autistersontr7@ % plus suscepdibles d'ére p | u
épileptiques que les témoins, méme s'ils ne sont pasiémes austes’.

Les chercheurs ont établi un lien entre les mutations de plusieurs géends,IDNRA et le
HNRNPU, et I'épilepsie, I'autisme owsldeux. Certaines maladies génétiques liées a
l'autisme, comme la sclérose tubéreuse ou le syndrome de Rietlenmid, sont également
associées a l'épilepsie.

Comment expliquer ce chevauchement entréalutisme et I'épilepsie ?

L'une des théories de ce ghechement est que les conditions partagent des mécanismes
biologiques communs. L'épilepsie est caractériséergatrap grande excitation dans le
cerveau, qui peut provenir d'une inhibition trop faibl

Une étude marquante publiée en 2003 a proposéaytisine peut aussi provenir d'un
déseéquilibre entre I'excitation et l'inhibition dans le cerveau. Il existeatesds a I'appui de
cette théorie provenant d'études menées sur des animaux et desshoraea de nombreux
experts demeurent sceptiques.
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L'épilepsie peutelle contribuer aux caractéristiques de l'autisme ?

Il'y a des preuves a I'appui de cette théokia éité démontré que les crises d'épilepsie graves
chez les nourrissonsen particulieles spasmes infantileont des conséquences duralder

le cerveau. Et la chirurgie pour traiter les formes graves d'épilepsie semble mener a des
améliorations a log terme du comportement social et de la cognition

Pour explorer le lien entre lesises et I'autisme, les chercheurs surveillent leesdes

nouveadneés atteints de sclérose tubéreuse, une maladie génétique qui entraine a la fois des
crises épileptjues et I'autisme. Jusqu'a présent, I'équipe a constaté que les enfants qui ont des
crises au cours de la premiere année de vie sont lesydcsptibles d'avoir un retard de
développement. Les chercheurs visent a tester l'autisme chez ces enfaatdea3'ags.

La méme équipe a également congu un essai clinique pour voir si la pré\da#iorises
pendant la petite enfance chez les esfatieints de sclérose tubéreuse améliore leur
développement global et empéche un diagnostic ultérieur d'autisme.
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L'autisme est avant tout une affection génétique : la majeure partie du risque d'autisme
provient degiénes'. On sait que desutations dans plus de 100ng@s sont a l'origine de
cette condition.

Il existe quatre types de tests qui permettent de détecter ces mutations, ainsi que les variations
structurelles qui peuvent conduire a l'autisme. Au fur etsureeque les cherchewes

apprennent davantage sugknétique de I'autisme, les tests sont devenus plus informatifs :

un plus grand nombre de mutations qu'ils trouvent ont un lien avec l'autisme et des
conséguences connues sur la santé.

Voici un apercuwdu fonctionnement desdis génétiques, de leur valgaur |'autisme et de ce
que l'on peut attendre des résultats.

Existe-t-il un test génétique pour l'autisme ?

Non. Un test génétique ne permet pas de diagnostiquer ou de détecter l'autisme. Er effet, un
myriade de génes aingie des facteurs environnenteux peuvent étre a I'origine de cette
condition. Une centaine de genes sont clairement liés a l'autisme, mais aucun gene ne conduit
a l'autisme a chaque mutation.

Par exemple, seule une personne satrguenviron a qui il megue un segment du
chromosomd6 appelé 16p11.2 est autiste. Cette mutation et d'autres encore sont également
associées a d'autres troubles, tels que I'épilepsie ou la déficience intellectuelle.

Pourquoi une personne autiste feratelle un test génétique ?

Si un test révéle une mutatimocive ayant des liens connus avec l'autisme, le résultat pourrait
donner a la personne autiste et a sa famille une explication de son état. Certaines familles
trouvent également un soutien émotiorgtgbratique aupres dtnas personnes confrontées a

la méme mutation.

Il n'existe pas de médicaments adaptés a des mutations particulieres de l'autisme. Mais les
mutations sont souvent liées a d'autres problemes de santé, tels que I'épilepsie, leegproblem
rénaux ou l'obésit@e sorte que le fait de dismrsd'informations pourrait aider a prévenir ou

a traiter ces problémes.

Quels sont les types de tests génétiques disponibles ?

Il existe quatre principaux types de tests. Le plus ancien est le carydggia-dire
l'inspecton des chromosomes au micrope. Ce test détecte de maniere fiable les
modifications des segments de plus de 10 millions de paires de bases.

Un test appelé analyse chromosomique par micropuces identifie les duplications ou les
délétions d'ADN trop petites pour apparaitre sur un ¢gpg Néanmoins, un caryotype est
nécessaire pour identifier les cas ou les chromosomes échangent uniformémerdaau de
matériel génétique.

Pour détecter des duplications ou des délétions enamgetites et des échanges de paires

de bases uniquelgs cliniciens doivent séquencer ou rechercher des mutations sur des genes
uniques. Certains cliniciens utiligeshes tests d'autisme commerciaux qui séquencent un
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ensemble prédéterminé de génes, masspanels ne comprennent souvent pas les génes
principaux de l'autism@

Une autre solution consiste a séquencer tout I'ADN codant pour les protéines d'une personne,
ou I'exome. Les cliniciens peuvent séquencer les exomes des deux parents ainsi que de
I'enfant pour trouver des mutations présentes uniquesheantl'enfant. Ces mutations

spontanées sont plus susceptibles de contribuer a l'autisme que les mutatiotasrbsrée
séquencage des exomes est cependant colteux et souvent non couvertqaateseagaux

USA. En France, il doit étre prescritrpan médecin].

Le séquencage de I'ensemble du génome est la méthode la plus approfondie. Il révele les
mutationsdans n'importe quelle partie du génome d'une personne, et pas seulement le 1 % qui
comprend les genes. Ce n'est encore qu'un outil de rechanghie a mesure que son prix

baisse et qu'il devient plus largement disponible, il pourrait remplacer lestastees

Pour l'instant, les académies médicales américaines ne recommandent que Ipecatyoty
I'analyse des micropuces chromosomiques pautidiae. Elles conseillent également de
rechercher des mutations ponctuelles dans les genes FMR1, MECP2 ou RII€N, m
uniguement lorsqu'un enfant présente d'autres signes des syndromes associésiang mutat
de ces genes.

Quelle est la proportion de persones autistes qui trouvent des réponses grace aux tests
génétiques ?

Relativement peu. Le caryotype permet de tesuune mutation pertinente chez 3 % des
personnes autistes, et 'analyse par micropuuves 10 % d'entre ellésLe séquencage des

trois gene associés aux syndromes pourrait permettre d'identifier une mutation de l'autisme
chez 14 % des personnes aetist

En combinant ces méthodes avec le séquencage de I'exome, on pourrait obtenir des
résultats chez 40 % des personnes autistes.

Dans une étudetalisée en 2015, des puces a ADN ont trouvé des mutations qui pourraient
expliquer l'autisme chez 9 % des engaatteints. Le séquencage des exomes a révélé des
mutations dans 8 % des ¢as

La probaliité de trouver une variante génétique connue augersia personne autiste
présente également une déficience intellectuelle, des convulsions ou des traits faciaux
inhabituels.

Que se passe-il si un test génétique ne donne rien ?

Un résultat négatife signifie pas que la personne ne présente pas uagonytouvant

causer l'autisme. Le test en question peut ne pas détecter cette mutation particuliére, ou peut
étre que la mutation n'a pas encore de lien connu avec l'autisme.

De nombreux genes liés'adtisme aujourd’'hui n'étaient pas associés a cettbtiom il y a

cing ans. La plupart des centres de dépistage génétique réanalysent les résultats une fois par
anen se basant sur les derniéres découvertes.

Dossier Explications sugltisme Spectrum News 22



Références:

Sullivan P.F. and D.H. Geschwi@kll 177, 162183 (2019)PubMed
Hoang N.et al. NPJ Genom. Me@, 27 (2018 PubMed

Schaefer G.Bet al. GenetMed 15, 399407 (2013)PubMed
Tammimies Ket al. JAMA314, 895903 (2015PubMed

PwpnPE

Dossier génétique et autisme

Dossier génétique et autisme 2

blogs.mediapart.fr

Le ri sqgue environnemen
explications
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L'autisme résulte d'une interaction entre la génétique et I'environnement. Des dizaines de
genes onété impliqués dans ce trouble, mais du d&denvironnement, il a été difficile de
déterminer les facteurs en cause.

Nous expliquons ici pourquoi il est difficile de relier 'autisme aux facteurs
environnementaux, et ce que les scientifiqgasent suta fagon dont I'environnement
influence lerisque d'autisme.

Qu'est-ce qui constitue un facteur de risque environnemental ?

Le terme "facteur de risque environnemental" désigne généralement les substances chimiques
ou les polluants auxquels upersonne éexposée. Mais les scientifiques utilisene
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définition plus large : un facteur de risque environnemental est tout ce qui modifie la
probabilité d'avoir une affection et qui n'est pas codé dans I'ADN d'un individu.

Les facteurs de risque enemnementaxide I'autisme comprennent le fait de reitr

pr ®matur ®ment, peu de temps apr s un fr re
par exemple. Au cours des quinze derniéres années environ, les scientifiques ont étudié un
grand nombre de sdacteursfin de déterminer comment ils peuvent cilmter a I'autisme.

Mais il n'existe pas encore d'informations définitives.

Pourquoi ne savonmous pas quels facteurs environnementaux augmentent le risque
d'autisme ?

Les études sur le lien entre Mmonnemenet I'autisme ont donné des résultats irrehts.
Par exemple, certaines études suggerent que la prise d'antidépresseurs pendant la grossesse
augmente le risque d'autisme chez I'enfant ; d'autres ne trouvent pas ce lien.

La plupart des rechereh sur leisque environnemental comprennent des &ude
épidémiologiques, qui identifient des associations entre quelque chose dans I'environnement
et la probabilité d'un diagnostic chez de grands groupes de personnes. Mais ces études ne
démontrent pas deen de cage a effet.

D'une part, elles sont trufféds ce que les scientifiques appellent des "facteurs de confusion”
- des variables qui ont tendance a se déplacer ensemble et rendent difficile I'identification des
relations de cause a effet.

De plus les relatims de cause a effet peuvent étre floueseRample, nous savons que les

enfants dont le pére est plus agé sont plus susceptibles d'étre autistes que ceux dont le pére est
plus jeune. Mais nous ne savons pas si I'age paternel avancé augnsenie egjue

d'autisme ou si les hommes qui présentlavantage de facteurs de risque génétiques

d'autisme, et qui présentent pétite des traits de cette condition, ont tendance a avoir des

enfants plus tard dans leur vie.

Les facteurs environnementasont égament souvent difficiles & mesurer. Lesguds

peuvent ne pas savoir ou oublier ce a quoi ils ont été exposés, eux et leur enfant. lls peuvent
aussi attacher une importance démesurée a tout détail qui, selon eux, pourrait expliquer
l'autisme ddeur enfan

Quels sont les facteurs de risque envirmementaux de I'autisme qui sont bien établis ?

Les facteurs de risque les plus largement acceptés interviennent pendant la gestation ou autour
de la naissance. Diverses complications de la grossedsd'@tcoachement sont associées a

un risque accru dutisme. Il s'agit notamment des naissances prématurées, de l'insuffisance
pondérale a la naissance et du diabéte maternel ou de I'hnypertension artérielle pendant la
grossesse. Les scientifiques ne guad sdrs es mécanismes qui setendent ces

associabns.

Le systeme immunitaire maternel semble jouer un réle dans le risque d'autisme. Les
infections, les maladies graves, telles qu'un mauvais cas de grippe, et les hospitalisations
pendant la grossessent touts liées a un risque accru d'autisme chaddnt. Les femmes
souffrant de maladies aubmmunes, dans lesquelles I'organisme attaque ses propres tissus,
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courent également un risque élevé d'avoir un enfant autiste. Et des études sur les animaux
suggerent ge certaines molécules immunitaires peuveadlifier I'expression des géenes et le
développement du cerveau d'une maniére qui peut étre pertinente pour l'autisme.

On sait que I'exposition au valproate, médicament utilisé pour traiter les troiguksreset
I'épilepsie, dans l'utérus, augmenteisgue d'autisme, ainsi que de diverses anomalies
congénitales.

Quels sont les autres facteurs étudiés par les scientifiques ?

Les scientifiques tentent toujours de distinguer les effets de I'utiisdtantid@resseurs par

la mere pendant la grossesgeceux de la dépression effteme. L'une des raisons pour

lesquelles cette question a été difficile a régler est que si un parent souffre d'une pathologie du
cerveau, son enfant peut étre porteur deefas géniques communs qui augmentent le

risque d'atisme.

Les preuves que l'exposition a la pollution atmosphérique pendant la gestation ou le début de
la vie augmente le risque d'autisme chez I'enfant se sont renforcées ces derniéres années.
Néanmoinsde nombreses questions subsistent, comme celleadeislaquelle des

nombreuses composantes de la pollution de l'air pourrait étre impliquée.

Quels sont les facteurs de risque proposeés qui ont été écartés ?

Malgré les liens entre les facteurs immuméaimaterris et I'autisme, les vaccinations de
routine administrées pendant la grossesse, comme celles contre la grippe et la coqueluche, ne
semblent pas augmenter le risque d'autisme.

Les vaccins pour enfants sont tout aussi indiscutables. Les rechgucpesteniaient
démontrer un lien de causalité étdirauduleuses et ont été rétractées, et aucune preuve
fiable n'est jamais apparue pour les étayer.

Les scientifiques ont également disculpé le tabagisme pendant la grossesse en tant que facteur
contribuant a I'atisme. Bien s(r, le tabagisme pendantrtzsgesse est nocif pour de
nombreuses autres raisons.

Y a-t-il des facteurs environnementaux qui réduisent le risque d'autisme ?

Les scientifiques tentent d'identifier les facteurs de risque enviromt@mxede Autisme afin
de trouver un moyen de réduleerisque. Mais les facteurs étayés par les preuves les plus
solides ne sont pas faciles a manipuler.

Certaines études suggéerent que la prise de suppléments de vitamine D et de vit@haune B
d'acidefolique, pendant la grossesse peut diminuer le ristjaetisme du bébé. Mais les
preuves ne sont pas decisives.

Que font les scientifiques pour en savoir plus ?

De nouvelles techniques statistiques aident les scientifiques a s'attaquer aux facteurs de

confusion et a tirer des conclusions plus solides degeétépidémiologiques. Les études sur
les animaux fournissent des preuves sur les mécanismes par lesqtedsedes particuliers
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augmentent ou diminuent le risque d'autisme. Et plusieurs effostgjuell'étude sur les
influences environnementales $es résultats en matiére de santé des enfants et I'étude sur les
marqueurs précoces de l'autisme, permettersiuivre les expositions environnementales et

les facteurs de risque chez les enfantsoemeengant avant la naissance.

Que doivent faire les paents et les futurs parents ?

Les familles qui courent un risque élevé d'avoir un enfant aufistee qu'tes ont déja un
enfant atteint de cette condition, par exempmlevraient consulter leur rdécin ou un

conseiller génétique pour obtenir des raotandations spécifiques. Pour la plupart des gens,
cependant, les recommandations générales données auxsfemeeetes (se faire vacciner
contre la grippe, prendre des vitamines prénatales) ne rispgede causer de dommages et
peuvent méme étre utde

Il est également important de se rappeler que méme pour les facteurs environnementaux qui
semblent augmeet le risque d'autisme, le risque absolu d'avoir un enfant autiste est faible.
Par exemple,ne vaste étude menée en 2014 sur des femmes en Séedaju'une

infection pendant la grossesse augmente le risque d'avoir un enfant autiste de 1 a 1,3 %.

blogs.mediapart.fr
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Les cliniciengdiagnostiquent l'autisme a l'aide de tests comportementaux portant sur les
principales caractéristiques de l'affection : difficultés de communication, difficultés sociales et
comportements restrds aJ répétitifs.

Mais obtenir un diagnostic d'autisme pétre un processus long et difficile. L'autisme étant
une condition hétérogéne définie par le comportement et non par un seul gene, wuprofil
sang ou cérébral, les cliniciens utilisent desl®de diagnostic fiables pour évaluer les forces
ou les fablesses d'un individu et élaborer des plans de soins personnalisés.
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Cependant, les cliniciens d'un domaine donné peuvent manquer de I'expertise ou des
ressources n®ces s aiesailits depdiagnosticrstandardisés. Eeles T uvr e
familles en géte d'un diagnostic peuvent étre confrontées a une longue attente.

Certains scientifiques s'efforcent d'améliorer les instruments de dépistage et de diagnostic
disponibles et I'accés des personaessderniers. lIs développent également de nouveaux
outils de diagnostic.

Quels sont les outils standardisés de dépistage et de diagnostic de l'autisme ?

Les cliniciens utilisent toute une série de tests pour diagnostiquer l'autisme. Les tests de
dépistge pemettent de repérer les personnes a risque et lds dettdiagnostic aident ensuite
les cliniciens a déterminer si une personne est autiste.

La Modified Checklist for Autism in Toddldr$iste de contréle modifiée pour l'autisme chez

les toutpeits ] (M-CHAT), élaborée au début des années 1990, est l'outil de dépistage
privilégié et est largement utilisée aux Etaltsis. Les parents répondent a 23 questions "oui

ou non" sur les aptitude®cales, motrices et linguistiques de leur enfant losshdians de

santé a 18 et 24 mois. Une version révisée de ce test comprend moins de questions et un
entretien de suivi entre la personne qui s'occupe de I'enfant et le pédiatre. D'autres examens,
tels que I'échelle d'évaluation de I'autisme de Gilliam} switisés principalement en milieu
scolaire et permettent de repérer les enfants de plus de 2 ans.

Pour diagnostiquer les enfants que ces tests signalent, les cliniciens utilisent généralement une
paire de tests comportementaux standardis@sitism Diagnostic Observation Schedule
(ADOS) et I'Autism Diagnostic IntervieRevisedADI -R).

Les cliniciens qui utilisent 'ADOS observent le comportement des enfants et la fagcon dont ils
s'engagent dans des situations sociales pendant une heure au maximupR e%ADh
guestionnaire en®ponts que les professionnels remplissent pendant phsdieuires. Les
cliniciens intégrent parfois d'autres outils qui évaluent les traits de I'autisme. Par exemple, ils
utilisent les échelles de comportement adaptatif de Vineland pour évaluertiedesgatia vie
guotidienne et I'échelle de réactivité steipour identifier les problemes liés aux aptitudes
sociales.

Quels sont les tests les plus fiables ?

L'ADOS et I'ADI-R identifient la plus grande proportion de personnes autistes et font le
moinsde fausses identifications. L'ABR a été traduit dans plde deux douzaines de
langues et est le test préféré des cliniciens dans de nombreux pays.

Le M-CHAT est rapide et peut étre administré a grande échelle, mais en tant que test de
dépistage, il nedurnit qu'une indication du risque et n'est pas toujougsipr Néanmoins, des
versions du MCHAT sont utilisées aux Etatdnis, au Royaum&ni et dans plusieurs autres
pays. En Chine, des chercheurs testent une version modifieeGHAM comme outil de
dépistage pour ce pays. Et le-MIHAT révisé avec l'entretieste suivi est plus fiable que le
guestionnaire original.

Quels sont les aspects des tests qui ont le plus besoin d'étre améliorés ?
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Les scientifiques ont mis au point des tests de diagnostiautisrta en utilisant
principalement des données provenangjaeons, de sorte que les tests ne sont pas aussi
performants pour détecter l'autisme chez les filles. L'autisme est égalemedigmastiqué
chez les minorités et les enfants issus de fandlleble revenu, bien qu'il ne soit pas certain
gue les otils de diagnostic existants contribuent a cette disparité.

Certains outils fonctionnent mieux a certains ages qu'a d'autres. Par exemple, trois études de
2017 indiquent que le NCHAT est plus prés lorsqu'il est réalisé & 24 mois qu'a 18 mois. Il

ne pernet pas de repérer les enfants atteints a 18 mois et signale a tort que d'autres sont
autistes. Une étude a montré que seuls 36 % des enfants de ce groupe d'ageCiddTe M

révisé signale commeattt aitistes sont effectivement atteints de cette condition

Quels sont les autres facteurs qui entravent le diagnostic de l'autisme ?

L'autisme peut étre diagnostiqué des I'age de deux ans, mais le dépistage précoce n'est pas
universel et certains enfants sent pas signalés avant d'entrer en maternelle, beaecoup
plus tard.

L'un des principaux obstacles au diagnostic précoce egurie de cliniciens qualifiés. Les
médecins ont besoin de compétences cliniques importantes pour administrer 'ADDS-et |

R, si bien que beaucoup renoncent a ces instriignaenprofit de tests plus courts et moins
rigoureux’. De plus, la recherchdéun diagnostic peut également étre colteuse et longue pour
les familles qui vivent loin d'un clinicien expert.

Quels sont &s nouveaux outils qui se profilent a I'horizon ?

De mombreuses équipes sont a la recherche de biomarqueurs de |'autesTsigntures
biologiques objectives de la maladie. Certaines utilisent la technologie de suivi oculaire pour
évaluer ce a quoi leautistes prétent attention ; plusieurs études morgrentes autistes ont
tendance a éviter les yeux des autres, préférant regenddouche ou le paysagéeeye
trackingpeut méme révéler des modeles de concentration chez les nourrissons, mais il est
encore loin d'étre prét a étre utilisé en clinique.

Le rythme cardiaque, les habitudes de sommeil et les mouvements du corp$ peuven
également servir de biomarqueurs. Et les chercheurs recherchent des signatures cérébrales de
l'autisme en utilisant desdienologies telles que l'imagerie par résonance magrestDes

outils d'apprentissage automatique pourraient faciliter I'analysesdeiomarqueurs. Les tests
génétiques pourraient également éclairer le diagnostic : une longue liste de génes est
impliquéedans l'autisme.

Certains de ces outils se heurtenia obstacles pratiques. Par exemple, l'utilisation clinique
a grande échellde la scintigraphie du cerveau est d'un codt prohibitif et les tests génétiques
peuvent étre colteux pour les familles largg ne sont pas couverts par les assurances.
[USA]

Parallelement, certaines équipes mettent au point des tests de dépistageerneral qui

permettent d'identifier I'autisme chez les nourrissons ; d'autres ont trouvé des moyens
d'atteindre les parengsix EtatsUnis dont les compétences en anglais soritdes™
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La prochaine phase des instruments comportementaux pourrait pernheetaractériser
suffisamment les caractéristiques autistiques d'une personne pour identifier {ggpesus
d'autisme et de mettre au point des traitements ciblés sur la dases profils.
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Traduction deEarly interventions, explained | Spectrum News

© Laurene Boglio- Spectrum News

En 1987, le psychologue Ole Ivar Lovaas a anéantil avait créé une thérapie qui rendrait

le compotement de certains enfants autistes impossible a distinguer de celui des enfants
typiguesa7ans. Son approche, | 6anal(ABARcoosstegnor t e me n
des exercices quotidiens, au cours desquels les enfants sont recompensés pour certains
comportements et découragés pour d'autres.

Mais Lovaas avait exagéré sa cause: sur les 19 wnfaités dans son étude, 9 seulement ont
atteint destapes importantes du développement typique.

Néanmoins, étant donné le manque de traitements pour l'autisme, 'ABA est rapidement
devenue populaire et stitue désormais la thérapie comportementgbuis courante pour
l'autisme- mais cela ne vpas sans contverse. L'ABA constitue également la base de la
plupart des interventions effectuées tot dans |'eefdra prudence admise dans la recherche
sur l'autisme soutient que l'intervention précoce offre la meilleure promesse pouréed®ien
d'un enfant autist Mais quelle est l'efficacité de ces thérapies

Voici ce que les chercheurs savent sur l'intervarpig@coce.
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Quels sont les principaux types d'intervention précoce?

L'ABA est la plus populaire des thérapies proposées dans l'enfance. ABA fait maintenant
référence a un large groupe de thérapies gjisartt la rfécompense pour encourager et
renforcer urensemble de compétences.

L'un de ces traitements, le modéle de Denkerly Start Denver ModdESDM), applique les
techniques dBABA pendant le jeu pour aider un enfant a exprimer ses sentiments, a nouer
des relations et a parler. En facilitant les interactions positives, &ptbérst concue pour

aider I'enfant & développdes compétences sogmotionnelles aux cétés de lagnition et

du langage.

Une autre intervention majeure basée sur I'ABA, appetégtement de réponse pivet

(ivotal response treatmeRRP), est également appliquée pendant le jeu. Elle cible des
domaines de développement essentiels, tels que la motivation et I'autogestion, plutét que des
compétences spécifiques. Cette approche ensaigneenfant comment réagir aux signaux
verbaux. Parxemple, lorsqu'un enfant demande un jouet, le thérapeute ou un parent lui
demande de nommer le joydEenfant obtient le jouet une fois qu'il s'y comfa.

D'autres traitements basés sur 'ABA ciblées compétences spécifiques. Par exemple, une

thérape appelée Attention Conjointe, J&gmbolique, Engagement et Régulation [Joint

Attention, Symbolic Play, Engagement, and Regulati®tSPER ] se concentre sur les
compétencesdecommu c at i on s oci ahtparesshia dissrets (Discrete r a” ne m
Trial Training- DTT) , les thérapeutes décomposent les compétences cibles en étapes plus

petites. Une autre approche, appelée Stra®dg pour | 6ensei gnement ba:
autisme Btrategies for Teaching based on Autism Resea®dAR], applique le PRT et le

DTT aux classes.

* Un nouveau type de thérapies cible déf§icultés de communication sociale. Au lieu
d'utiliser des récompenses pour changectasportements, ces thérapies permettent a un
enfant de pratiquer des interactions sociales. Par exemple, dans une thérapie appelée
Presciool Autism Communication TridPACT), les thérapeutes apprennent aux parents a
reconnaitre les tentatives de communication de leur enfant et a y répondre.

Combien detempsfaut-il pour qu'une intervention précocesoit eficace?

Les enfants bénéficientutie intervention précoce pouvant aller jusqu'a 40 heures par
semaine. Les thérapies peuvent durer plusieurs années, devenant plus courtes et moins
fréquentes vers I'&gde 5 ans.

A la lumiére de cet engagement de temgs plarents sont souvent tentéssdigsr des

thérapies moins établies, considérées commealagons miracles ou desmédes miracles
expligueStephen Camaratgrofesseur de sciences de l'audition et de la parole et de
psychiatrie esciences du comportement a I'Université Vanderbilldghville, au Tennessee.
Aider lesenfants a acquérir des compétences peut toutefois prendre beaucoup deGemps. «
n'est pas un processus rapide et ce n'est pas un processus madigile

Existe-t-il despreuves de l'efficacité de ces thérapies ?
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Etonnamment peu. La plupart des in&mtions précoces n'ont pas fait I'objet d'essais

contrdlés randomisés, expliglieny Charma, directeur de psychologie clinique au King's

College de Londres. Par exemple, uneleseies cinq études incluses dans une revue de

I'année derniére a été randomisée. cette étude a suggéré que les enfants autistes qui recoivent
un traitement sont plusisceptibles que les enfants non traités d'étre ptloesdes classes
ordinaires? .

Méme lorsqu'il existe des essais contréléemme c'est le caopr JASPER et ESDM ils
ont souvent trop peu de paipants pour aboutir a des condtuss définitives quant a
I'efficacité, dit Charman. Dans une vaste analyse publiée plus tot cette année, des essais

montrant des effets positifs ont eu des échansllbm petite taille et des tailles d'effet reduites
3

Et, comme dans d'autres domaines de la recherche sur l'autisme, les études d'intervention
précoe posent un probléme de diversitBe nombreuses études incluent principalement des
enfants blancs, de sorte que les résultats peuvent ne pas s'agptiueres enfanttistes.

Peu d'études comparens ligaitements entre eux ou ne permettent pas de savoir si leurs effets
durent.

«Nous n'avons pas beaucoup de preuves sur ce que font ces interventions apres 20 ans
expligueSaly Rogers, professeur de psychiatrie et de sciences du comportement a
I'Université de Californie a Davis.

Quand faut-il commencer le traitement?

L'intervention précoce suit généralement un diagnd&iatisme. Son déb dépend donc de
I'age du diagnoat. Aux EtatsUnis, la plupart des enfants sont diagnostiqués aprés I'age de 4
ans.

Il peut étre possible et préférableaenmencer |é¢raitement encore plus tdans certains

cas. Ceux qu'on appelle leb&bés freres, ou les enfants qui ont direre ainé avec autisme

courent un risque plus élevé de développer cette condition. Une étude réalisée I'année derniére
a montré qu'apres cinq mois dérdpie par vidéo gant a améliorer la communicatiomtie

parents et enfants, les bébés fréres ont présenté une amélioration de leurs corpétences

Une étude menée @014 sur 11 nourrissons a montr&aeux qui avaient regine

adaptation de 'ESDMntre 7 et 15 mois présentatienoins de caraatétiques de l'autisme a

3 ans queeux qui n'avaient pas recu de thérapie. L'année suivante, un examen de neuf études
a réveélé que les traitements comportementaux améliorent la communication sociale lorsqu'ils
sont appliqués chez lesfants de moins de &ns>.

Commentlestraitements comportementauxpour I'autisme ont-ils changé au fil du
temps?

Dans le passé, les thérapies corngroentales impliquant de placer un enfant a une &bl

pendant des heures et de lui demander de nommer des objets représentés sur des cartes. Des
exercices rigides comme celtiipeuvent améliorer le langage, par exemple, ou attéesier
comportements répétitifs.
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Mais au cours des 20 derniéres anneées, les thérapies tu# esrs des envirmements plus
familiers, tels qued chambre a coucher ou la salle de jeux. Souvent, un enfant choisit

| 6 a c tcolorier & ta@ble ou jouer avec des camions, par exemple. L'intervention est souvent
intégrée a d'autres aspects de larjéa, les parentsant devenusles partenaires de plea

plus importantgour renforcer les comportements.

De nombreux chercheurs soulignent que les interventions les plus efficaces sont celles qui
peuvent étre adaptées a un enfantiddiellement. Lesmfants ont des objectifs de
dévelopement spécifiquesliés au langage, par exemple, ou aux compétences soadles
commencent a différents niveaux de développement.

«Les interventions ne conviennent pas asodeclard.ynn Koegel, professeure clinicienne
de psychiatrie et de sciences du comportement a I'Université Stanford en Californie, qui est
l'un des créateurs de la PRT.

Quoi de neuf dans le domainé&

Lorsqu'une intervation s'avere efficace, les cherareignorent souvent quelles composantes
de celleci ont conduit a I'amélioration, ce qui rend difficile son intégration dans de nouvelles
thérapies. Certaines équipes essaiemntaderminer les «ingrédients actifde traitements

réussis.

En 2015, une équipe de recherche a testé trois composantes de la méthode STAR auprés de
119 écdiers’ . Une composante, PRT, est associée a des aati@its dans les capacités

cognitives des étudiants, a constaté I'équipe; les autres compts&T3 et une méthode

appelée «Enseignementenrauds f oncti onnel |l ese [O6teaching
sont pas.

Une meilleure compréhension des gawantes les plus importantes d'une thérapie peut
fournir des indices sur la maniére de I'amd@i. Cela aiderait également les cliniciens a
personaliser le traitement sans omettre par inadvertance l'ingrédient essentiel.
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PS : Ajout de *'Un nouveau type de thérapies cible les difficultés de communication sociale.
Au lieu d'utiliser des récompengesur changer les comportements, ces thérapies pennett

a un enfant de pratiquer des interactions socialeexXemple, dans une thérapie appelée
Preschool Autism Communication Tr{#8ACT), les thérapeutes apprennent aux parents a
reconnaitre legentatives de communication de leur enfant et a y répondre." (nouvelle version
de l'article)

Dossier Explications sugltisme Spectrum News 32


https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=fr&ie=UTF8&prev=_t&rurl=translate.google.fr&sl=en&sp=nmt4&tl=fr&u=https://www.spectrumnews.org/features/deep-dive/the-social-network-how-everyday-interactions-shape-autism/&xid=17259,1500000,15700022,15700043,15700124,15700149,15700186,15700191,15700201,15700214&usg=ALkJrhi_YBQJ2TAqkvGKfXF5v3bD4dYfkQ
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=fr&ie=UTF8&prev=_t&rurl=translate.google.fr&sl=en&sp=nmt4&tl=fr&u=https://www.spectrumnews.org/features/deep-dive/the-social-network-how-everyday-interactions-shape-autism/&xid=17259,1500000,15700022,15700043,15700124,15700149,15700186,15700191,15700201,15700214&usg=ALkJrhi_YBQJ2TAqkvGKfXF5v3bD4dYfkQ
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=fr&ie=UTF8&prev=_t&rurl=translate.google.fr&sl=en&sp=nmt4&tl=fr&u=https://www.spectrumnews.org/author/lynnkoegel/&xid=17259,1500000,15700022,15700043,15700124,15700149,15700186,15700191,15700201,15700214&usg=ALkJrhh31kBFH_CAk-vplhvFZjvMDV_NFg
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=fr&ie=UTF8&prev=_t&rurl=translate.google.fr&sl=en&sp=nmt4&tl=fr&u=https://www.spectrumnews.org/news/researchers-seek-active-ingredients-of-early-intervention/&xid=17259,1500000,15700022,15700043,15700124,15700149,15700186,15700191,15700201,15700214&usg=ALkJrhgP4oD2NZ3XfORp9njmsWLxnjfQkw
https://translate.googleusercontent.com/translate_c?depth=1&hl=fr&ie=UTF8&prev=_t&rurl=translate.google.fr&sl=en&sp=nmt4&tl=fr&u=https://www.spectrumnews.org/news/early-interventions-explained/&xid=17259,1500000,15700022,15700043,15700124,15700149,15700186,15700191,15700201,15700214&usg=ALkJrhiLLMzP8neTwSvUJ7pL7OGPpQBdFg#refs
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/3571656
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29742275
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/29052838
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/28393350
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25218848
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/16795385
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/25911305
https://www.spectrumnews.org/news/parent-training-may-lead-lasting-gains-autism-features/

Sur le méme théme :

La polémique au sujet de la thérapie de I'autisme la plus
répandue

L'analyse comportementale appliquée est le traitement de l'autighos lergement diffusé,
mais quelques personnes affirmguoe ses exercices et ses programmes sont cruels, et ses
objectifs malavisés. Un article de "SpectrumNews", le meilleur site Internet d'information

scientifique sur | '"autisme, é

Auti sme et ABA : |1 e gqouffre e
| OEur ope

Les interventions bas®es sur | 0pphed Behavieur Co mp o
Analysis) sont significativement liéesxameilleurs résultats et sont largement considérées

comme | e Otraitement habituel &6 en Am®rique d
approche 6®cl ectiqued " |l a d®finitioné

Autisme et ABA - Interview de la Pr Karola Dillenburger

Apres le 2éme salon international de l'autisme (association RIAU), la Pr KarolebDithen

de Belfast, répond a quelques questions sur I'ABIK. explique les défauts des
recommandations britanniques (NICE), rappelle la généralisation de I'ABA en Amérique du
Nord sur des bases de consensus scientifique.

Des d®l ai s dointervention pl u:
profitables pour tous

Des d®l ais doéi nt er v e remdnalerintefse) plus coursdanse nt i on ¢
I 6 aut i s mables mourtes gnfantsflas parents et les contribuables. Suite a une étude
scientifique dans I'Ontario, l'avis de parents dans un éditorial de la revue JAMA Pediatrics.

David Mandel | : Les restricti
USA

Une analyse du codt de l'autisme aux Etiigs. Et des interrogations sur la fagcon ddtree
en Tuvre des pratiques plus efficientes.

Le PACT (The Lancet) 1/3

PACT (Preschool Autism Communication Therapy) est une intervention basée sur la,théorie
assistée par les parents et utilisant la vidéo. Elle@stue pour améliorer les compétences de
communication sociale des enfants affectés de troubles du spectre autistique. Les principes de
PACT d®coul ent deé
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spectrumnews.ordraduction de "The link béwveen antidepressants andism, explained”
par Jessica Wright / 6 septembre 2018

The Autumn Queen © LUneMG

Parmi les nombreuses choses qu'une femme est censée éviter lorsqu'elle est enceinte, on
trouve les antidépresseurs, en particulier un-sguesde médicaments que certaines études
ont lié & un risque accru d'autisme et de trouble déficitaire dmtiatt avec hyperactivite.

Pourtant, les preuves du lien entre les antidépresseurs et |'asistmeinces. Et une
dépression non traitée est dargese pour une mere et son enfant.

Nous expliquons ici ce que les scientifigues savent sur le lien entretiéépresseurs et
l'autisme.

La prise d'antidépresseurs pendant la grossesse augmeittelle les risques que votre
enfant soit atteint d'autisme ?

Peutétre, mais méme si c'est le cas, le risque est faible. Plusieurs études ont examiné les
dossiers médaux de milliers de femmes pour déterminer si les enfants de celles qui ont pris
des antidépressirs pendant leur grossesse présentaient un tauisaiaydlus élevé.

Certaines de ces études ont constaté que les chances de voir les femmes avoir un enfant
autiste doublaient. Cependant, comme le risque initial d'autisme est faible, cette augmentation
se traduit par un risque absolu faible.

Plus importanencore, les femmes qui prennent des antidépresseurs peuvent présenter d'autres
caractéristiques qui sont responsables de lI'augmentation du taux d'autisme chez leurs enfants.
De nombreuses études qunient compte de ces caractéristiquescheent que les

antidépresseurs eurémes ne présentent aucun risque.

Quels sont ces autres traits ?
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Des antécédents de dépression ou d'autres troubles psychiatriques chez une femme sont liés a

un risque accru d'autige chez ses enfants. Et les femmesfsantf de dépreson grave sont

plus susceptibles de continuer a prendre des antidépresseurs pendant leur grossesse que celles
qui sont légérement atteintes, ce qui fausse toute comparaison. Le stress maternel, qui peu
découler d'une dépression grave, pmalementafiet er | e d®vel oppement d

Deux études publiées I'année derniére ont examiné les données de femmes qui avaient pris des
antidépresseurs pendant une grossesse mais pas pendant une autre. Dagtideatpse

fr res et sétéerpssésguamntidépresaseure dans I'utérus se sont avérés

présenter le méme risque d'autisme que ceux qui ne l'avaient pas été. Ces résultats suggerent
gue lorsque nous contrdlons la génétique ou l'environneredatrdere, les antidépresseurs
n‘augmetent pas le rigue d'autisme chez ses enfants.

Deux autres études ont porté exclusivement sur des femmes souffrant de troubles
psychiatriques, dont certaines seulement ont continué a prendre des antidépresseurs pendan
leur grossesse. Une étude a montré lgs antidépsseurs ne présentaient aucun risque

lorsque les chercheurs comparaient les femmes souffrant de troubles psychiatriques. L'autre
étude a montré que pour 100 enfants ayant un diagnostic d'autisme,&2embaievoir leur
diagnostic a I'utiliation d'antidépmesseurs chez la mére pendant la grossesse.

Il a été démontré que I'age, le statut s@onomique, le niveau d'éducation et le lieu de
résidence (zone urbaine ou rurale, par exemple) d'une femnauentrte influence sur le

taux d'autismehez ses enfas Par exemple, dans une étude qui a montré un doublement des
probabilités d'utilisation d'antidépresseurs, I'association a disparu lorsque les chercheurs ont
contrélé 500 facteurs, dont ceux mentioninedessus.

Les femmes chez qui on &gnostiqué umprobléeme médical peuvent étre particulierement
motivées a rechercher un diagnostic d'autisme pour leur enfant. Ce facteur peut étre moins
préoccupant dans les études analysant les données des pagpagérd d'un systeme de

santé généralé.

Que devezvous rechercher dans une étude établissant un lien entre les antidépresseurs
et l'autisme ?

Les études les plus solides sont basées sur les données de pays qui disposent d'un systeme de
santé généralisgt qui gérent des bases de données tegpsur lesaissances et les dossiers
meédicaux. Ces bases de données permettent aux chercheurs de rechercher des tendances sur
des centaines de milliers de personnes. Elles permettent de suivre non seulensatiolutil

des antidépresseurs et les diagtics d'autime, mais aussi une myriade d'autres facteurs
susceptibles d'influer sur le risque d'autisme.

En général, il est important de verifier combien de femmes ont été incluses dans une étude et
combien d'enfas sont autistes. Si une étude inctoptpeu d'enfas autistes, ses conclusions
ne seront pas statistiquement significatives.

Toutes les études devraient contréler les différences entre les femmes qui prennent des
antidépresseurs pendant la grossesesellets qui n'en prennent pas. Les heeiles études

seront congues spécifiquement pour traiter les facteurs susceptibles d'influencer I'analyse, tels
gue ceux décrits @essus.
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Certaines études examinent également le lien entre I'utilisation d'antgipeeshez les
hommes et I'autisme ch&urs enfantsCes données donnent un apercgu du lien génétique
entre la dépression et l'autisme, car l'utilisation de médicaments par un pere ne peut pas
affecter directement son enfant.

Quel type d'étude prouveraitque les antidépresseurs sont liés a lisisme ?

Les étides d'observation pourraient ne jamais étre en mesure de fournir des résultats
concluants. En plus des facteurs mentionnéessus, ces études regroupent les doses et les
types d'antidépresseurs eupent se fonder sur des aéealuatios peu fiablesle la
consommation d'antidépresseurs.

La seule fagon de prouver gu'une association existe serait de concevoir une étude dans
laquelle un ensemble de femmes prendrait des antidépresseurs et un aairehm plais

une telle étude serait civaire a I'éthjue car elle impliquerait de refuser des médicaments a
un groupe de femmes qui pourraient en avoir besoin. Les études sur les animaux peuvent
fournir des informations.

Cependant, il est difficile de domenter les comportements de type deitthez un aniad.

Alors, quel est le résultat ? Les femmes devraiemles cesser de prendre des
antidépresseurs pendant leur grossesse ?

Les femmes aux prises avec cette question devraient consulter leur médesiqué.e
d'autisme lié a la prise d'atéipresseurs efdible, voire inexistant. Et une dépression grave
pendant ou apres la grossesse peut étre préjudiciable a la fois a la mére et a I'enfant. Mais
I'analyse risqueavantages des médicaments sera diftérpour chaque femme.

blogs.mediapart.fr
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spectrumnews.orgraduction de Conditions that accompany aitism, explained' par
Hannah Furfaro / 25 juillet 2018

i

Plus de la moitié des personnes sur le spectre ont quétes conditions ou pldsLes types
d'affections oncomitantes et leur mode de manifestation varient d'une personne autiste a
l'autre.

© Spectrum News
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Ces affetions peuvent exacerber les caractéristiques de I'autisme ou influer sur le moment ou
le diagnostic d'autisenest posé. Il est donc important de comprendre cotrgliea
interagissent avec l'autisme.

Voici ce que les chercheurs savent des conditions qui accompagnent souvent l'autisme.
Quels sont les traits ou les conditions qui accompagnent couramment l'autisrae

Les affections qui se mélent a l'autisme appartiehgénéralement a I'un des quatre gesi
suivants : les problemes médicaux classiques, tels que I'épilepsie, les problemes gastro
intestinaux ou les troubles du sommeil ; les diagnostics de dévelopipéateque la
déficience intellectuelle ou le retade langage ; les problemes de sanédtale, tels que le
trouble déficitaire de l'attention avec hyperactivité (TDAH), le trouble obsessicomglulsif
ou la dépression ; et les affections génétignemment le syndrome de I'X fragile et le
complexe @ sclérose tubéreuse.

Quelle est la féquence de ces affections chez les personnes autistes ?

Cela dépend de l'affection, et les estimations varient considérablement. Par exemple, entre 11
et 84 % desmants autistes souffrent également d'anxiébe méne, de graves problémes

de sommeil peeent affecter entre 44 et 86 % des enfants du spettes différences dans les
critéeres de diagnostic et les autres variables de I'étude peuvent expliquegeemiarges. Et
I'age, le sexe, la race et le quotienéllectuel de la personne évaluéaipent tous influencer

le diagnostic et le moment ou il est posé. Par exemple, les enfants noirs autistes sont plus
susceptibles que les enfants blancs autistesad®oir un diagnostic de déficience

intellectuelle®. Et si un enfant ne parle pas, lesutstes de I'humeur peuvent étre difficiles a
détecter. Certaines affections, comme l'anxiété, peuvent également paraitre différentes chez
les personnes autistes ez d'autres personnes, ce qui ajoute encore a ldedtéple la
situation.

De plus, les otils utilisés pour identifier les troubles peuvent ne pas fonctionner aussi bien
chez les personnes autistes. Les chercheurs mettent au point des échellesespacifiq
l'autisme, telles qu'un questionnaire de dégestde la dépression, pour aider a ugse ces
énigmes diagnostiques.

Que peuvent gagner les scientifiques a étudier ces conditions ?

Presque toutes les affections qui accompagnent l'autisme peuviemtesveffets graves sur
le bienétre. Et certaines dues conséquences plus graves quéidiae.

Une meilleure compréhension de ces affections pourrait améliorer la qualité de vie des
personnes autistes. Par exemple, l'identification des génes impimuréait permettre une
détection précoceet un traiement- de ces affections.

"Nous devns vraiment comprendre les causes des problemes d’humeur et de dépression,
ainsi que les problemes d'impulsivit@éclare Paul Lipkin, directeur du "réseau intefaar
l'autisme" & I'Institut Kennedy Krieger de Balore. "A mesure que nous comprenomgux

les racines neurologiques de ces problémes, nous pourrons, esfgrorettre au point des

traitements médicaux plus nombreux et mieux giblé

Dossier Explications sugltisme Spectrum News 37



Le traitement'une affection connexe peut également atténuerdis tle I'autisme. Par
exemple, le &itement précoce des crises peut diminuer les problemes cognitifs et
comportementaux chez les enfants atteints d'un complexe de sclérose tubéreuse

La résolutiordes problemes de sommeil ou des problémes gasedinaux peut également
présenter des amtages sur le plan du comportement. La quantité et la qualité du sommeil
peuvent, par exemple, influer sur I'humeur et la gravité des comportements répétitifs.

Comment des affections concomitantes peuveslles complguer le diagnostic de
l'autisme ?

Certains traits de l'autisme, tels que les aptitudes sociales et les sensibilités sensorielles
déficientes, se recoupent avec ceux d'autres affections. Par exempéestasies autistes et
celles atteintes de schizophi€ont toutes deux des difficultés a@rpevoir les signaux
sociaux. Lorsqu'une personne présente I'un de ces traits communs, son médecin peut
simplement lui attribuer le diagnostic le plus plausibliepéut étre trés difficile de
comprendre la cause d'womportemefit explique Carla Mazefgk professeur associé de
psychiatrie a I'université de Pittsburgh.

Les traits du TDAH peuvent également masquer ou étre confondus avec ceux de laittisme
retarcer le moment ou un enfant recoit un diagnostic d'angtis

Le diagnostic d'autisme peut éparticulierement délicat chez les personnes souffrant d'un
handicap intellectuel ou de graves retards de langage.

Que peuvent révéler les études sur les troublesrammitants sur la biologie de l'autisme
?

Certaines dees affections peuvent avoir des nrésmes biologiques communs avec

l'autisme. Par exemple, une étude publiée cette année a révélé que les schémas d'expression
des génes dans le cerveau des persautestes sont similaires a ceux des personnes agteinte

de schizophrénie ou de troubles Bii@s®. Les personnes atteintes de ces troubles peuvent
également partager des variantes et des traits génétiques, tels que des difficultés de langage ou
de l'agessivité.

Dans d'autres cas, la relation avec l'autigraut étre multidimensionnelle. Paemple,

environ une personne autiste sur trois souffre d'épilegsikes personnes épileptiques ont un
risque huit fois plus élevé d'étre autistes que la pdpuolgE€nérale. Le lien peut étre en partie
génétique, rais il est également possible que deses précoces ouvrent la voie a certaines
caractéristiques de l'autisme.
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L'autisme est beaucoup plus fréquent chez les garcorchgades filles. € sexratio

asymeétrique a été rentaré depuis que les premiers cas d'autisme onléététs dans les

années 1940 es raisons exaes de ce ratio restt floues. Elle pourrait trouveasource

dans les différences biologiques entre les sexes. Ou, selon certains experts, il pourrait s'agir

d'un artefact de la facon dont l'autisme est défini et diagnostiqué.

Voici comment les cherchesiestiment et exmjuent le sexatio dans l'autisme.
Qu 0 eesque le sexatio de l'autisme ?

Les chercheurs ont toujours trouvé plus de garcons que de filles porteurs d'autisme, lorsqu'ils
ont estimda prévalencele I'autisme. Cela été vrai peu importe que les données proviennent
de diagnostics signalés par les parents, d'examens des dossiers scolaires et médicaux, ou
d'évaluations diagnostiqgues des enfants.

L'analyse la plus completk sexratio de l'autisme, publiée en 2017, s'appuie sur les données
de 54 études de prévalence dans le monde. Cette analyse a estimé envaogoALayitistes
pou une fille.

Quels facteurs pourraent influencer ce sexatio ?
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