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Introduction

Introduction

Les Troubles du Spectre Autistigue (TSA) sont des troubles
neurodéveloppementaux, d’appariation précoce et qui affectent le développement de

I’individu tout au long de sa vie.

Les TSA constituent un regroupement de trois tableaux diagnostiques : le trouble
autistique, le Syndrome d’Asperger et 1’autisme atypique (ou Trouble Envahissant du
Développement Non Spécifié). Ces trois diagnostics, répertoriés dans la CIM-10 (OMS,
2004), partagent des critéeres diagnostiques quasiment identiqgues comportant des
anomalies qualitatives dans les domaines des interactions sociales réciprogues et de la
communication, ainsi que la présence d’activités restreintes ou répétitives (Association
Américaine de Psychiatrie, 2000). Cette classification utilise une définition catégorielle
des troubles, en fonction de la gravité des symptomes. Le DSM-V (APA, 2013) a opté
pour une approche dimensionnelle, en regroupant ces affections, qui seraient des
expressions différentes d’un méme trouble. Le diagnostic de Trouble du Spectre
Autistique repose sur deux criteres principaux : des anomalies dans le domaine de la
communication sociale et la présence de comportements de type répétitif, restreint ou
stéréotypé. Le handicap découlant de ce diagnostic est pris en compte par 1’utilisation

d’une échelle de gravité des symptomes.

La prévalence des TSA a fortement augmenté durant ce dernier demi-siécle,
passant de 4 enfants pour 10.000 (Gillberg 1984 ; Wing, Yeates, Brierley et al. 1976) a un
taux de 0,6-1,1% des enfants d’age scolaire, en Europe et aux Etats Unis (Baird,
Simonoff, Pickles et al. 2006; Fombonne 2009 ; Gillberg, Cederlund, Lamberg et al.,
2006). Ce handicap se retrouve plus freguemment chez les gar¢ons dans une proportion
d'environ quatre garcons pour une fille (Kielinen, Linna, & Moilanen, 2000; Magnusson
& Saemundsson, 2001). Les dernieéres données épidémiologiques rapportent qu’un enfant
sur 88 serait soupconné d’avoir un TSA (Autism and Developmental Disabilities
Monitoring Network, 2012). Cette forte prévalence en fait un des troubles les plus

fréquents de la petite enfance.
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Les symptomes des TSA peuvent se manifester de différentes manieres et a
differents niveaux de développement. Les niveaux cognitifs sont trés hétérogenes, allant
d’un retard mental sévére a des Quotients Intellectuels (QI) supérieurs a la moyenne
(Chakrabarti & Fombonne, 2005)

Par ailleurs, les déficits spécifiques aux TSA peuvent coexister avec d’autres
problémes tels que 1’épilepsie, des déficits sensoriels, des problémes moteurs ou encore
des troubles de I’attention, du sommeil ou de I’alimentation (HAS, 2010 ; Rogé, 2008).
Les TSA se caractérisent donc par une importante hétérogénéité, tant sur le plan

phénotypique que sur le plan étiologique.

L’étiologie des TSA est complexe. De nombreuses causes peuvent exister. Dans
certains cas, l’autisme peut résulter d’anomalies génétiques ou de facteurs
environnementaux ou encore de la combinaison des deux. L’autisme est I’un des troubles
les plus fortement héritables, avec des taux de concordance entre 60 et 92% chez les
jumeaux monozygotes et de 0 a 10% chez les jumeaux dizygotes (Muhle, Trentacoste, &
Rapin, 2004; Veenstra-Vanderweele, Christian, & Cook 2004). Toutefois, la disparité
chez les jumeaux monozygotes indique que d’autres facteurs peuvent influencer les
phénotypes. Ainsi, des facteurs environnementaux, périnataux ou épigénétiques
pourraient modifier 1’expression génétique. A 1’heure actuelle, seuls 20% des personnes
diagnostiquées avec un TSA ont une étiologie clairement définie (Coleman & Gillberg,
2011). En conséquence, le diagnostic repose toujours sur des observations
comportementales.

Compte tenu de l'augmentation des taux de prévalence et du fait que le diagnostic
soit basé sur des observations du comportement, I'existence de mesures valides et d’outils
de dépistage er de diagnostic fiables est cruciale.

Depuis 2007, I’ Association Américaine de Pédiatrie recommande un dépistage
systématique des TSA chez tous les enfants a partir de 1’dge de 18 mois. L’identification
précoce des enfants a risque pour un TSA vise a diminuer 1’dge du diagnostic et I’age
auquel débute I’intervention précoce. Les recherches s’accordent aujourd’hui sur le fait
qu’une intervention précoce permet d’obtenir les meilleurs résultats a long terme, pouvant
modifier la trajectoire développementale des enfants et limiter ’impact handicapant de
certains symptomes (Dawson, 2013 ; Fernell, Eriksson, & Gillberg, 2013 ; Karanth &
Chandhok, 2013 ; McGovern & Sigman, 2005 ; Rogers & Vismara, 2008 ; Warren et al.,
2011).
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L’age auquel débute I’intervention est conditionné par 1’age du diagnostic.

Dans une premicre partie, les symptomes des TSA permettant la pose d’un
diagnostic sont présentés. Les enjeux du diagnostic précoce sont discutés.

Par la suite, I’histoire naturelle du trouble et ses manifestations précoces sont
présentées avant d’exposer les outils de dépistage existants.

Enfin, la derniere partie aborde les questions liées aux différentes pratiques autour
du dépistage des TSA.






Partie théorique

1. Le Diagnostic de TSA

En 2005, la Fédération Francaise de Psychiatrie en collaboration avec la Haute
Autorité de Santé, a publié les « Recommandations pour la pratique professionnelle du
diagnostic de 1’autisme », qui fait, en France, référence en matiere de pratiques liées au
diagnostic des TSA.

1.1. Lessymptomes autistiques

Définir les caractéristiques d’un désordre équivaut a définir les symptdomes

nécessaires et suffisants pour établir son diagnostic.

Wing et Gould (1979) ont mené une étude fondamentale qui a mis en évidence les
trois secteurs du développement touchés dans I’autisme. Elle portait sur un échantillon de
132 enfants agés de 2 a 18 ans, présentant des difficultés d'apprentissage sévéres et / ou
I’une des caractéristiques suivantes : difficultés dans le fonctionnement social, difficultés
de communication verbale et non-verbale, activités stéréotypées et répétitives.

Deux groupes ont été constitués a partir de 1’analyse des comportements sociaux
de chaque enfant. Cinquante-huit enfants ont été considérés comme ayant des interactions
sociales appropriées (Groupe A) et 74 enfants comme ayant des difficultés dans ce
domaine (Groupe B). Les groupes ne différaient pas au niveau de I’age, mais il y avait
significativement plus de garcons dans le groupe B.

Plusieurs différences significatives ont été relevées au niveau de la
communication et du jeu. La majorité des enfants du groupe B (90%) étaient mutiques
ou présentaient de 1’écholalie contrairement a ceux du groupe A (50%). De plus, dans le
groupe B, 97% des enfants n’ont montré aucun jeu symbolique (contre 24% dans le
groupe A). Dans le groupe A, seuls les enfants ayant un age de développement inférieur a
20 mois ne montraient pas de jeu symbolique, conformément au développement typique
oll cette capacité se manifeste uniquement durant la seconde année de vie. A I’inverse, les
enfants de plus de 20 mois du groupe B présentaient des difficultés de communication et

une pauvreté du jeu symbolique.
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Wing et Gould (1979) concluent que tous les enfants qui présentaient des
difficultés dans I’interaction sociale avaient des comportements stéréotypés et répétitifs et
presque tous présentaient une absence de langage ou des anomalies au niveau du langage
et des activités symboliques. Par conséquent, cette étude montre une tendance marquée
pour une occurrence simultanée de ces problémes.

Ainsi, des déficits dans la compréhension sociale, dans la communication et dans
I’imagination tendraient a apparaitre simultanément chez le méme individu (ce qui
suggere qu’ils sont liés) et non pas simplement qu’ils surviennent ensemble, par hasard,
chez les individus qui sont diagnostiqués avec autisme. Les problémes de socialisation, de
communication et d’imagination sont donc suffisants et nécessaires pour définir les

comportements spécifiques et universels de 1’autisme.

Le diagnostic de TSA s’établit donc sur des critéres comportementaux. Il existe
trois criteres importants que 1’on appelle la triade autistique (Frith, 1989; Tager-Flusberg,
2000 ; Howlin, 2003).

- Des difficultés de communication (verbale et non-verbale) : retard ou absence
totale de développement du langage parlé, incapacité a engager ou a soutenir une
conversation avec autrui (aspects pragmatiques du langage), écholalie, langage
idiosyncrasique. De méme, la communication non-verbale est altérée. La personne avec
autisme ne compense pas I’absence de langage par des comportements non-verbaux.

- Des difficultés de socialisation : le contact visuel est souvent absent ou rarement
employé dans le but de communiquer (Stone, et al., 1997). L'utilisation de gestes et
d'expressions faciales appuyant l'interaction entre les individus peut étre déficiente. Alors
que le pointage peut étre utilisé pour obtenir ou nommer un objet, il est rarement employé
dans le but de partager un intérét (Baron-Cohen et al., 1992). L’altération qualitative des
interactions sociales peut affecter l'utilisation des comportements non verbaux pour
réguler l'interaction, la capacité a établir des relations, la recherche de partage social et la
réciprocité sociale et emotionnelle.

- Des difficultés d’imagination se traduisent par des comportements répétitifs et
des centres d’intérét restreints. Les personnes atteintes de TSA ont une obsession pour
I’'uniformité, elles rejettent le changement et mettent en place des activités pauvres, sans
cesse répétées, et des stéreotypies. Chez les enfants, le jeu se réduit a la manipulation
d’objets, utilisés de fagon détournée ou stéréotypée. Il n’y a pas ou peu de jeux spontanés

ou imaginatifs ; les enfants avec TSA jouent rarement, voire pas du tout a « faire
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semblant ». L’utilisation d'objets en tant que symboles représentant d'autres objets (jeu
symbolique) est absente ou anormale (Baron-Cohen, 1987). Chez les adultes, on peut
observer des intéréts spécifiques tres développés (ex. horaires de trains, réseaux routiers,
calculatrices) ainsi qu’un besoin excessif de routine. Chez certaines personnes, de petits
changements dans I'environnement peuvent provoquer des perturbations émotionnelles
importantes allant jusqu'a des crises de colere (Filipek et aL, 1999). Des maniérismes

moteurs repétitifs peuvent également étre présents.

Comme Wing et Gould (1979) I’ont fait remarquer, le portrait clinique des
personnes avec un TSA varie en fonction des individus et peut se manifester de
différentes manieres, selon leur age et/ou leurs capacités intellectuelles. L’évolution aussi
est trés variable, reflétant a la fois la grande hétérogénéité des syndromes autistiques,
I’hétérogénéité probable de leur cause, mais aussi la disparité en matiére de précocité de
diagnostic et de prises en charge éducatives et thérapeutiques. D’une maniere globale, les
enfants atteints de TSA ont dans pratiquement la moitié des cas un déficit de la
communication verbale et non verbale. Les compétences cognitives varient également,
avec des personnes qui présentent une déficience intellectuelle sévere et d’autres
personnes qui ont un fonctionnement intellectuel supérieur a la moyenne. La déficience
intellectuelle se retrouverait chez 25 a 50% des personnes avec un TSA (Chakrabarti &
Fombonne, 2001, 2005). Ces personnes présentent également des déficits dans les
comportements adaptatifs qui entravent leur autonomie (Murphy et al., 2005). Il
semblerait donc que les adultes avec un TSA soient désavantagés pour participer
pleinement a la vie en société (éducation, emploi, santé, relation sociale, qualité de vie)
(Howlin & Moss, 2012 ; Poon, 2012).

La triade autistique a été la référence pour le diagnostic des TSA et a été a la base
des critéres diagnostiques de la CIM 10 et du DSM 1V. Toutefois, les recherches actuelles
suggerent que les domaines de la communication et des interactions sociales se recoupent
et constituent un méme et unique facteur (Robertson, Tanguay, L'Ecuyer, Sims, &
Waltrip, 1999; Constantino et al., 2004). Le DSM-V a donc regroupé ces deux

dimensions dans ses criteres diagnostiques.
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Le diagnostic de TSA repose donc aujourd’hui sur 4 criteres essentiels (APA,
2013) :
- Des déficits dans le domaine de la communication sociale et des interactions
sociales :
o Des difficultés dans I’initiation et la réponse sociale
o Des difficultés dans la communication non verbale
o Des difficultés a établir et maintenir des relations sociales typiques
- Des comportements répetitifs et intéréts restreints :
o Présence de préoccupations atypiques
o Présence de rituels et résistance au changement
o Présence de comportements sensoriels atypique
- Symptdmes présents depuis la petite enfance

- Symptémes limitant le fonctionnement quotidien

L’approche dimensionnelle considere que les différences individuelles observées
trouble (Frazier et al., 2010 ; Lord et al., 2006 ; VanDaalen et al., 2009). Les difficultés

individuelles sont évaluées en fonction du niveau de soutien nécessaire.

1.2. Le diagnostic précoce des TSA

Les ¢études rétrospectives rapportent que les parents d’enfants diagnostiqués avec
un TSA se sont inquiétés du développement de leur enfant lorsque ce dernier avait entre
12 et18 mois (DeGiacomo & Fombonne 1998; Rogers & DiLalla 1990; Stone, Coonrod,
Turner, & Pozdol, 2004). Or, de nombreuses études rapportent que la majorité des enfants
ne regoivent pas de diagnostic formel avant 1’dge 4 ans et plus (Autism and
Developmental Disabilities Monitoring Network Surveillance Year 2007; Chamak,
Bonniau, Oudaya, &, Ehrenberg, 2011 ; Shattuck et al. 2009 ; Yeargin-Alsop et al. 2003).

Un diagnostic précoce est indispensable pour mettre en place une intervention
précoce, qui apporte les meilleurs résultats a long terme chez la plupart des enfants avec
un TSA (Dawson, 2013 ; Dawson et al., 2012 ; McGovern & Sigman, 2005 ; Rogers &

Vismara 2008; Warren et al., 2011). L’établissement d’un diagnostic précoce est un défi
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considérable. En effet, un diagnostic précoce ne peut étre utile que si ce dernier est fiable.
Un diagnostic incorrect de TSA peut avoir des conséquences potentiellement
dommageables pour I’enfant et sa famille. De méme, le fait d’écarter un diagnostic chez
un enfant avec un TSA repousse la mise en place d’une intervention précoce

dommageable pour son développement.

Les études rapportent que les diagnostics posés par des équipes spécialisées chez
des enfants aprés 1’age de 3 ans sont fiables et stables dans le temps, avec des taux de
concordance compris entre 80 et 100% (Eaves & Ho, 2004; Lord, 1995; Matson, Wilkins,
& Gonzalez, 2008 ; Woolfenden, Sarkozy, Ridley, & Williams, 2012 ).

Les diagnostics posés plus précocement sont davantage aléatoires.

Une incertitude existe quant a la pertinence des critéres de diagnostic pour les
jeunes enfants. Les criteres pour les TSA mettent I'accent sur les difficultés dans les
domaines de la socialisation et de la communication, qui sont tous deux difficiles a
évaluer chez les jeunes enfants. La présentation clinique des individus atteints de TSA
varient dans la nature, la gravité et I'évolution des difficultés. Les criteres diagnostiques
actuels ne refletent pas cette hétérogénéité. Par ailleurs, certains comportements utilisés
pour le diagnostic ne sont pas observables chez les jeunes enfants et apparaissent plus tard
au cours du développement. Le jugement clinique doit donc s’ajuster a I’age de I’enfant et
a son niveau de développement pour considérer les signes observés.

Par ailleurs, les outils de diagnostics manguent de sensibilité et de spécificité.
Deux outils sont recommandés par les différents guides de bonnes pratiques (Calofornia
Department of Development Mental service, 2002 ; Filipek et al., 2000 ; Nationnal
Research Concil, 2001 ; Haute Autorité de Santé, 2005) :

- L’Entretien pour le Diagnostic de 1I’Autisme (ADI-R ; Lord, Rutter & LeCouteur,
1994).

- L’Echelle d’Observation pour le Diagnostic de 1I’Autisme (ADOS ; Lord et al.,
2000)

11
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L’ADI-R est un entretien avec les parents qui permet de rechercher les symptémes
des TSA dans le domaine des relations sociales, de la communication et des
comportements stéréotypés et répétitifs. Cet outil a fait I’objet d’une traduction et d’une
validation en population francaise (Rogé et al., 2011).

L’ADI-R est utilisable chez les adultes et les enfants d’un 4ge mental supérieur a
deux ans. Cependant, des études rapportent un taux important a la fois de faux négatifs et
de faux positifs chez les jeunes enfants et donc une sensibilité et une spécificité qui
restent limitées (Charman & Baird, 2002; Cox et al., 1999 ; Risi et al., 2006; Ventola et
al., 2006; Wiggins & Robins, 2008). Un algorithme spécifique de I’ADI-R pour les jeunes
enfants &gés de 12 a 47 mois a été élaboré, notamment pour les besoins de la recherche
(Kim & Lord, 2012). Des recherches sont actuellement en cours en Europe pour valider

I’ADI-R chez les jeunes enfants de moins de 4 ans.

L’ADOS-G est une échelle d’observation standardisée qui permet d’évaluer la
communication, [’interaction sociale et [’imagination ainsi que la présence de
comportements stéréotypés et d’intéréts restreints a partir d’activités semi structurées.
Cette échelle a fait ’objet d’une traduction et d’une validation en population francaise
(Rogé et al., 2009).

L’ADOS-G comporte 4 modules et est utilisable chez des enfants sans langage
comme chez des adultes verbaux. Chaque module possede son propre protocole avec des
activités pour enfants ou pour adultes. Le choix du module se fait en fonction de 1’age
chronologique et du niveau de langage expressif.

Pour les jeunes enfants s’exprimant par des phrases de moins de 3 mots, le module
1 est approprié. Cependant, le module 1 de I’ADOS-G manque de fiabilité chez les jeunes
enfants avec un age de développement inférieur a 16 mois (Gotham, Risi, Pickles, &
Lord, 2007). Cet outil manque également de spécificité chez les enfants présentant un
retard de développement important (DeBilt et al., 2004 ; Joseph, Tager-Flusberg, & Lord,
2002).

Des études ont tenté de combler ces déficits. Gotham et al. (2007) ont developpé
de nouveaux algorithmes, notamment pour le module 1 de I’ADOS afin d’augmenter la

spécificité particulierement chez les jeunes enfants non verbaux. Les résultats rapportent
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une sensibilité équivalente aux algorithmes originels mais une spécificité plus élevee
(Gotham et al., 2007 ; Gotham et al., 2008).

Un module spécifique a également été élaboré pour les jeunes enfants a partir de
I’dge de 12 mois, le module Toddler (ADOS-T ; Luyster et al., 2009). Ce module utilise
un algorithme baseé sur le domaine socio-communicatif et des comportements répétitifs et
restreints. Il permet d’indiquant un risque plus ou moins élevé de TSA. Ce module
présente une sensibilité et une spécificité de 95% chez des enfants agés entre 12 et 30
mois (Luyster et al., 2009). Le module Toddler a été traduit en francais par Bernadette

Roge et sa validation en population francaise est en en cours.

Malgré ces difficultés, un certain nombre d'études récentes montrent que les TSA
peuvent étre détectés avec précision chez les enfants de moins de 3 ans (Charman &
Baird, 2002; Chawarska et al., 2007 ; Cox et al., 1999 ; Eaves & Ho, 2004; Guthrie,
Swineford, Nottke, & Wetherby, 2012 ; Kleinman et al., 2008 ; Moore & Goodson 2003;
Stone et al., 1999 ; Worley et al., 2011). Ces études rapportent des taux de concordance
variant entre 70 et 100%.

Cependant, ces données sont récoltées dans des conditions spécifiques, qui
empéchent une généralisation des résultats. Tout d’abord, de nombreuses études portent
sur des populations spécifiques constituées soit de fratries d’enfants avec un TSA, soit
d’enfants référés par des professionnels pour des inquiétudes précoces. Les résultats
rapportés par ces études ne sont donc pas généralisables a I’ensemble des enfants atteints
de TSA. En effet, les fratries d’enfants avec un TSA présentent un phénotype particulier.
De méme, la majorité des enfants repérés précocement présentent un faible niveau de
fonctionnement. Par ailleurs, ces enfants sont évalués par des patriciens expérimentés
dans le cadre de programmes de recherche spécifiques. Les résultats rapportés par ces
équipes ne sont donc pas non plus généralisables a ’ensemble des pratiques cliniques
(Klin, Lang, Cicchetti, & Volkmar, 2000 ; Guthrie et al., 2012 ; Stone et al., 1999). Les
cliniciens non spécialisés dans les TSA ont souvent un entrainement moins rigoureux,
voient moins d’enfants avec TSA et sont moins susceptibles de rencontrer des enfants

avec un diagnostic complexe (Molloy et al, 2011).

Malgré cela, ces études rapportent des changements de diagnostic chez certains

enfants. En effet, certains diagnostics posés a un age précoce ne perdurent pas (Kleinman
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et al., 2008). Plusieurs raisons ont éte invoquées pour expliquer ces changements dans la
présentation clinique des enfants durant les premiéres années de vie.

Tout d’abord, il apparait parfois difficile de distinguer des enfants avec un TSA
d’enfants présentant un retard important de développement (Lord et al., 1995).

Il est également possible que I’intervention précoce aient permis a des enfants de
ne plus présenter les criteres diagnostiques pour un TSA et de recevoir par la suite un
autre diagnostic (Kleinman et al., 2008).

Le manque de stabilité des diagnostics précoces peut également étre expliqué par
une variabilit¢ importante dans 1’évolution des symptomes autistiques précoces. Par
exemple, I’étude de Guthrie et al. (2012) visait & examiner la stabilit¢ du diagnostic
clinique et la présentation symptomatique chez 82 jeunes enfants agés de 15 a 24 mois,
dépistés de facon prospective (Wetherby et al., 2008). Chaque enfant a été diagnostiqué
entre 15 et 24 mois avec I’ADOS-T, puis réévalué un an plus tard. Les résultats montrent
que ’ADOS-T permet de diagnostiquer correctement I’ensemble des enfants en fonction
de la présence ou non d’un TSA. Ainsi, la stabilité de la classification est de 100% entre
les 2 évaluations. Cependant, au temps 1, 14 enfants avaient une présentation clinique qui
ne permettait pas de statuer sur la présence ou I’absence d’un TSA. La stabilité pour ce
sous groupe d’enfants est seulement de 7%. En effet, au temps 2, sur ces 14 enfants, 6
avaient un développement typique, 4 présentaient un retard de développement sans TSA
et 3 ont recu un diagnostic de TSA.

Lorsque le diagnostic reste stable, la sévérité des symptomes évolue au cours du
temps. Chez les enfants avec un TSA, une amélioration de la communication sociale et
des interactions est associée a une augmentation des comportements répétitifs et
stéréotypés. Les enfants pour qui le diagnostic ne perdure pas et qui sortent du spectre,
semblent présenter une symptomatologie moins sévére, particulierement dans le domaine
social, ainsi qu’un meilleur fonctionnement cognitif (Guthrie et al., 2012 ; Kleinman et
al., 2008 ; Turner & Stone 2007). Par exemple, les enfants depistés et diagnostiqués dans
I’¢tude de Kleinman et al. (2008) et dont le diagnostic de TSA n’a pas été confirmé au
temps 2, avaient pourtant une présentation similaire aux enfants dont le diagnostic a été
confirmé. Ces enfants se distinguaient par de meilleures compétences en motricité, dans
le domaine de 1’autonomie et par un QI Iégérement supérieur aux autres enfants. Aucune

autre différence n’était observable lors du temps 1, sur les autres variables évaluées.
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Des changements dans la présentation clinique sont donc observés au cours du
développement. Les symptomes autistiques évoluent et les capacités cognitives verbales
et non verbales s’améliorent. Les changements observés dans les diagnostics précoces
semblent surtout se produire a I’intérieur du spectre, avec des changements dans les
symptdmes autistiques et dans les compétences cognitives verbales et non verbales (Lord
et al. 2006; Charman et al. 2005; Chawarska et al. 2007, 2009; Kleinman et al. 2008). Les
¢tudes cherchant a différencier les troubles a I’intérieur du spectre autistique rapportent
les résultats les plus divergents. Le fait de diagnostiquer un TSA semble donc suffisant
(Steiner, Goldsmith, Snow, &Chawarska, 2012 ; VanDaalen et al., 2009). Cette approche
est congruente avec le DSM-V, qui ne donne plus un diagnostic catégoriel, mais plut6t un

diagnostic de TSA, avec un taux de sévérité en fonction du niveau de soutien nécessaire.

Un diagnostic précoce peut donc étre posé dés 1’age de 24 mois par des cliniciens
expérimentés. Le diagnostic précoce des enfants avec un TSA permet la mise en place
d’une intervention pouvant améliorer le développement a long terme de ces enfants et la
qualité de vie de leur famille. Malgré cette possibilité, les diagnostics de TSA ne sont que
rarement établis avant I’age de 3 ans, limitant ainsi les possibilités d’intervention précoce.
Le repérage des enfants a risque de TSA est donc un enjeu majeur. L’identification
précoce d’un trouble nécessite de connaitre I’histoire naturelle du trouble et les

manifestations précoces permettant de le repérer.
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2. Histoire naturelle du trouble

Les TSA affectent le développement de I’enfant de maniére précoce et durable
dans différents domaines :

- La communication sociale

- Le jeu et I’imagination

- Le domaine sensoriel et moteur

- Le développement cognitif verbal et non verbal

Par ailleurs, la présence d’un TSA affecte également I’environnement familial de
I’enfant, en augmentant le stress parental et en perturbant la qualité de vie de la famille.
(Harper et al., 2013 ; Weiss et al., 2012)

Les enfants avec un TSA présentent des particularités comportementales
observables avant 1’age de 36 mois (OMS, 1994). L’identification précoce des enfants a
risque pour un TSA est un enjeu majeur car il permet d’orienter rapidement ces enfants
vers des équipes spécialisées a la fois dans le diagnostic précoce et dans 1’intervention

précoce.

De nombreuses études se sont intéressées au développement précoce des enfants
diagnostiqués avec un TSA et ont permis de mettre en évidence des signes précoces
susceptibles de favoriser la reconnaissance par les professionnels de la petite enfance.
L’objectif de ces études est de repérer des signes spécifiques aux TSA, qui puissent
permettre de différencier les enfants a risque pour un TSA a la fois des enfants typiques

tout comme des enfants a risque pour un autre trouble du développement.

Le profil clinique des enfants avec un TSA est caractérisé par une grande
hétérogénéité a la fois dans 1’age d’apparition des premiers symptomes, dans la sévérité
des signes, et par les différentes comorbidités qui peuvent lui étre associées (HAS, 2010 ;
Landa, Holman, & Garrett-Mayer, 2007). Ainsi, les TSA recouvrent une diversité de

présentations cliniques qui rend complexe 1’identification de tous les enfants a risque.
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La connaissance de la phase préclinique et des signes précoces €vocateurs d’un
risque de TSA favoriserait le repérage des enfants a risque. De nombreuses recherches ont

donc étudié le développement du jeune enfant avec un TSA.

Plusieurs méthodologies ont été utilisées, avec chacune des limites spécifiques.

Les études rétrospectives, utilisant les rapports parentaux ou les vidéos familiales
des enfants avec un TSA ont été les premiéres recherches qui ont permis de repérer
differents signes précoces permettant de différencier les enfants ultérieurement
diagnostiqués avec un TSA des enfants avec un développement typique ou des enfants
avec un autre trouble du développement (Adrien et al., 1993 ; Osterling & Dawson,
1994 ; Werner, dawson, Osterling, & Dinno, 2000) . Toutefois, ces études présentent de
fortes limites méthodologiques. Les rapports parentaux présentent par exemple un biais
de mémorisation quand ils sont effectués plusieurs années apres les faits rappelés. Des
études ont comparé les données issues des rapports parentaux et de I’analyse des vidéos
familiales. L’ensemble de ces études rapportent une faible concordance entre les deux
sources d’informations, témoignant des difficultés pour les parents a identifier certaines
manifestations précoces des troubles (Ozonoff et al., 2011 ; Goldberg et al., 2008 ;
Warner & Dawson, 2005). L’analyse des vidéos familiales comportent également des
limites dues a la qualité des enregistrements mais aussi au manque de standardisation des

vidéos (situations filmées, age de ’enfant...)

Depuis une dizaine d’années, les ¢tudes longitudinales de populations a risque
pour un TSA se sont développées (Zwaingenbaum, Thurm, Stone et al., 2007 ; Yirmiya,
Gamliel, Shaked, & Sigman, 2007 ; Volkmar, Chawarska & Klin, 2005). Ces études ont
permis de décrire plus précisément les différents signes cliniques pouvant indiquer un
risque de TSA dans ces populations spécifiques. Elles ont I’avantage de pouvoir suivre le
développement des enfants et ainsi évaluer ses compétences dans différents domaines, de
facon standardisee et a différents temps. Par ailleurs, ces études ont également permis
d’évaluer le développement cognitif de ces enfants a différents moments de du
développement et permettre d’identifier des caractéristiques cognitives particuliéres chez
les enfants ultérieurement diagnostiqués avec un TSA. Ces études présentent toutefois
une limite importante. Les puinés d’enfants diagnostiqués avec un TSA représentent une

population a risque génétique. En effet, le taux de récurrence chez les puinés d’enfants
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avec un TSA est de I’ordre de 20% (Ozonoff et al., 2011). Ces enfants diagnostiqués avec
un TSA représentent une sous population spécifique et les résultats observés peuvent ne
pas étre généralisables aux enfants issus de famille ne comportant qu’un seul cas. Des
études suggérent que des différences existent, tant au niveau étiologique que dans le
fonctionnement des enfants diagnostiques avec un TSA, qu’ils soient issus d’une famille
a cas multiples ou d’une famille ayant un seul enfant atteint (Hobbs, Brooks, Wang, &
Skinner, 2007 ; Sebat, Lakshmi, Malhotra et al., 2007 ; Zhao, Pak, Smart, & Jin, 2007).
Les enfants issus de familles a cas multiples présenteraient un fonctionnement cognitif et
des comportements adaptatifs plus élevés que les enfants issus de familles a cas unique
(Pandey, Verbalis, Robins et al., 2008). De nombreux facteurs semblent influencer les
différences développementales observees chez les enfants issus de famille a cas multiples,
comme la reconnaissance précoce des symptdmes, les pratiques parentales influencées
par les techniques d’intervention ainsi que le stress parental (Zwaigenbaum, Thurm,
Stone et al., 2007). Par ailleurs, certains enfants issus de famille a cas multiples présentent
des caractéristiques autistiques sans pour autant répondre aux critéres diagnostiques. Ces
enfants auraient donc des caractéristiques comportementales appartenant au phénotype
élargi des TSA (Gerdts, Bernier, Dawson, & Estes, 2013). De fait, les résultats obtenus
chez les puinés d’enfants avec un TSA ne semblent pas toujours généralisables a

I’ensemble des enfants diagnostiqué avec un TSA.

Enfin, une derniere méthodologie consiste a étudier le développement d’enfants
ayant échoué un test de dépistage de la communication en population tout venant
(Wetherby, Watt, Morgan, & Shumway, 2007 ; Wetherby et al., 2004 ; Baron-Cohen et
al., 1996 ; Charman et al., 1997 ; Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Barbaro & Dissanayake,
2013 ). Cette méthodologie est celle qui présente le moins de biais mais qui est aussi la

plus couteuse.

2.1. Patterns de développement des TSA

Les TSA sont des troubles neuro-dévelopementaux qui affectent le développement
de I’enfant de facon précoce et tout au long de sa vie. Cependant, 1I’émergence des signes

autistiques observables semblent pouvoir se manifester selon différentes voies.
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Pendant longtemps, seuls deux patterns ont eté étudiés :

o Le premier est caractérisé par un début précoce, avec une apparition des
signes durant la premiere année de I’enfant dans le domaine de la communication sociale.
Ce pattern développemental semble étre le plus représentatif de 1’apparition des TSA
(Ozonoff, Heung, Byrd, Hansen, & Hertz-Picciotto, 2008).

o Le deuxiéme pattern est caractérisé par une apparition des troubles
autistiques durant la seconde année et faisant suite a une régression développementale,
avec une perte de compétences, notamment dans le domaine socio-communicatif, et qui
surviendrait aprés un développement apparemment normal. Ce pattern développemental
concernerait entre 20% et 50% des enfants avec un TSA (Rogers, 2004 ; Stefanatos,
2008). Cette variabilité est due aux différentes définitions utilisees dans les études pour
caractériser une régression. La régression peut en effet concerner seulement le domaine
langagier (Jones & Campbell, 2010) ou inclure des comportements non langagiers,
comme le jeu par exemple. Une récente méta-analyse conclue & un taux de 32,1%, tout
type de régressions confondues (Barger, Campbell & McDonough, 2013). Cette
régression surviendrait majoritairement entre 1’dge de 15 et 30 mois (Fombonne &
Chakrabarti, 2001; Goldberg et al., 2003; Ozonoff, Williams, & Landa, 2005; Shinnar et
al., 2001. Stefanatos, 2008).

Récemment, des recherches suggerent que cette dichotomie n’est pas suffisante
pour refléter la complexité de 1’émergence des symptdmes autistiques (Ozonoff et al.,
2008). Ainsi, deux autres patterns ont été identifiés:

o Un pattern caractérisé par un développement précoce intact mais suivi par
une stagnation dans le développement, encore nommée plateau, qui entrave 1’acquisition
de nouvelles compétences dans le développement socio-communicatif (Hansen et al.,
2008 ; Jones & Campbell, 2010 ; Kalb, Law, Landa, & Law, 2010 ; Siperstein &
Volkmar, 2004). Klin et al. (2004) utilisent le terme de « pseudo-régression » pour
nommer ce pattern développemental.

o Un quatriéme patterns regroupe des enfants qui présentent des
caractéristiques developpementales combinant a la fois le pattern d’apparition précoce et
une régression dans leur développement (Maestro et al., 2006 ; Werner & Dawson, 2005 ;
Ozonoff et al., 2005 ; Godberg et al., 2003 ; Heung, 2008).

20



Partie théorique

Ozonoff et al. (2010) font I’hypothese que les différentes possibilités d’émergence
des symptdmes peuvent étre envisagées comme appartenant a un méme continuum. Les
deux extrémités de ce continuum seraient les deux premiers patterns observés, a savoir
une apparition précoce et une apparition plus tardive suite a une régression
développementale. Entre ces deux extrémités, de nombreuses possibilités pourraient étre
observées, avec des phénotypes comprenant des caractéristiques mixtes, avec des déficits
primaires, de subtiles pertes, ou encore des stagnations dans les acquisitions. Tous ces
phénotypes meneraient toutefois a un tableau clinique complet pour un diagnostic de TSA
a 24 mois (Ozonoff et al., 2010).

La connaissance de la phase préclinique permet de repérer des marqueurs de
risque au cours de la seconde année de vie. Un dépistage pourrait donc étre propose
durant cette période afin de repérer des enfants a risque pour un TSA avant 1’dge de 24
mois. Cependant, une étude prospective des puinés d’enfants avec un TSA a montré que
certains enfants diagnostiqués ultérieurement avec un TSA ne présentaient aucun signe
précoce avant 1’dge de 24 mois et étaient pourtant diagnostiqués avec un TSA
ultérieurement (Landa et al., 2007). Les auteurs mettent en perspective le fait que certains
enfants sont asymptomatiques durant les deux premieres années de vie et ne seraient donc
pas identifiés par un dépistage qui auraient lieu seulement au cours de la seconde année
de vie de I’enfant (Landa et al., 2007).

Ces conclusions relativisent la possibilité de repérer I’ensemble des enfants a
risque de TSA avant 1’dge de 24 mois, mais au contraire permettent d’argumenter en
faveur d’un dépistage en plusieurs temps, a différents moment du développement afin de
maximiser les chances de repérer les enfants a risque de TSA quelque soit leur trajectoire

développementale et I’age d’apparition des premiers signes.
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2.2. Signes precoces des TSA

Le développement précoce des enfants a été étudié dans différents domaines, afin
de mettre en évidence d’éventuels signes évocateurs d’un développement atypique et plus
particuliérement prédictifs d’un diagnostic de TSA. L’¢tude des signes précoces s’est
centrée essentiellement sur la triade autistique, a savoir le domaine social, communicatif
et le domaine des comportements répétitifs, stéréotypés et sensoriels.

Des signes non specifiques ont également été rapportés dans certaines études
(probléemes de sommeil, d’alimentation, moteurs...) (Barnevik et al., 2013; Krakowiak,

Goodlin-Jones, Hertz-Picciotto, Croen, & Hansen, 2008.

Les compétences des jeunes enfants dans le domaine socio-communicatif évoluent
au cours du temps et se complexifient. La premiére année de vie des jeunes enfants se
caractérise par des interactions dyadiques et une communication préverbale. Durant la
seconde année de vie, le langage émerge et les interactions triadiques apparaissent. De
méme, la pensee symbolique se développe. Ainsi, en fonction de la période
développementale étudiée, les signes observés seront plus ou moins subtils et prédictifs
d’un TSA.

2.2.1. Durant la premiére année de vie

Le développement des enfants avec un TSA durant la premiére année de vie a
essentiellement été étudié par des études rétrospectives, en utilisant les rapports parentaux

et I’analyse des vidéos familiales.

Le développement socio-communicatif a largement été étudié. Des particularités
ont été rapportées chez des enfants avec un TSA avant 1’age d’un an dans le domaine de
I’attention sociale, de la communication et des émotions (Adrien et al., 1993 ; Adrien et
al., 1991). A I’age de six mois, des études rétrospectives ont notamment mis en avant une
moindre fréquence des vocalisations dirigées, chez les enfants diagnostiqués avec un TSA
(Maestro et al., 2001 ; Maestro et al., 2005). L’étude d’Ozonoff et al. (2011), portant sur

les trajectoires développementales précoces a partir des vidéos familiales d‘enfants avec
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un TSA, a mis en évidence 1’existence d’un sous groupe d’enfants caractérisé par une

communication sociale limitée a partir de I’age de 6 mois.

Entre I’age de 9 et 12 mois, les enfants avec un TSA se différencient des enfants
avec un développement typique par un jeu social conventionnel limité (Clifford et al.,
2007 ; Watson, Crais, Baranek, Dykstra, & Wilson, 2013). Aucune différence n’est
toutefois observée dans le jeu avec des jouets (Baranek et al., 2005). En effet, des
différences sont observées dans I’attention aux stimuli sociaux mais pas dans 1’attention
aux stimuli non sociaux (Maestro et al., 2002 ; Maestro, Sandra et al., 2005). Une réponse
limitée a I’appel du prénom ainsi qu’une aversion pour le toucher ont également été
rapportées chez des enfants avec un TSA entre I’age de 9 et 12 mois (Baranek, 1999 ;

Baranek et al., 2005).

Des particularités sont donc observables chez certains enfants avec un TSA avant
leur premier anniversaire dans le domaine socio-communicatif. Cependant, ces signes ne
permettent pas aujourd’hui de distinguer de maniére prospective les enfants
ultérieurement diagnostiqués avec un TSA. En effet, les études prospectives rapportent un
développement socio-communicatif qui semble intact avant 1’age de 12 mois (Bryson et
al., 2007 ; Landa & Garret-Mayer, 2006 ; Ozonoff et al., 2010 ; Nadig et al., 2007 ;
Yirmiya et al., 2006 ; Zwaigenbaum, Sonnenberg, Heshka, & Eastwood, 2005). A 1’heure
actuelle, aucun signe socio-communicatif précoce n’a été mis en évidence, comme

indicateur d’un possible TSA.

Le développement moteur des enfants diagnostiqués avec un TSA a également été
étudié. Des études rétrospectives rapportent un développement moteur retardé chez les
enfants avec un TSA, observable a partir de 1°‘4ge de 4-6mois (Adrien et al., 1993 ;
Phagava et al., 2008 ; Teitelbaum, Teitelbaum, Nye, Fryman & Maurer, 1998). Ce retard
de développement a également éte retrouvé chez les puinés diagnostiqués avec un TSA
dans I’étude prospective menée par Zwaigenbaum et al. (2005). Cette étude met en avant
une activité motrice plus limitée chez les enfants avec un TSA, marquée par une passivité
plus importante. Récemment, Flanagan et al. (2012) ont évalue le passage de la station
couchée a la station assisse et plus particulierement la tenue de téte lors de cette transition
a I’age de 6 mois chez des enfants a haut et faible risque pour un TSA. Les enfants ont été

suivis jusqu’a 1’age de 36 mois afin de connaitre le statut diagnostique définitif. Un retard
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dans le port de téte est plus souvent observé dans le groupe des enfants a haut risque et est
associ¢ a la présence d’un diagnostic de TSA a 36 mois. Les auteurs de cette étude
émettent 1’hypothése qu’un retard dans I’acquisition de la tenue de téte pourrait étre un
indicateur préclinique de TSA et un précurseur des difficultés socio-communicatives
ultérieurement observeées. lls proposent que cette tache motrice soit proposée aux enfants
a haut risque de TSA afin de repérer le plus précocement possible ceux qui présenteraient
un retard moteur qui pourrait engendrer d’éventuelles difficultés dans la synchronisation
des interactions sociales (Flanagan et al., 2012). Le faible échantillon et 1’absence
d’enfants présentant un trouble du développement sans TSA associé limitent les résultats
de cette études. Ces conclusions nécessitent donc des réplications avant de pouvoir étre

généralisées.

Le domaine des comportements répétitifs et stéréotypés a également été exploré
chez les enfants de moins d’un an. La présence de comportements répétitifs et stéréotypés
est observable chez certains enfants avec un TSA (Baranek, 1999 ; Osterling, Dawson, &
Munson, 2002). Baranek (1999) a analysé les vidéos familiales de 11 enfants avec un
TSA, 10 enfants avec un retard de développement et 11 enfants avec un développement
typique entre 1’age de 9 et 12 mois. Les stéréotypies motrices ou avec des objets, ainsi
qu'une modulation sensorielle atypique, participaient au profil comportemental
permettant de discriminer les enfants avec un TSA des enfants typiques. Cependant, les
comportements répétitifs ne permettaient pas de discriminer les enfants avec un TSA des
enfants avec un retard de développement (Baranek, 1999). Ce type de comportements est
également observé a des niveaux comparables chez des enfants présentant un retard de
développement (Osterling et al., 2002). Les études rétrospectives semblent donc conclure
que les comportements répétitifs ne sont pas un marqueur spécifique des TSA, puisqu’ils
sont également observables chez des enfants avec des retards de développement. De plus,
Werner, Dawson, Osterling et Dinno (2000) ne trouvent pas de différence entre les
enfants ultérieurement diagnostiqués avec un TSA et les enfants typiques entre 1’age de 8

et 10 mois.

En conclusion, durant la premiére année de vie, certains enfants avec un TSA
présentent des comportements sociaux plus limités. Toutefois, aucun signe socio-
communicatif spécifigue ne permet de repérer, durant cette période, les enfants

ultérieurement diagnostiqués avec un TSA. D’autres domaines de développement, et
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notamment le développement moteur, pourraient permettre de repérer plus précocement
les enfants avec un TSA. Toutefois, les études portant sur des difficultés motrices
observées chez certains enfants avec un TSA ou sur la présence de comportements
moteurs atypiques ne peuvent pas encore conclure a la spécificité de ces difficultés,
comme un indicateur préclinique de TSA.

Malgré 1’observation de différences, notamment dans le domaine de la
communication sociale, aucun signe clinique ne permet aujourd’hui de repérer de maniére

fiable les enfants atteint de TSA avant leur premier anniversaire.

2.2.2. Durant la deuxiéme année de vie :

A partir du premier anniversaire, des différences significatives peuvent étre

observées chez certains enfants avec un TSA dans différents domaines de développement.

De nombreuses études se sont centrées sur les comportements socio-
communicatifs du jeune enfant. Certains enfants avec un TSA présentent des
comportements socio-communicatifs limités des 1’age d’un an (Clifford et al., 2007 ;
Landa et al., 2007 ; Mitchell et al., 2006 ; Mitchell, Cardy, & Zwaignebaum, 2011 ;
Osterling et al., 2002 ; Ozonoff et al., 2010 ; Rozga et al., 2011 ; Werner & Dawson,
2005 ; Zwaigenbaum et al., 2005) .

Les études rétrospectives et prospectives témoignent d’une attention sociale
limitée chez certains enfants avec un TSA, qui se caractérise par des comportements
d’orientation sociale réduits. Cette attention sociale réduite se manifeste par une moindre
orientation vers le partenaire social, avec des enfants qui regardent moins les visages de
leurs proches (Barabaro & Dissanayake, 2012 ; Bryson et al., 2008 ; Clifford &
Dissanayake, 2008 ; Clifford et al., 2007 ; Osterling & Dawson, 1994 ; Osterling et al.,
2002 ; Ozonoff et al., 2010 ; Werner et al., 2000 ; Zwaigenbaum et al., 2005).

Les expressions faciales sont limitees ou atypiques (Bryson et al., 2007 ; Clifford
& Dissanayake, 2008 ; Clifford et al., 2007) et plus particuliérement une absence de
sourire social est rapportée (Brian et al., 2008 ; Werner et al., 2000 ; Zwaigenbaum et al.,
2005).

Les enfants avec un TSA répondent moins souvent a 1’appel de leur prénom

(Barabaro & Dissanayake, 2012 ; Bryson et al., 2008 ; Nadig et al., 2007 ; Zwaigenabuml
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et al., 2005). Ainsi, dans 1’é¢tude prospective de Nadig et al. (2007), la réponse a I’appel
du prénom a 1’age de 12 mois est un signe hautement spécifique des TSA et permet de
distinguer les enfants avec un TSA a la fois des enfants avec un développement typique
mais également des enfants avec un retard de développement. En effet, 75% des enfants
qui ne répondaient pas a I’appel de leur prénom a 1’age de douze mois, recevaient par la
suite un diagnostic de TSA. Toutefois, ce comportement mangue de sensibilité (Barbaro
& Dissanayake, 2012 ; Nadig et al., 2007).

Deux études rétrospectives ont mis en évidence deux comportements permettant
de distinguer les enfants avec un TSA des enfants présentant un autre trouble du
développement a 1’dge de douze mois (Clifford & Dissanayake, 2008 ; Osterling et al.,
2002). Ces deux comportements sont un contact visuel moins fréquent et de moindre

qualité et une réponse a 1’appel du prénom limitée.

Le développement de la communication précoce est également altéré chez certains
enfants avec un TSA a partir de 1’age de douze mois. Un retard dans 1’acquisition du
langage est rapporté (Landa et al., 2006 ; Mitchell et al., 2006 ; Zwaigenbaum et al.,
2005). Toutefois, le retard de langage n’est pas spécifique aux TSA et ne permet pas de
distinguer les enfants avec un TSA des enfants présentant un autre trouble du
développement.

Plus spécifiqguement, la fréquence des actes de communication permettrait de
mieux différencier les enfants avec un TSA des enfants avec un autre trouble du
développement (Landa et al., 2007 ; Osterling et al., 2002 ; Ozonoff et al., 2010 ;
Ozonoff et al., 2005). Chez les enfants ultérieurement diagnostiqués avec un TSA, les
demandes sont moins fréquentes et d’une qualité atypique (Brian et al., 2008 ; Clifford &
Dissanyake, 2008). La communication gestuelle, avec des comportements tels que
I’utilisation du pointé, des hochements de téte, des gestes conventionnels, est également
retardée (Briand et al., 2008 ; Colgan et al., 2006 ; Mitchell et al., 2006 ; lverson &
Wozniak, 2007 ; Veness et al., 2012 ; Werner et al., 2000). Toutefois, 1’étude de Colgan
et al. (2000) sur I’émergence des gestes dans le développement des enfants avec un TSA
ne rapporte aucune difféerence dans la fréquence d’utilisation des gestes. Cependant, une
limitation dans la diversité des gestes utilisés est fortement associée a la présence d’un

TSA.

26



Partie théorique

L’acquisition des comportements d’attention conjointe est ¢galement retardée chez
les enfants avec un TSA (Clifford & Dissanayake, 2008 ; Landa et al., 2007 ; Sullivan et
al., 2007 ; Watson et al., 2007 ; Yoder, Stone, Walden, & Malesa, 2009). Clifford et
Dissanayake (2008) constatent que les comportements tels que le suivi du pointé,
I’utilisation du pointé proto-déclaratif ou le fait de donner ou montrer des objets sont
moins fréquents chez les enfants avec un TSA a partir de 1’age de 14 mois. Les études de
Baron-Cohen concluent également que 1’absence de pointé proto-déclaratif est un signe
précoce des TSA a I’age de 18 mois (Baron-Cohen, Allen, & Gillberg, 1992 ; Baron-
Cohen et al., 1996).

Le développement du jeu est également retardé. Le jeu avec des jouets est limité
chez les enfants avec un TSA en comparaison aux enfants avec un retard de
développement (Landa et al., 2007 ; Wetherby et al., 2004 ; Williams, Reddy, & Costall,
2001). Au contraire, les enfants avec un TSA présentent plus d’actions répétitives avec
les objets au cours de la seconde année de vie (Wetherby et al., 2004 ; Bryson et al.,
2007 ; Zwaigenbaum et al., 2005; Ozonoff et al., 2008 ; Loh et al., 2007 ; Watt,
Wetherby, Barber, &Morgan, 2008).

Un retard dans le développement de I’imitation motrice a également été constatée
(Barabaro & Dissanayake, 2012 ; Mars, Mauk, & Dowrick, 1998 ; Wetherby, Watt,
Morgan, & Shumway, 2007 ; Zwaigenabaum et al., 2005). Toutefois, a 1’age de 18 mois,
les déficits dans le domaine de I’imitation sont également observés chez les enfants avec
un retard de développement sans TSA associé (Barabaro & Dissanayake, 2012).

A partir de 18 mois, un retard dans le développement du jeu symbolique est
constate chez les enfants avec un TSA (Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Baron-cohen et
al., 1996 ; Brian et al., 2008 ; Landa et al., 2007 ; Landa & Garret-Mayer, 2006 ; Ozonoff
et al., 2010 ; Thiemann-Bourque, Brady, & Fleming, 2012 ; Wetherby et al., 2007 ;
Wetherby et al., 2004 ; Werner et al., 2005). L’étude de Wetherby et al. (2007), portant
sur des enfants ages de 18 a 24 mois, conclue que le groupe des enfants avec un TSA se
différencie de maniere significative du groupe des enfants avec un développement
typique a la fois dans le jeu fonctionnel et dans le jeu symbolique. Landa et al. (2007)
rapportent également des différences dans le nombre de séquences de jeu mis en place par
les enfants a partir de 1’age de 14 mois. L’observation du jeu symbolique ne permet
toutefois pas de distinguer les enfants avec un TSA des enfants avec un retard de
développement sans TSA associé (Wetherby et al., 2004 ; Wetherby et al., 2007). Baron-
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Cohen et al. (1996) rapportent que 1’absence de jeu de faire semblant est hautement
spécifique des enfants avec un TSA. Une absence de jeu de faire semblant est également
rapportée chez des enfants avec un retard de développement et un retard de langage a 18
mois (Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Thiemann-Bourque et al., 2012). Les difficultés
dans le jeu symbolique ne sont donc pas spécifiques aux enfants avec un TSA.

Les enfants avec un TSA partagent moins leur jeu avec un partenaire social
(Christensen et al., 2010). Le manque d’intérét pour les pairs a également été rapporté
comme étant plus important chez les enfants avec un TSA au cours de la seconde année
de vie (Clifford et al., 2007 ; Swinkels et al., 2006 ; Wetherby et al., 2004).

A la fin de la deuxiéme année de vie, les déficits dans le domaine de la
communication sociale sont observables chez la majorité des enfants avec un diagnostic
de TSA. Barbaro et Dissanayake (2012) rapportent que 86% des enfants avec un TSA
présentent un contact visuel atypique, contre 65% a 18 mois et 17% a 12 mois.

L’absence d’utilisation du pointé proto-déclaratif continue d’étre un signe
prédictif de TSA a I’age de 24 mois (Barabaro & Dissanayake, 2012 ; Robins, Fein,
Barton, & Green, 2001). Toutefois, la présence de ce comportement chez les enfants de
24 mois, ne permet pas pour autant d’écarter la possibilité¢ d’un TSA.

L’absence de jeu de faire semblant a 1’age de 24 mois devient un signe important
de risque de TSA. En effet, Barbaro et Dissanayake (2012) observe ’absence de ce

comportement a 24 mois, uniquement chez des enfants avec un TSA.

Au cours de la seconde année de vie, les comportements socio-communicatifs des
enfants avec un TSA continuent de se différencier des comportements typiques par leur
fréquence, leur intensité ou leur qualité. Les études longitudinales ont mis en évidence
que les comportements socio-communicatifs diminuaient ou tout du moins stagnaient tout
au long de la seconde année de vie. Les différences socio-communicatives sont donc de
plus en plus observables au cours de la seconde année de vie. Des anomalies apparaissent
dans les relations triadiques ainsi que dans le développement de la pensée symbolique.
Les comportements d’attention conjointe et de jeu symbolique sont des compétences
importantes a surveiller au cours de la seconde année de vie pour identifier les enfants a
risque pour un TSA. A 1’age de 18 mois, les signes qui semblent spécifiques aux TSA se
situent dans le domaine de 1’attention conjointe (suivi du pointé et utilisation du pointé

proto-déclaratif) et de la communication gestuelle. En effet, la fréquence et la diversité
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des actes de communication sociale permet de différencier les enfants avec un TSA des
enfants avec un autre trouble du développement (Barbaro & Dissanayake, 2012 ;
Wetherby et al.,, 2007). A 1’age de 24 mois, I’absence de jeu symbolique semble
également hautement spécifique.

Durant la seconde année de vie, plusieurs autres domaine de développement ont
été étudiés et ont permis de mettre en évidence des caractéristiques dans la présentation
clinique des enfants avec un TSA.

Le domaine des comportements moteurs a été exploré. Les études prospectives sur
les enfants & haut risque ont permis de mieux identifier les manifestations précoces des
comportements répétitifs. Une étude d’Ozonoff et al. (2008) rapportent qu’a I’dge de 12
mois, les enfants a haut risque diagnostiqués ultérieurement avec un TSA (n=9) ne
different pas des enfants avec un retard de développement (n= 10) ni des enfants typiques
(n=47) dans I’utilisation typique des objets (tels que lancer et mordiller). Toutefois, les
enfants avec un TSA montrent significativement plus de comportements atypiques tels
que faire tourner les objets ou les explorer visuellement de fagon étrange que les deux
autres groupes. Les auteurs concluent que I’exploration visuelle atypique des objets
représente un marqueur de risque de TSA important a 12 mois. La présence de
comportements sensoriels atypiques, incluant une inspection visuelle importante des
objets, a egalement été rapportée par d’autres études (Bryson et al., 2007 ; Wetherby et
al., 2004 ; Zwaigenbaum et al., 2005). Wetherby et al. (2004) rapportent que 28% des
enfants avec un TSA de leur échantillon présentent un intérét sensoriel particulier entre

I’age de 18 et 24 mois.

Des comportements répétitif sont également observables chez les enfants avec un
TSA entre I’age de 16 et 24 mois (Barber, Wetherby, & Chambers, 2012 ; Dietz,
Swinkels, van Daalen, van Engeland, & Buitelaar, 2006 ; Morgan, Wetherby, & Barber,
2008 ; Watt et al., 2008 ; Wetherby et al., 2004 ; Werner et al., 2005). Barber, Wetherby
et Chambers (2012) ont comparé un groupe d’enfants avec un TSA (n=50) a des enfants
typiques appariés a la fois sur I’age mental (environ 14 mois) et sur 1’age chronologique
(environ 21 mois). Les enfants ultérieurement diagnostiqués avec un TSA présentent plus
de comportements répétitifs avec des objets (tels que les balancer ou les faire tourner, les

faire rouler, ou bien frapper) tout comme avec leur corps, comparés aux enfants avec un
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développement typique appariés sur le niveau deéveloppemental (Barber et al., 2012).
Toutefois, les conclusions de Wetherby et al. (2004) et de Werner et al. (2005) ne
permettent pas de conclure a la spécificité de ces comportements. Ils sont également
observables chez les enfants présentant un autre trouble du développement.

L’observation des comportements atypiques (restreints, sensoriels, stéréotypés)
permet de repérer les enfants a risque de TSA au cours de la seconde année de vie.
Toutefois, ces comportements ne semblent pas spécifiques aux enfants avec un TSA et
par ailleurs, tous les enfants avec un TSA ne les présentent pas au cours de la seconde
année de vie (Wetherby et al., 2004).

Le développement précoce des enfants avec un TSA se caractérise par une forte
hétérogénéité tant dans le moment d’apparition des premiers troubles que dans la nature
des signes. Les études longitudinales permettent toutefois de montrer que les signes
précoces sont cliniqguement observables chez certains enfants a partir de 1’age de douze
mois et continuent de se développer tout au long de la seconde année de vie. Ces premiers
symptdmes observables se situeraient dans le domaine social et seraient suivis par des
signes dans le domaine de la communication, aux alentours des 18 mois de I’enfant
(Mitchell, Cardy, & Zwaigenbaum, 2011).

Les conclusions des différentes recherches sur les signes précoces des TSA
rapportent des déficits spécifiques dans le domaine de la communication sociale précoce.
Toutefois, a I’heure actuelle, il semble que le risque de TSA se manifeste par une
constellation de signes (Mitchell et al., 2011). En effet, plusieurs auteurs rapportent que
les enfants avec un TSA se distinguent des enfants avec un développement typique ou
retardé par la présence de plusieurs signes précoces (Branek, 1999 ; Clifford et al., 2007 ;
Osterling et al., 2002 ; Ventola et al., 2007 ; Wetherby et al., 2004). Ces signes précoces
témoignent de déficits précoces dans les relations interpersonnelles duelles et qui se
répercutent sur la mise en place des relations triadiques. Ce développement atypique
précoce entraine des déficits en cascade qui contribuent au développement de la
symptomatologie autistique (Clifford & Dissanyale, 2008).

D’un point de vue développemental, 1’utilisation des moyens de communication
sociale tendrait a moins se développer chez les enfants avec un TSA, en comparaison a la

fois aux enfants avec un développement typique et aux enfants avec un autre trouble du
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développement au cours de la seconde année de vie. De méme, des comportements
atypiques continueraient a étre présents et a se développer chez les enfants avec un TSA,
alors qu’ils diminueraient chez les enfants typiques ou avec un autre trouble du

développement.

Il apparait donc indispensable de replacer les signes observés dans une perspective
développementale. En effet, en fonction de 1’age auquel les signes sont observés, le risque
lié¢ a la présence d’un TSA est plus ou moins important. L’évaluation du développement
des enfants a risque pour un TSA a également permis de mettre en évidence des
caractéristiques développementales. L’étude de profils de développement pourrait aider a
distinguer les enfants avec un TSA des enfants présentant un autre trouble du
développement.

2.3. Profils de développement des jeunes enfants avec un TSA

Peu d’étude se sont intéressées a I’évaluation du développement des jeunes
enfants avec un TSA issu de la population générale. La majorité de ces études a évalué
des enfants issus de populations a risque, tels que des puinés d’enfants avec un TSA ou
issus d’une population clinique. L’évaluation de différents domaines de développement
du jeune enfant a permis de mettre en évidence des particularités dans les profils

développementaux des jeunes enfants avec un TSA.

Landa et Garret-Mayer (2006) ont conduit la premiere étude prospective et
longitudinale sur 1’évaluation des profils cognitifs chez des puinés d’enfants avec un
TSA, entre 1’age de 6 et 24 mois. Pour cela, ils ont utilisé¢ le Mullen et analysé les
résultats en fonction du diagnostic final, a savoir TSA, trouble du langage ou
développement typique. Les résultats de ces évaluations montrent qu’aucune différence
n’est perceptible a 1’age de 6 mois entre les 3 groupes. Entre 14 et 24 mois, le groupe
d’enfants avec un TSA obtient des scores inférieurs a ceux du groupe d’enfants avec un
développement typique dans I’ensemble des domaines évalués par le Mullen, excepté sur
I’échelle de perception visuelle. A 24 mois, le groupe d’enfants avec un TSA obtient des
scores inférieurs aux deux autres groupes aux échelles de motricité, fine et globale, et a

I’échelle évaluant le langage réceptif. A D'inverse du groupe d’enfants avec un

31



Partie théorique

développement typique qui montre un profil cognitif uniforme, le groupe d’enfants avec
un TSA se caractérise par un ecart significatif entre les scores obtenus dans les domaines
verbaux et non-verbaux. Les scores les plus faibles a 14 et 24 mois sont obtenus sur
I’échelle de langage réceptif. De plus, une diminution est observée sur I’ensemble des
scores obtenus au Mullen entre 1’age de 14 et 24 mois chez le groupe des enfants avec un
TSA.

Ce ralentissement du développement durant la seconde année de vie a été observé
dans d’autres études (Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Bryson et al., 2007 ; Landa et al.,
2007 ; Ozonoff et al., 2010).

Chawarska et ses collégues ont conduit deux études prospectives et longitudinales
dans le but d’étudier les profils cognitifs des jeunes enfants avec un TSA. Ces enfants
¢taient issus d’une population clinique d’enfants référés pour un diagnostic de TSA
(Chawarska, Klin, Paul, Macari, & Volkmar, 2009 ; Chawarska, Klin, Paul, & Volkmar,
2007). En 2009, 89 enfants répartis en 3 groupes diagnostiques (Trouble Autistique,
Troubles Envahissants du développement non spécifiés et trouble non autistique) ont été
évalués a 2 reprises. L’age moyen lors de la premiere évaluation était de 21,5 mois et de
46,9 mois lors de la seconde. Le groupe d’enfant avec le diagnostic de Trouble autistique
présente les Quotients de Développement (QD) les plus bas. Lors de la premiere
évaluation, le groupe TSA (Trouble autistique et TED-NS) présentaient des QD verbaux
inférieurs aux QD non verbaux. Lors de la seconde évaluation, cette différence entre les
QD n’était observée que dans le groupe avec un Trouble Autistique. Par ailleurs, dans ce
sous-groupe, le langage réceptif était plus affecté que le langage expressif. Dans le groupe

des enfants sans autisme, aucune différence significative entre les QD n’était observée.

Ellis Weismer, Lord, & Esler (2010) ont étudié les patterns langagiers des enfants
avec un TSA agés en moyenne de 30,6 mois. Ils rapportent un déficit plus marqué sur le
plan réceptif qu’expressif. Les enfants avec un trouble du développement sans TSA
montrent un profil inverse. Ce profil langagier particulier des enfants avec un TSA est
¢galement retrouvé dans d’autres études (Hudry et al., 2010 ; Luyster, Kadlec, Carter, &
Tager-Flusberg, 2008 ; Mitchell et al., 2006 ; Ventola et al., 2007).

Il semblerait donc que les jeunes enfants avec un TSA se caractérisent par un

profil cognitif particulier. Tout d’abord, le suivi longitudinal de ces enfants montre que le
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rythme de développement est plus lent chez les enfants avec un TSA que chez les enfants
avec un autre trouble du développement, au cours de la seconde année (Barbaro &
Dissanayake, 2012 ; Bryson et al., 2007 ; Landa & Garret-Mayer, 2006 ; Ozonoff et al.,
2010). Comme observé chez les enfants avec un TSA plus agés, les jeunes enfants avec
un TSA montrent des compétences non verbales supérieures aux compétences verbales
(Chawarska et al., 2007 ; Chawarska et al ;, 2009). Enfin, un profil particulier semble
également se dégager au sein des compétences verbales. Les enfants avec un TSA
présentent une différence entre les compétences expressives et réceptives. Les
compétences expressives seraient supéerieures aux compétences réceptives (Ellis Weismer
et al., 2010 ; Hudry et al., 2010 ; Luyster et al., 2008 ; Mitchell et al., 2006 ; Ventola et
al., 2007).

Ces résultats sont obtenus a partir de 1’évaluation d’enfants issus de population a
risque. Une seule étude a évalué de facon prospective et longitudinale le développement
cognitif d’enfants avec un TSA issus d’une population générale (Barbaro & Dissanayake,
2012). Les résultats rapportés confirment un profil langagier particulier avant 1’age de
deux ans, chez les enfants avec un TSA. Le langage expressif serait moins déficitaire que
le langage réceptif. Il semblerait donc que ce profil langagier se retrouve chez les jeunes
enfants avec un TSA quelque soit leur population d’origine (Fratrie d’enfants avec un
TSA, population clinque, population genérale). Toutefois, cette distinction entre les
niveaux de langage ne serait pas observable a tous les ages. Barbaro et Dissanayake
(2009) rapportent que le groupe d’enfants présentant un trouble du développement sans
autisme ou un trouble du langage présente le méme profil langagier a 18 mois que le
groupe d’enfants avec un TSA. Cependant, le groupe d’enfants avec un autre trouble du
développement présente une amélioration du langage réceptif entre I’age de 18 et 24
mois.A 2 ans, ce groupe obtient des scores similaires en langage réceptif et en langage
expressif. Le groupe d’enfants avec un TSA montre également une amélioration du
langage réceptif entre 1’age de 18 et 24 mois, mais les gains ne sont pas suffisants et ces
enfants continuent de présenter un niveau de langage réceptif inférieur au niveau de
langage expressif. Barabaro et Dissanayake (2012) propose donc I’hypothése que ce
profil langagier particulier des enfants avec un TSA a 1’age de 2 ans, pourrait étre un
indicateur supplémentaire de TSA, tout comme les déficits en communication sociale.

Concernant les comportements non verbaux, aucune différence n’est observée

entre les 3 groupes a I’age de 18 mois. Hormis un léger retard dans le domaine de la
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réception visuelle, les enfants ont des performances adaptées a leur age. Entre 1’age de 18
et 24 mois, le groupe d’enfants avec un Trouble Autistique montre un développement
Iégérement plus lent.

Barbaro et Dissanayake concluent que les enfants avec un TSA n’acquerraient pas
les comportements nécessaires pour assurer un développement cognitif harmonieux entre
I’age de 18 et 24 mois. A I’inverse, les enfants avec un autre trouble du développement
sans TSA, malgré un retard par rapport aux compétences attendues en fonction de 1’age,
montrent des gains développementaux entre 5 et 6 mois durant la période d’age 18-24
mois. Ces résultats sont consistants avec ceux obtenus par Landa et ses collegues (Landa
& Garret-Mayer, 2006 ; Landa et al., 2007) et ceux obtenus par Bryson et al. (2007).

Ainsi, ces conclusions confirment le fait que la seconde année de vie semble étre
une période présentant une vulnérabilité particuliere, au cours de laquelle le
développement des enfants avec un TSA se ralentit, stagne ou régresse (Barbaro &
Dissanayake, 2012).

Les résultats actuels suggerent que plutdt qu’une perte de compétences, il semble
y avoir un ralentissement de la dynamique de développement chez les enfants atteint de
TSA, qui semble se produire progressivement au cours de la seconde année de vie, plutdt
que lors d’un changement brutal. Ces résultats sont également en accord avec les
conclusions d’Ozonoff et al. (2010) qui montrent que les compétences cognitives et
langagieéres des enfants avec un TSA, issus d’une population a risque (fratrie),
augmentent entre I’age de 12 et 36 mois, mais de facon moindre que celles des enfants

avec un développement typique.

Le développement des compétences cognitives, verbales et non verbales, ne
semblent donc pas suivre la méme trajectoire que les comportements socio-
communicatifs. En effet, les comportements socio-communicatifs semblent nettement
diminués durant les trois premiéres années de vie. Les compétences cognitives semblent
plus suivre une trajectoire ascendante mais dont le rythme de développement est plus lent
que celui des enfants avec un développement typique, tout comme celui des enfants avec

un retard de développement ou un retard de langage.
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L’évaluation des comportements adaptatifs permet également de mettre en
évidence des particularités dans le profil des enfants avec un TSA. Les comportements
adaptatifs sont les compétences mises en ceuvre au quotidien pour fonctionner dans
I’environnement. Ces comportements sont particulierement importants chez les enfants
avec un TSA car ils contribuent grandement a leur autonomie (Liss et al., 2001 ;
Mazefsky, Williams, & Minshew, 2008).

Les données issues de la littérature montrent que les enfants avec un TSA
présentent des déficits adaptatifs (Kenworthy, Case, Harms, Martin, & Wallace, 2010 ;
Perry, Flanagan, Dunn Geier, & Freeman, 2009 ; Paul, Loomis, & Chawarska 2011 ;
Saulnier & Klin, 2007). Par exemple, Perry et al. (2009) rapportent que les enfants avec
un TSA, autour de I’age de 4 ans, présentent un profil significativement différent de celui
des enfants avec un retard de développement dans le domaine de la socialisation et de la
communication. Ces différences sont toujours observables lorsque les enfants sont
appariés en fonction de 1’dge et du niveau de développement (Carpentieri & Morgan,
1996 Liss et al., 2001 ; Stone, Ousley, Hepburn, Hogan, & Brown, 1999). Les déficits
observés dans le fonctionnement adaptatif des enfants avec un TSA ne sont pas

entierement expliqués par les retards de développement.

Ces retards de développement dans le domaine des comportements adaptatifs sont
également observés chez les enfants avec un TSA de moins de 3 ans (Ray-Subramaniam,
etal., 2011 ; Paul etal., 2011 ; Sutera et al., 2007).

Paul et al. (2011) ont étudié les comportements adaptatifs chez des enfants de
moins de 3 ans présentant un retard de développement avec ou sans un TSA associé,
appariés sur le niveau de développement. Les différences entre les deux groupes
diagnostiques portent seulement sur les échelles de communication réceptive et sur
I’échelle d’autonomie quotidienne. Les auteurs concluent donc qu’a un age précoce, les
compétences en langage réceptif semblent plus dépendantes de la sévérité des symptomes
autistiques que des compétences cognitives non verbales. En effet, les résultats obtenus
par le groupe des enfants avec un TSA sur I’échelle de 1’autonomie quotidienne sont
significativement corrélés avec la sévérité des symptdbmes autistiques (score ADOS-G)
ainsi qu’avec le score obtenu a 1’échelle de réception visuelle du Mullen. Les scores
obtenus a I’échelle de communication réceptive €taient seulement corrélés au score a
I’ADOS-G. Ces corrélations entre les scores obtenus a I’ADOS-G et ceux obtenus aux

sous échelles de communication et d’autonomie sont également retrouvés dans 1’étude de
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Ray-Subramaniam (Ray-Subramaniam, et al, 2011) chez des enfants ages de 2 ans.
Aucune corrélation n’est toutefois retrouvée entre les scores obtenus a I’ADOS-G et les
scores obtenus aux échelles de motricité et de socialisation du Vineland. Toutefois,
I’étude menée par Perry et al. (2009) ne rapporte pas de différence a 1’échelle
d’autonomie entre les enfants avec un retard de développement avec ou sans TSA,

appariés sur le niveau de développement et 1’age chronologique.

Par ailleurs, il semble que les enfants avec un TSA présentent un profil de
développement adaptatif spécifique. Plusieurs études rapportent que les enfants avec un
TSA présentent un profil particulier au Vineland avec des scores élevés a 1’échelle de
Motricité et d’Autonomie, des scores moindre sur 1’échelle de Socialisation et des scores
encore plus faibles a I’échelle de Communication (Kraijer, 2000 ; Ray-Subramaniam et
al., 2011). Les résultats divergent toutefois concernant les échelles de socialisation et de
communication. En effet, certaines études rapportent un déficit moindre en

communication par rapport au score de socialisation ou inversement.

L’évaluation des profils de développement des jeunes enfants repérés a risque
pour un TSA pourrait donc participer a distinguer les enfants avec un TSA de ceux
présentant un retard de développement sans TSA ou un autre trouble du développement.
L’évaluation des profils de développement pourrait donc permettre, dans un second
temps, de repérer les enfants a fort risque pour un TSA, en multipliant les différents

indicateurs potentiels d’un développement autistique.

L’¢évaluation des enfants repérés a risque dans le cadre des programmes de
dépistage des TSA en population tout venant apporte des informations concernant les

données cliniques de ces enfants.

Dans I’étude réalisée par Robins (2008), le groupe des enfants dépistés avec un
TSA présente des scores inférieurs a 1’ensemble des sous échelles du Mullen et du
Vineland par rapports aux enfants dépistés avec un autre trouble du développement. Ces
différences sont significatives hormis pour les sous échelles de Motricité et d’ Autonomie
du Vineland. Cette absence de différence a la sous échelle de motricité du Vineland avait
également été observée lors de la premiére étude portant sur le M-CHAT (Robins et al.,
2001).
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Le groupe des enfants avec un TSA presentent les difficultés les plus importantes
dans le domaine de la communication et de la socialisation. Les résultats obtenus au
Mullen mettent en évidence un déficit plus marqué dans le domaine du langage réceptif
par rapport au langage expressif. Le profil inverse est observe dans le groupe des enfants
dépistés avec un autre trouble du développement.

Dans 1’¢tude de Kleinman, Robins, Ventola et al. (2008), le groupe des enfants
dépistés et diagnostiqués avec un TSA au temps 1 (age moyen de 25 mois) obtient des
scores significativement inférieurs aux enfants sans diagnostic de TSA a 1’échelle de
perception visuelle et de langage réceptif du Mullen, ainsi qu’aux échelles de
communication et de socialisation du Vineland. Les enfants obtiennent des scores
similaires a 1’échelle évaluant le langage expressif. Le langage expressif ne semble donc
pas permettre de différencier les enfants avec un TSA des enfants sans diagnostic de TSA
al’age de 2 ans. Au temps 2, (4ge moyen de 54 mois), le groupe des enfants avec un TSA
obtient des scores inférieurs a 1’ensemble des sous échelles du Mullen et du Vineland.
Dans cet echantillon, les différences entre les deux groupes sont toutes significatives. Le
groupe des enfants avec un TSA présentent les difficultés les plus marquées dans le
domaine de I’autonomie. Les difficultés semblent donc s’étre accentuées au cours du

temps pour le groupe des enfants avec un TSA.

Dans 1’échantillon dépist¢ par le programme mis en place par Barbaro et
Dissanayake (2011), les résultats observés sont moins distincts. En effet, a 1’age de 18
mois, les résultats obtenus entre le groupe des enfants avec un TSA et le groupe des
enfants avec un retard du développement (retard global de développement ou de langage)
ne sont pas significativement différents. Les différences observées concernent les scores
des enfants avec un trouble autistique, qui obtiennent des scores significativement
inférieurs, a la fois a ceux des enfants avec un retard de développement mais également a
ceux des enfants avec un TSA aux sous échelles de langage expressif et réceptif.
Globalement, les enfants avec un TSA obtiennent les scores les plus faibles dans les
domaines verbaux, notamment a la sous échelle évaluant le langage réceptif. A 24 mois,
les différences observées entres les groupes sont plus marquées. Le groupe des enfants
avec un trouble autistique obtient des scores significativement inférieurs a I’ensemble des
sous échelles du Mullen. Le groupe des enfants avec un TSA obtient des scores inférieurs
a ceux du groupe des enfants avec un retard de développement. Toutefois, les différences

observées ne sont pas significatives, hormis pour la sous échelle de langage réceptif.
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Les données obtenues chez les enfants dépistés avec un TSA en population
générale convergent avec les données obtenues sur les populations a risque. En résume, la
majorité des enfants en bas &ge avec un TSA présente des retards important dans de
nombreux domaines de développement. Leurs profils de développement sont souvent
hétérogenes. Les études de profils de développement des tout-petits diagnostiqués avec
TSA convergent pour suggérer que le profil prototypique se compose de compétences non
verbales relativement épargnées et des compétences verbales plus significativement
affectées (Akshoomoff, 2006; Chawarska et al., 2009; Eaves & Ho, 2004; Landa &
Garrett-Mayer 2006; Wetherby et al., 2004), et les déficits dans la compréhension du
langage sont généralement plus prononcés que les retards dans la production de la parole
(Ellis Weismer et al., 2010 ; Hudry et al., 2010 ; Luyster et al., 2008 ; Mitchell et al.,
2006). Par ailleurs, les données obtenues au Vineland, montrent que les jeunes enfants
avec un TSA présentent des difficultés plus marquées dans le domaine de la
communication et de la socialisation.

Toutefois, il est important de noter que les groupes de jeunes enfants avec un TSA
se caractérisent par une grande variabilité individuelle (Charman et al., 2003 ; Hudry et
al., 2010). Ainsi, ces différences sont observables au niveau du groupe, mais pas toujours

au plan individuel.

La connaissance des manifestations précoces des TSA durant les deux premieres
années permet d’envisager le repérage des enfants a risque pour un TSA avant I’age de 24
mois. La connaissance des différents indicateurs précoces d’un risque a permis de
construire des outils de dépistage spécifiques aux TSA et de les appliquer dans le cadre de

programmes de dépistage.
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3. Le dépistage des Troubles du Spectre Autistique

3.1. Lesdifférentes pratiques de dépistage

En 1970, ’OMS a publié¢ « Principes et pratique du dépistage des maladies ».
Dans ce rapport, ’OMS définit 1’objectif du dépistage comme une action visant « a
découvrir et a traiter des maladies ayant déja produit une altération pathologique mais
n’ayant pas encore atteint le stade auquel I’intéressé vient spontanément se faire soigner »
(OMS, 1970, p14).

L’OMS fait la distinction entre deux pratiques cliniques qui peuvent paraitre
similaires : la surveillance et le dépistage. La surveillance fait référence a la pratique
médicale courante, dans laquelle un individu vient consulter un médecin pour une raison
précise. Dans la pratique de dépistage, I’individu examiné semble bien portant et ne se
plaint pas de la maladie que le dépistage vise a déeceler (OMS, 1970).

L’OMS définit différents types de dépistage :

- Le dépistage «de masse» sui s’applique a des groupes entiers de
population, en population tout venant. Un critére d’age peut étre donné, le dépistage
s’applique donc a I’ensemble de la tranche d’age concernée.

- Le dépistage sélectif qui s’applique a des groupes de population
préalablement identifiés en raison de I’existence d’un ou plusieurs facteurs de risque.

- Le dépistage organisé ou communautaire qui est proposé dans le cadre

d’une campagne de dépistage et nécessite la participation volontaire des personnes.

Nous utiliserons donc le terme de dépistage pour faire référence a I’administration
systématique et standardisée d’un test a une population de sujets asymptomatiques dans le

but d’identifier de manicre présomptive un trouble passé jusque la inaper¢u (ANAES,
2004).
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3.2.  Repérage des troubles en ’absence de dépistage

Les ¢études rétrospectives rapportent que les parents s’inquiétent du

développement de leur enfant bien avant que le diagnostic ne soit posé.

Howlin et Asgharian (1999) rapportent que dans leur échantillon, les parents
avaient présenté des inquiétudes lorsque leur enfant était &gés en moyenne de 1,6 ans. Ils
avaient évoqués ces inquiétudes avec un professionnel lorsque leur enfant avait entre 2 et
3 ans et le diagnostic avait été posé aux alentours de 6 ou 7 ans. Une étude similaire a été
conduite par DeGiacomo et Fombonne (1998) qui rapportaient que les premiéres
inquiétudes parentales se manifestaient aux alentours des 19 mois de I’enfant et que les
parents partageaient leurs inquiétudes avec un professionnel lorsque leur enfant était agé
de 24 mois. Chawarska et al. (2009) rapportent un &ge moyen des premiéres inquiétudes
parentales aux alentours de 14 mois. Ces résultats portent sur un échantillon de parents
dont les enfants sont encore jeunes et le temps entre les premieres inquiétudes et le
moment de ’enquéte moins important. Plus récemment encore, 1’étude conduite par
Kozlowski, Matson, Horovitz, Worley, & Neal (2011) rapporte un age moyen des
inquiétudes parentales de 13 mois. Par ailleurs, cette étude rapporte une corrélation
positive entre 1’dge de repérage des premicéres difficultés par les parents et 1’age des

premiéres €valuations en vue d’un diagnostic.

En France, une étude a été conduite sur un échantillon de 200 parents (Chamack,
Bonniau, Oudaya, & Ehrenberg, 2011). Les résultats montrent que 82% des parents
interrogés se sont inquiétés du développement de leur enfant avant I’age de 2 ans. La
premiére consultation a eu lieu en moyenne aux alentours des 26 mois de 1’enfant,
toutefois, le délai entre cette premiére consultation et le diagnostic formel était de plus

d’un an.

Une grande partie des parents d’enfants atteint d’'un TSA s’inqui¢tent donc du
développement de leur enfant avant I’age de 24 mois (Baghdadli, Picot, Pascal, Pry, &
Aussilloux, 2003 ; Chakrabarti & Fombonne, 2005 ; Chawarska et al., 2009 ; Chamack et
al. 2011 ; De Giacomo & Fombonne, 1998 ; Kozlowski et al., 2011).
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Les inquiétudes parentales concernent principalement les retards dans le domaine
du langage, tant au niveau de 1’expression que de la compréhension (DeGiacomo &
Fombonne, 1998 ; Coonrod & Stone, 2004). De méme, des difficultés dans le domaine de
I’alimentation ou du sommeil sont mentionnées (Werner & Dawson, 2009). Ces
inquiétudes ne sont toutefois pas spécifiques et peuvent se retrouver dans d’autres
troubles du développement.

Certains parents rapportent des difficultés dans le domaine de la communication
(DeGiacomo & Fombonne, 1998 ; Kozkowski et al., 2011 ; Young, Breuer & Pattison,
2003 ). Toutefois, les parents dont 1’enfant regoit un autre diagnostic que celui de TSA
peuvent également rapporter des inquiétudes dans le domaine de la communication
(Kolowski et al., 2011). La présence d’inquiétudes concernant le domaine de la
communication ne semble donc pas spécifique aux enfants avec un TSA.

Enfin, certains parents commencent a s’inquiéter du développement de leur enfant
suite a 1’observation d’une régression dans le développement, affectant le domaine du
langage ou le domaine socio-émotionnel (Davidovitc, Glick, Holtzman, Tirosh, & Safir,
2000 ; Goldberg et al., 2003 ; Tuchman & Rapin, 1997). La perception par les parents
d’une régression semble €tre un signe spécifique, mais non universel, pour un risque de
TSA (Luyster et al., 2005 ; Siperstein & Volkmar, 2004).

En I’absence de dépistage systématique, 1’age auquel les parents commencent a
s’inquiéter, conditionne 1’age auquel ils vont se référer a un professionnel et donc 1’age
auquel I’enfant bénéficiera d’une prise en charge. Les facteurs influengant un repérage
précoce des troubles par les parents ont été étudiés. Ainsi, la présence simultanée d’un
retard mental, d’un retard psychomoteur, d’un retard significatif de langage ou de
problémes médicaux semble favoriser un repérage précoce des difficultés de 1’enfant par
les parents. (De Giacomo & Fombonne, 1998, Baghdadli et al., 2003). De méme, des
complications a la naissance ou la présence de déficits sensoriels sont également
associées a une reconnaissance plus précoce (Baghdadli et al., 2003). En revanche, le
rang de naissance de I’enfant, son genre, ou le statut socio-économique des parents
(Baghdadli et al., 2003, De Giacomo & Fombonne, 1998, Chawarska et al., 2007) ne
semblent pas influencer I’age de reconnaissance des difficultés de I’enfant par les parents.
Par contre, le fait d’avoir un premier enfant avec un TSA augmente la capacité des
parents a repérer les premiers signes de TSA chez leurs second enfant (Klin et al., 2004 ;

Zwaigenbaum et al., 2005).
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Des signes précoces d’un développement atypique sont donc repérables par
certains parents durant les deux premiéres années de vie et peuvent favoriser le repérage
d’un risque de TSA. Toutefois, les signes rapportés par les parents ne semblent pas
specifiques aux TSA et de nombreux facteurs semblent influencer leur reconnaissance. I
apparait donc important de proposer des outils de facon systématique afin d’interroger les
parents sur les comportements de leur enfants et ainsi de les aider a repérer les signes
indicateurs d’un éventuel risque.

De maniére rétrospective, les parents rapportent avoir eu des inquiétudes précoces
quant au développement de leur enfant. Il semble donc possible de repérer des enfants
présentant un risque pour un trouble du développement en s’appuyant sur les inquiétudes

parentales.

3.3. Lesinquiétudes parentales

La prise en compte des inquiétudes parentales a été rapportée comme étant une
pratique pouvant permettre le repérage des enfants présentant un retard de développement
(Glascoe, 1997, Glascoe, 1999 ; Majnemer & Rosenblatt, 1994). La prise en compte de
I’histoire développementale et I’interrogatoire des parents sur d’éventuelles inquiétudes
quant au développement de leur enfant sont des pratiques conduites dans la plupart des
visites médicales de routines. Des études ont montré que les inquiétudes parentales liées
au développement moteur ou langagier de I’enfant étaient fortement sensibles et
spécifiques (Glascoe, 2000; Glascoe, 2003; Glascoe & Sandlers, 1995 ; Glascoe, 1997).
Toutefois, ’absence d’inquiétudes parentales ne signifie pas forcement I’absence de

probléme ou de retard de développement (APA, 2006).

Une grande partie des parents d’enfants atteint d’'un TSA s’inquietent du
développement de leur enfant avant I’age de 24 mois (De Giacomo &Fombonne, 1998 ;
Baghdadli et al., 2003 ; Chawarska et al. 2007 ; Chawarska et al., 2009 ; Chamack et al.
2011 ; Kozlowski et al., 2011). Il semblerait donc possible de repérer des enfants
présentant un risque pour un trouble du développement en s’appuyant sur les inquiétudes
parentales.

Les inquiétudes parentales ont également été étudiees de facon prospective
(Wetherby et al., 2008 ; Ozonoff et al., 2009 ; Hess & Landa, 2012). L’étude de Wetherby
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et al. (2008) a étudié les inquiétudes parentales concernant le domaine de la
communication dans un échantillon de 5385 enfants entre 1’age de 9 et 24 mois a I’aide de
I’Infant Toddler Checklist (ITC, Wetherby, Brosnan-Maddox, Peace, & Newton, 2008).
Les auteurs constatent qu’avant 1’age de 20 mois, les parents dont les enfants présentent
un retard de développement dans le domaine de la communication ne rapportent pas
d’inquiétude. A I’inverse, entre 1’age de 20 et 24 mois, des inquiétudes sont rapportées
aussi bien par les parents d’enfants avec un retard de communication que par les parents
d’enfants typiques. Ainsi, dans 1’échantillon des enfants ultérieurement diagnostiqués
avec un TSA, moins de la moitié des parents présentaient des inquiétudes quant au
développement de leur enfant avant 1’dge de 15 mois mais tous s’inquiétaient du
développement de la communication de leur enfant avant I’age de 24 mois (Wetherby et
al. 2004).

Ozonoff et al. (2009) ont étudié de maniere prospective les inquiétudes parentales
dans un échantillon d’enfants a haut risque (puinés d’enfants avec un TSA, n= 174) et
dans un échantillon d’enfants a faible risque (puinés d’un enfant présentant un
développement typique, n=100). Les inquiétudes parentales ont ainsi été enregistrées aux
6, 12 et 18 mois de I’enfant et mises en lien avec le statut diagnostique de ce dernier. Le
développement de chaque enfant était également évalué a 6, 12, 18, 24 et 36 mois. Au
final, 26 enfants recurent un diagnostic de TSA et 57 furent diagnostiqués avec un autre
trouble du développement. Les résultats de cette étude rapportent qu’a I’age de 6 mois, les
parents ayant déja un enfant avec un TSA présentent plus d’inquiétudes que les parents
ayant un ainé avec un développement typique. Toutefois, ces inquiétudes ne sont pas en
lien avec les résultats de I’évaluation développementale. Ainsi, il semble, qu’a 1’age de 6
mois, les inquiétudes parentales sont plus liées au statut de I’enfant, a savoir puiné ou non
d’un enfant avec un TSA, qu’a de réelles différences dans son développement. A I’age de
12 mois, les inquiétudes parentales sont en lien avec les observations cliniques. 1l semble
donc, qu’a I’age de 12 mois, les inquiétudes parentales permettent de repérer les enfants
présentant un risque pour un trouble du développement. De plus, ces inquiétudes sont en
lien avec les symptdmes autistiques et permettent de prédire les enfants ultérieurement
diagnostiqués avec un TSA. Les auteurs concluent donc, qu’a partir de 1’age de 12 mois,
les inquiétudes parentales sont hautement spécifiques. Toutefois, les parents ayant deja un
ainé diagnostiqué avec un TSA rapportent plus d’inquiétudes concernant le

développement de leur enfant quelque soit le statut diagnostique de cet enfant. Les
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inquiétudes parentales, dans un échantillon de parents ayant déja un enfant avec un TSA,
semblent donc manquer de sensibilité. Ces résultats ne peuvent toutefois pas étre
généralisés a I’ensemble des parents. En effet, les parents ayant déja eu un enfant avec un
TSA sont plus a méme de repérer les signes précoces que les parents d’enfant tout venant,
issus d’une consultation médicale ordinaire. Les auteurs recommandent toutefois, qu’en
présence d’inquiétudes parentales a I’age de 12 mois, un test de dépistage devrait &tre

systématiquement proposé (Ozonoff et al., 2009).

L’¢tude Hess et Landa (2012) a examiné les inquiétudes parentales de facon
prospective dans un échantillon d’enfants a risque (n=89), puinés d’enfants avec un TSA,
en utilisant des questions ouvertes concernant le développement de I’enfant. Les
inquiétudes ont été enregistrées a 14, 24 et 36 mois. Le développement des enfants a
également été évalué a ces mémes ages. Les résultats montrent qu’a partir de 1’age de 14
mois, la majorité des parents ont rapporté des inquiétudes dans au moins un domaine de
développement et pres de la moitié des parents avaient des inquiétudes dans plusieurs
domaines. Les parents dont I’enfant a regu ultérieurement un diagnostic de TSA
rapportaient plus d’inquiétudes que les autres parents, et ce a tous les ages. Les
inquiétudes rapportées concernaient essentiellement le domaine de la communication,
suivi par des inquié¢tudes concernant le comportement de leur enfant. A 1’age de 24 mois,
les inquiétudes parentales concernant le domaine de la communication sont predictives du
résultat diagnostique. Toutefois, il n’en est pas de méme pour le domaine social. En effet,
avant I’age de 36 mois, peu de parents rapportent des inquiétudes dans le domaine social.
Les auteurs concluent que les inquiétudes parentales sont spécifiques mais manquent
toutefois de sensibilité, surtout concernant I’évaluation des compétences sociales de

I’enfant avant 1’age de 24 mois.

En conclusion, il semble donc que certains parents sont en capacité de reconnaitre
les signes d’un développement atypique dés les 12 mois de leur enfant. La présence
d’inquiétudes parentales semble donc prédictive d’une difficulté dans le développement
de I’enfant. Cependant, 1’absence d’inquiétude parentale ne permet pas de conclure a
I’absence de difficult¢ dans le développement de I’enfant. En effet, les parents,
notamment les jeunes parents dont c’est le premier enfant, peuvent méconnaitre les

différentes étapes du développement de 1’enfant. Ils peuvent donc étre en difficulté pour
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identifier des comportements atypiques ou bien ne pas se rendre compte de I’aide qu’ils
apportent au quotidien dans le fonctionnement de leur enfant (Barton et al. 2011).

Par ailleurs, chez les enfants présentant un TSA, les parents rapportent des
difficultés essentiellement dans le domaine de la communication. L’étude de Wetherby et
al. (2004) montre toutefois, que dans une population d’enfants tout venants, les anomalies
de la communication ne sont pas repérées par les parents a I’age de 14 mois. Les parents
semblent encore plus en difficulté¢ pour détecter les signes précurseurs d’une anomalie
dans le domaine social (Hess & Landa, 2012). Certains parents n’ont pas toujours
I’occasion d’observer leur enfant en interaction avec ses pairs. Les inquiétudes parentales
peuvent donc manquer de sensibilit¢é en ce qui concerne 1’évaluation des signes se

rapportant au domaine social.

Il est donc important de ne pas seulement se baser sur les dires spontanés des
parents ou de poser des questions générales sur le développement de ’enfant ou sur
d’éventuelles inquiétudes parentales mais, au contraire, il semble indispensable de poser
des questions précises sur les comportements de I’enfant. Aujourd’hui, il est recommandé
d’utiliser un questionnaire parental afin d’amorcer une discussion sur les préoccupations
parentales ou aider a cibler les comportements sociaux de I’enfant (Zwaigenbaum et al.

2009; Begeer, Bouk, Boussaid, Terwogt, & Koot, 2009 ; Robins, 2008).

Les outils de dépistage bases sur les rapports des parents présentent des avantages
¢vidents en termes de facilit¢ d’administration et de colt en temps réduit pour le
professionnel. Toutefois, I’observation directe des capacités d’interaction de I’enfant par
un professionnel de la petite enfance peut permettre d’obtenir des données plus
objectives, du fait de ses connaissances objectives du développement précoce (Dumont-
Mathieu & Fein, 2005 ; Oosterling et al., 2010 ; Kleinman et al., 2008 ; Robins et al.,
2001). Plusieurs outils de dépistage ont donc été crées. Certains s’appuient sur le rapport
parental, grace a des questionnaires. D’autres utilisent le jugement des professionnels,

grace a I’observation de comportements cibles, & un age spécifique.
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3.4. Outils de dépistage

Plusieurs outils de dépistage existent et ont des objectifs différents. Les outils de
dépistage de niveau 1 sont appropriés pour étre utilisés de facon systématique en
population générale. De ce fait, ils doivent étre brefs, peu couteux et facilement utilisables
par I’ensemble des professionnels. L’objectif d’un outil de dépistage de niveau 1 est
d’identifier un éventuel risque chez des personnes qui a priori sont asymptomatiques. La
majorité des personnes chez qui ’outil est utilisé ne présenteront pas de risque. Pour les
autres, des investigations supplémentaires seront nécessaires pour confirmer ou infirmer

cet éventuel risque.

Les outils de dépistage de niveau 2 sont concus pour étre utilisés chez des
personnes préalablement identifiées pour étre a risque pour le trouble en question. Les
outils de dépistage de niveau 2 peuvent nécessiter plus de temps de passation et une plus

grande expertise pour étre administres.

L’utilisation de test de dépistage de niveau 1 en pratique clinique s’adresse donc

généralement a des populations ne présentant pas de risque spécifique.

Bagnato, Neisworth, et Munson (1997) ont identifié des critéres permettant de
juger de la qualité d'un instrument de dépistage. Selon ces auteurs, un bon outil de
dépistage doit étre peu colteux, requérir un temps de passation trés court et ne pas étre
d'usage exclusif a une catégorie professionnelle. 1l doit également présenter de bonnes
qualités psychométriques. L’évaluation des propriétés des outils de dépistage doit étre
rigoureuse et doit se faire de maniere empirique, sur des échantillons de grande taille,
¢tudiés dans des conditions proches de celles prévues pour I’emploi futur de I’instrument.
Des approches longitudinales sont nécessaires afin d’étudier la validité prédictive de
I’outil. En effet, le critére a partir duquel ’instrument de dépistage est évalué repose sur
la présence d’un diagnostic ultérieur de TSA. Celui-ci peut parfois n’étre confirmé que

plusieurs années apres le dépistage.
Une fagon habituelle d’établir les qualités psychométriques des instruments de
dépistage est d’estimer leur sensibilité, leur spécificité, leur valeur prédictive positive et

négative.
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La sensibilité¢ d’un test de dépistage correspond a la proportion d’enfants identifiés
par 'instrument comme ayant un risque pour un trouble du développement et qui
recoivent un diagnostic ultérieur. La sensibilité peut étre définie comme la capacité a
repérer la présence d’un trouble. La sensibilité devrait étre relativement élevée pour
s’assurer que les enfants avec le trouble ne soit pas manqués. Comme il est tres difficile
d'assurer le suivi des populations entiéres afin d'identifier les cas manqués, peu de
chercheurs peuvent évaluer avec précision la veéritable sensibilité de leurs outils. Dans la
plupart des cas, la sensibilité est estimée a partir du suivi d'un sous-échantillon d'enfants
qui présentaient un résultat négatif et en recherchant les enfants atteints, identifiés par
d'autres moyens (comme des préoccupations de la part du pédiatre). Ces stratégies ne
peuvent toutefois que fournir une estimation de la sensibilité.

La spécificité est la proportion d’enfants non identifiés par I’outil de dépistage et
qui ne développent effectivement pas de trouble. C’est donc I’aptitude du test a détecter
I’absence de trouble. La spécificité devrait également étre élevée, et elle est tout aussi
difficile a évaluer, car elle nécessite également un suivi d'un échantillon de la population.

Le troisieme critere est la valeur prédictive positive (VPP), qui se référe a la
proportion de personnes identifiées par I’outil qui présentent effectivement le trouble. I
est important d’avoir un faible taux de faux positifs, et donc une forte VPP.

Enfin, la valeur prédictive négative (VPN) est la proportion d'individus avec des
résultats de dépistage négatifs et qui n'ont pas le désordre.

Les valeurs prédictives, positive et négative sont toutes deux fortement

influencées par le taux de prévalence du trouble.

Un outil de dépistage systématique doit donc avoir une spécificité élevée, afin de
dépister le maximum d’enfants avec un risque potentiel pour un trouble du
développement et ainsi minimiser le nombre de faux-négatifs (c'est-a-dire, les enfants non
dépistés par le test mais qui recevront un diagnostic ultérieur). Meisels (1989)
recommande que la sensibilité et la spécificité d’un outil de dépistage des troubles du
développement chez les jeunes enfants ne soient pas inférieures a 80%. Une sensibilité
élevée est toutefois préférable a une spécificité élevée. Aucune recommandation n’est
donnée concernant les valeurs prédictives du fait qu’elles sont dépendantes de la

prévalence du trouble.
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3.4.1. Le Checklist for Autism in Toddlers

Le Checklist for Autism in Toddlers (CHAT ; Baron-Cohen et al., 1992) est le
premier instrument développé a des fins de dépistage systématique dans la population

générale en Grande-Bretagne (Baron-Cohen et al., 1996).

Il se compose de 9 questions posées aux parents par le médecin et de 5 items
additionnels remplis par le médecin aprés une observation semi-structurée de 1’enfant.
Les items sont codés sous forme oui/non et ont été choisis pour refléter des domaines du
développement affectés trés tot chez 1’enfant avec un TSA. Ainsi, 1’instrument comprend
des questions sur le jeu social, I'intérét pour les autres enfants, le jeu symbolique, le
pointage proto-déclaratif et 1’attention conjointe. Il contient également des questions sur
des comportements qui ne devraient pas étre affectés dans 1’autisme. Les observations du

professionnel permettent de confirmer les réponses des parents concernant les items clés.

Cet outil a été utilisé pour la premicre fois sur une cohorte d’enfants de 18 mois
composée de 50 enfants tout venants et de 41 enfants a risque élevé, car puinés d’enfants
avec un TSA (Baron-Cohen et al., 1992). Tous les items étaient réussis par 80% des
enfants du groupe 1. Les autres enfants échouaient a 1 item. Aucun des enfants du groupe
contrdle n’a échoué a plus d’un de ces comportements. Quatre enfants du groupe a risque
échouérent a 2 items ou plus ciblant les signes clés (pointage proto-déclaratif, intérét pour
les autres enfants, attention conjointe, jeu symbolique et jeu social). A 30 mois, seuls ces
4 enfants regurent un diagnostic d’autisme. Cette premiére étude a permis de mettre en
évidence que les enfants qui échouent a plus d’un item clé sont des enfants a risque pour
un TSA. Le fait d’échouer a 2 items clés du CHAT a 18 mois a une valeur prédictive pour

le diagnostic d’autisme a 30 mois.

Suite a cette premiére recherche, Baron-Cohen et ses collaborateurs ont entrepris
la premiére étude de dépistage systématique des TSA en Grande Bretagne (Baron-Cohen
et al. 1996). Le CHAT fut proposé a une cohorte de 16 235 enfants tout venants agés de
18 mois dans le cadre des examens de santé systématiques. Ce protocole a permis de
diagnostiquer onze enfants avec un TSA a I’age de 42 mois ainsi que 17 enfants avec un
trouble du développement sans autisme. Il est important de noter que 1’absence d’un

comportement indiquée par les parents était toujours confirmée par 1’observation directe

48



Partie théorique

de I’enfant. Par contre, lorsqu’un comportement n’était pas observé par le professionnel
mais rapporté par les parents, 1’enfant présentait la compétence attendue. Les
informations rapportées par les parents sont apparues étre les plus fiables. Le manque de
spécificité de 1’observation directe de I’enfant par le professionnel peut étre interprété par
la difficulté pour de jeunes enfants a interagir avec un inconnu, avec le fait d’étre dans un
lieu associ¢ a des moments désagréables (maladies, vaccins...), la timidité et le fait d’une

langue maternelle différente.

Un suivi plus systématique de la méme cohorte d’enfants a 1’age de 7 ans a donné
des résultats plus complets (Baird et al., 2000). Il a permis d’affiner les seuils de risque et
de calculer les propriétés psychométriques du CHAT comme outil de dépistage des TSA.

Au final, 94 enfants ont été diagnostiqués avec un TSA a I’age de 7 ans. Trente
trois enfants avaient été dépistés a risque a 1’age de 18 mois lors de la premicre passation
du CHAT. Les conclusions montrent que I’'utilisation du CHAT par les médecins de
premiere ligne présente une spécificité de 97,7% et une sensibilité de 35,1%. La valeur
prédictive positive est de 8,1%. Les propriétés du CHAT sont toutefois meilleures pour
repérer les enfants présentant un Trouble Autistique (Baird et al., 2000).

Lorsque le protocole comprend une seconde passation du CHAT un mois plus tard
par des professionnels spécialisés, la sensibilité diminue (21,3%) mais la spécificité et la
VPP augmentent (99,9% et 58, 8%, respectivement).

Plusieurs raisons ont été invoquées pour expliquer le taux important de faux
négatifs. Tout d’abord, les enfants échouant seulement les items d’observation n’ont pas
été évalués. Une des hypothéses émise par les auteurs est que les réponses des parents
peuvent manquer d’objectivité. Par ailleurs, les parents répondraient de maniére négative
aux questions, seulement lorsque leur enfant n’a jamais émis les comportements cibles.
De ce fait, les enfants dont la fréquence des comportements est faible ne sont pas
dépistés. Enfin, a I’age de 18 mois, les enfants présentant une apparition tardive des
troubles ne sont pas dépistés.

En conclusion, I'utilisation systématique du CHAT pour le dépistage des TSA a
18 mois n’est pas recommandée du fait notamment du nombre important de faux-négatifs.
Pour pallier les limites repérées par les auteurs, des modifications ont été apportées a cet

outil.
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Ainsi, deux outils ont eté élaborés a partir du CHAT : le Modified CHecklist for
Autism in Toddlers (M-CHAT ; Robins et al., 2001) et le Quantitative CHecklist for
Autism in Toddlers (Q-CHAT ; Allison et al., 2008).

3.4.2. Le Modified CHecklist for Autism in Toddlers

Le M-CHAT est une extension du CHAT de Baron-Cohen et al. (1992), destiné
aux enfants de 24 mois (Robins et al., 2001). L’age de 24 mois a été choisi du fait qu’il
n’existe que peu de centres spécialisés qui accueillent les enfants avant cet age. De plus,
cet age a été choisi pour pouvoir repérer un maximum d’enfants, quelque soit les patterns

d’apparition des troubles.

Le M-CHAT differe du CHAT car il repose entiérement sur les parents comme
source d’information. La composante professionnelle du CHAT a donc été retirée et
I’instrument peut étre rempli par les parents dans les salles d’attente lors d’une
consultation médicale. Le M-CHAT a gardé les 9 items originels du CHAT destinés aux
parents, auxquels 21 nouveaux items ont été ajoutés. Ces items ont été choisis pour
améliorer les performances de dépistage pour I’ensemble des TSA et pour tenir compte de
la disparition des observations directes de ’enfant prévues dans ’administration du
CHAT. Le choix des items a été guidé par une revue exhaustive de la littérature et les
résultats des analyses des films familiaux. Huit items ont été abandonnés aprés qu’une
premiére analyse des résultats ait montré leur faible capacité discriminante. Un autre item
concernant la référence sociale a ensuite été ajouté aprés que des travaux aient montré que
ce comportement était déficitaire chez les jeunes enfants avec un TSA (ltem 23).
Cependant, peu d’enfants de I’échantillon ont répondu a cet item, et de ce fait, il n’a pas
été pris en compte dans I’analyse statistique. Comme pour le CHAT, les items sont codés
oui/non. Le développement typique s’enregistre par la réponse « oui » sauf pour les items
11 (sensibilité au bruit), 18 (maniérisme) et 20 (regard dans le vide) pour lesquels la

réponse « non » témoigne de 1’absence de comportement atypique de type autistique.
Le M-CHAT a été initialement testé aupres des parents d’un échantillon de 1 122

enfants lors de ’examen de santé de ces derniers a 18 ou 24 mois par leur pédiatre ou

médecin de famille (les parents remplissent le questionnaire dans la salle d’attente du
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médecin) et auprés d’un échantillon additionnel de 171 enfants identifiés pour avoir des
problemes de développement (sans toutefois avoir été formellement diagnostiqués avec

un TSA), afin d’enrichir I’échantillon d’enfants ayant un TSA potentiel.

Dans un premier temps, 8 items ont été identifiés comme étant plus sensibles et un
dépistage positif a ét¢ défini par I’échec a deux de ces 8 items ou a n’importe quelle
combinaison de 3 items. Les parents des enfants positifs au dépistage ont fait I’objet d’un
appel téléphonique de suivi, permettant d’identifier les sujets vraiment a risque qui ont été
ensuite invites a participer a une évaluation clinique plus approfondie.

Dans cette étude, 132 enfants ont été dépistés a risque. Aprés le suivi
téléphonique, 74 enfants dépistés positifs se sont avérés n’avoir pas besoin d’une
évaluation clinique. Dix-neuf enfants présentaient des troubles du développement et 39
ont été diagnostiqués avec un autisme. Aucun enfant dépisté n’avait un développement
typique. Parmi les 19 enfants identifiés avec un trouble du développement ou du langage,
15 étaient issus de 1’échantillon d’enfants a risque. Ces quatre groupes différents ont
échoué en moyenne, et dans 1’ordre, a 0,53 items ; 3,38 items ; 6,37 items et 10,32 items
des 23 questions du M-CHAT.

Les différences a I’ensemble des items différaient significativement chez les
enfants avec un TSA comparés a I’ensemble des autres enfants, sauf pour I’item 1 (Votre
enfant aime-t-il étre balancé sur vos genoux ?) et I’item 16 (Votre enfant marche-t-il ?).

Une analyse discriminante a été effectuée en divisant 1’échantillon en deux
groupes, les enfants sans TSA (n = 1196) et les enfants avec un TSA (n = 38). Cette
analyse discriminante a permis de mettre en évidence les 6 items qui différenciaient au
mieux les deux sous groupes. Ces items sont les questions 7 (pointé proto-déclaratif), 14
(orientation a I’appel du prénom), 2 (intérét pour les autres enfants), 9 (apporter des objets

pour les montrer), 15 (suivi du pointé) et 13 (imitation).

Plusieurs seuils ont ensuite eté testés pour evaluer les propriétés psychomeétriques
du M-CHAT. Il s’aveére que 3 items échoués sur I’ensemble du questionnaire, ou 2 items
échoués parmi les items clés, sont les seuils les plus optimaux. Les résultats varient
également en fonction du fait que le suivi téléphonique est considéré ou non comme une
partie intégrante de la procédure du dépistage. En fonction des seuils utilisés, la
sensibilité varie entre 87 et 97% ; la spécificité varie entre 95 et 99% ; la VPP entre 36 et
79% ; la VPN est de 99%.
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Depuis cette premiere recherche, 7 études prospectives en population tout venant
ont été conduite a I’aide du M-CHAT dans le cadre d’un programme de dépistage (Canal-
Bedia et al., 2011 ; Kamio et al,., 2013 ; Kleinman et al., 2008 ; Robins, 2008 ; Pandey et
al. 2008 ; ; Nygren et al., 2012 ; Chlebowski, Robins, Barton, & Fein, 2013) (Tableau 2).

En 2008, une étude de réplication a été réalisée (Kleinman et al., 2008). Cette
¢tude a intégré une partie des enfants de la cohorte dépistée dans 1’étude de Robins et al.
(2001) et a permis de réaliser un suivi longitudinal des enfants. Le suivi a permis
d’identifier 7 faux négatifs. L’étude de réplication rapporte quasiment les méme résultats
que ceux obtenus par Robins et al. (2001). Elle confirme le fait que I’entretien
téléphonique de suivi est indispensable pour augmenter la VPP. Cet entretien
téléphonique pourrait étre remplacé soit par un entretien effectué par le professionnel
immédiatement apres la passation du questionnaire. Toutefois, ’entretien téléphonique ne
semble pas nécessaire pour les enfants échouant plus de 7 items. Par ailleurs, Kleinman et
al. (2008) propose I’utilisation d’un outil de dépistage de niveau 2 tel que le STAT
(Screening Tool for Autism in Toddlers & Young Children; Stone et al., 2000; 2004) pour

les enfants présentant un score a risque au M-CHAT.

Pandey et al. (2008) ont comparé I’utilisation du M-CHAT dans une population
d’enfants tout venants entre 16 et 30 mois. Les résultats de cette étude montrent que la
VPP est meilleure chez les enfants de 24 mois que chez ceux de 18 mois. De plus, les
auteurs remarquent que les parents des enfants les plus jeunes refusent plus fréqguemment
les évaluations complémentaires et donc la possibilité d’un risque de TSA chez leur

enfant.

L’¢étude menée par Kamio et al. (2013) est la seule a avoir réalisé un suivi jusqu’a
I’age de 36 mois de I’ensemble des enfants dépistés a 18 mois. L’identification de 22
enfants, faux négatifs, permet de rapporter une sensibilité de 47%, une spécificité de 98%
et une VPP de 45%.

L’ensemble de ces études montre également que les enfants qui continuent de
dépasser les seuils pour un risque de TSA apres I’entretien téléphonique montrent tous
des difficultés ou des retards de développement avec ou sans TSA. Ainsi, le M-CHAT

permettrait également de repérer des enfants avec un développement atypique sans TSA.
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Dans I’ensemble, ces études concluent a I’efficacité du M-CHAT pour repérer les
enfants a risque de TSA en population générale a partir de I’age de 16 mois. Toutefois,
toutes les études montrent que le M-CHAT doit étre suivi par un entretien téléphonique

ou directement administré aprés la passation afin d’en augmenter la valeur prédictive

positive.

Tableau 1. Etudes utilisant le M-CHAT en population tout venant

Auteurs Echantillon (n) Age moyen Résultats
Robins et al. (2001) 1293 24 Sen =97
Spé =99

VPP =68

VPN =99

Kleinman et al. (2008) 3309 20.5 (16-30) VPP =74
Robins et al. (2008) 4797 20.92 (14-27) VPP =57
Pandey et al. (2008) 6050 16-30 VPP =28

(16-23 mois)
VPP=61
(24-30 mois)

Canal-Bedia et 2055 18-30 Sen =100
al.(2011) Spé = 98
VPP =19

VPN =100

Nygren et al. (2012) 3999 30 VPP=91
Sen=77

Chlebowski et al. 18 989 20 VPP =54

(2013)

Kamio et al. (2013) 1851 18 Sen =47
Spé =98

VPP =45
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Par ailleurs, le M-CHAT a également éte utilisé dans des populations spécifiques :

- Des population a risque élevé pour un TSA (Eaves, Wingert, Ho, & Helena,
2006 ; Kleinman et al ., 2008 ; Perera et al., 2009 ; Snow & Lecavalier, 2008 ; Pandey et
al., 2008 ; Glascoe, Macias, Wegner, & Robertshaw, 2007) ;

- Des populations a faible statut socio-économiques ou avec des risques
psycho-sociaux (Scarpa et al., 2013 ; Roux et al., 2012) ;

- Des enfants prématurés (Kuban et al., 2008 ; Moore, Johnson, Hennessy,
& Marlow, 2012 ; Luyster et al., 2011).

De plus, cet outil a été traduit et adapté dans de nombreux pays (Albores-Gallo et
al.,, 2012 ; Canal-Bedia et al.,, 2011; Kara et al., 2012 ; Perera, Wijewardena, &
Aluthwelage, 2009 ; Seif Eldin et al., 2008). Par exemple, la validation en Espagne a
porté sur un échantillon de 2480 enfants ages entre 18 et 24 mois. Ces études fournissent

des données similaires a celles obtenues par Robins et al. (2001).

Enfin, I’utilisation du M-CHAT a été testé par voie téléphonique seule (Roux et
al., 2012) ou encore en version électronique (Harrington, Bai, & Perkins, 2013). Ces
études doivent toutefois étre réalisées sur des echantillons plus importants pour apporter

des informations fiables.

En conclusion, le M-CHAT est en mesure de repérer des enfants a risque de TSA
a partir de I’age de 16 mois et jusqu’a I’age de 30 mois (Klienman et al., 2008 ; Pandey et
al., 2008 ; Nygren et al., 2012). Toutefois, le M-CHAT présente de meilleurs résultats en
population tout venant lorsqu’il est utilis€¢ a 24 mois plutoét qu’a 18 mois (Pandey et al.,
2008).

Par ailleurs, cet outil semble manquer de spécificité pour discriminer les enfants a
risque de TSA dans un échantillon d’enfants initialement repérés comme a risque pour un
trouble du développement (Eaves et al., 2006).

Enfin, il est indispensable que la passation du questionnaire soit accompagnée
d’une discussion entre les parents et le professionnel pour diminuer le taux de faux
positifs en s’assurant de la bonne compréhension des questions par les parents et pour

comprendre les raisons qui ont guidé les réponses des parents.
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A T’heure actuelle, le M-CHAT est le seul outil qui a été testé a plusieurs reprises
en population générale. Il présente les meilleures qualités psychométriques pour un
dépistage des TSA en population tout venant. Plusieurs études ont étudié son intérét dans
le cadre de programmes de dépistage. En se référant aux différentes conclusions, les
auteurs recommandent d’utiliser le score total pour déterminer le risque de TSA chez un
enfant :

- un score compris entre 0 et 2 ne doit pas entrainer d’investigation

complémentaire.

- Un score compris entre 3 et 6 doit étre suivi d’un entretien entre le

professionnel et le parent. Suite a I’entretien, si le score est toujours supérieur
a 3, I’enfant doit étre orienté pour des évaluations complémentaires.
- Un score supérieur a 6 doit entrainer 1’orientation immédiate de 1’enfant vers

une équipe spécialisé dans le diagnostic de TSA.

En Chine, une étude a associé le M-CHAT aux 5 observations de la section B du
CHAT, et nomme cet outil le CHAT 23 (Wong, Hui, Lee, Leung, Ho, et al., 2011). Cet
outil a été testé dans une population d’enfants agés de 18 a 24 mois et composée de 87
enfants atteints de TSA et de 125 enfants sans TSA (58 Enfants typiques et 67 enfants
avec un retard de développement). Les auteurs proposent d’utiliser cet outil en deux
temps. Dans un premier temps, les parents remplissent le M-CHAT. Les enfants qui
dépassent les seuils de risque identifiés par Robins et al. (2001) sont recus par le pédiatre
afin d’administrer les observations de la section B du CHAT. Les enfants qui échouent
deux items doivent €tre orientés pour des évaluations complémentaires. Cet outil n’a
toutefois jamais été utilisé dans le cadre d’un programme de dépistage en population

générale.

3.4.3. Le Quantitative CHecklist for Autism in Toddlers

Le Quantitative CHecklist for Autism in Toddlers (Q-CHAT ; Allison et al.,
2008) a été développé pour pallier aux limites du CHAT. En effet, les réponses en
oui/non du CHAT ne permettaient pas de prendre en compte les enfants chez qui les

comportements cibles étaient présents, mais de frequence moindre. Ainsi, les enfants
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présentant une forme plus atténuée de TSA n’étaient pas repérés par le CHAT. Le Q-
CHAT a donc introduit une échelle de Likert comme modalité de réponse.

Par ailleurs, le CHAT ne prend en compte que les comportements d’attention
conjointe et de jeu de faire semblant. Le Q-CHAT reprend ces items auxquels ont été
rajoutés des items concernant des domaines importants tels que le développement du
langage ou la présence de comportements répétitifs. Le Q-CHAT comprend donc 25
items, cotés sur une échelle en 5 points.

Actuellement, cet outil a été testé auprés de 779 enfants tout venants agés en
moyenne de 21 mois et 160 enfants avec un TSA agés en moyenne de 44 mois. Les
premiers résultats montrent que les enfants avec un diagnostic de TSA obtiennent des
scores supérieurs aux enfants du groupe issu de la population générale.

Des études supplémentaires sont toutefois nécessaires pour déterminer un seuil de

risque et pour évaluer les propriétés psychométriques de cet outil en population générale.

3.4.4. Early Screening of Autistic Trait Questionnaire

Le « Early Screening of Autistic Traits Questionnaire » (ESAT ; Swinkels et al.,
2006) est un outil de dépistage développé aux Pays Bas. Cet outil est constitué de 14
items, en « oui/non » choisis pour repérer les enfants a risque pour un TSA. Quatre items
permettent de faire un pré-dépistage pour repérer les enfants qui nécessitent la passation
compléte de ’ESAT. Ces quatre items sont :

- L’intérét pour les jeux

- La variété des jeux

- La lisibilité de I’expression émotionnelle

- La réaction aux stimuli sensoriels

Dietz et al. (2006) ont cherché a identifier les TSA dans une population d’enfants
agés de 14 mois, en utilisant cette procédure de dépistage en 2 temps avec ’ESAT. Ainsi,
31724 enfants ont été dépistés dans un premier temps avec les 4 items les plus
discriminants. Les enfants échouant a un item étaient considérés a risque et la deuxieme
phase du dépistage leur était proposée. Cette deuxiéme étape consistait en une visite au
domicile de I’enfant pour remplir ’ESAT. Les enfants qui échouaient a plus de 3 items

étaient considérés a risque pour un TSA. Dix huit enfants ont ainsi été dépistés dans une
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population de 31724 enfants tout venant, soit une prévalence de 5,7 enfants pour 10000.
A I’age de 14 mois, les auteurs concluent qu’ils semblent encore difficile de repérer les
enfants avec une symptomatologie autistique modérée et que ’ESAT semble présenter
une sensibilité faible.

Par ailleurs, ’ESAT a également dépist¢ 31 enfants avec d’autres troubles du
développement tels qu’un retard mental ou un trouble du langage. L’utilisation de ’ESAT
présente donc un taux important de faux négatifs, méme si ces enfants présentent des

difficultés de développement autre qu’un TSA.

Les items qui semblent discriminer au mieux les enfants avec un TSA sont :
- I’intérét pour les autres
- le sourire dirigé

- la réaction a la voix

Les premiers résultats de cette étude montrent donc que ’ESAT a une VPP de
25%. Aucune autre valeur psychométrique n’est toutefois disponible concernant cet outil.
De plus, la VPP est calculée sur les enfants diagnostiqués avec un TSA lors de cette
¢tude, mais aucune étude longitudinale n’a pour I’instant permis de rechercher les enfants
éventuellement diagnostiqués ultérieurement avec un TSA.

Une autre étude a utilis€ ’ESAT pout un dépistage en population tout venant
(Oosterling et al., 2010). Les conclusions de cette étude montrent que I’utilisation de
I’ESAT permet de repérer des enfants avec un TSA a I’dge de 14 mois et de diminuer
I’age moyen du diagnostic et de la prise en charge. Toutefois, cette étude ne donne pas

non plus d’indice sur les propriétés psychométriques de cet outil.

3.4.5. Screening Tool for Autism in Toddlers & Young Children

Le Screening Tool for Children in Toddlers and Young Chuldren (STAT ; Stone
et al., 2000; 2004) a éte développé pour étre utilisé dans le cadre d’un dépistage de niveau
2, chez des enfants déja repérés a risque pour un trouble du développement. Cet outil est
basé sur I’observation de I’enfant autour de 12 activités, visant a évaluer ses compétences
dans le domaine socio-communicatif et nécessite un temps de passation de 20 minutes. Il

a été tout d’abord ¢élaboré pour €tre utilisé chez les enfants agés entre 24 et 36 mois. Son
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application chez les enfants de moins de 24 mois a également été étudiée (Stone,
McMahon, & Henderson, 2008). Les résultats rapportent que cet outil présenterait une
sensibilité de 95%, une spécificité de 73%, une VPP de 56% et une VPN de 97% chez les
enfants de plus de 14 mois (Stone et al., 2008).

Les auteurs concluent que le STAT permettrait de différencier le risque de TSA
chez les enfants de plus de 14 mois. Plus précocement, le STAT identifie de nombreux
enfants avec d’autre troubles du développement (Stone et al., 2008).

Des études complémentaires sont encore nécessaires pour évaluer les capacités de
cet outil a dépister les enfants avec un TSA avant de pouvoir envisager leur application

dans le cadre d’un programme de dépistage de niveau 2.

3.4.6. Infant Toodler Checklist

L’Infant Toddler Checklist (ITC) est un questionnaire parental compos¢ de 24
items qui permet de dépister les troubles de la communication chez les jeunes enfants. Cet
outil fait parti d’un outil développé par Wetherby et al. (2008), intitulé Communication
and Symbolic Behavior Scales — Developmental Profile (CSBS). Les auteurs rapportent
que I’utilisation de ’ITC dans une population de 5385 enfants tout venant, appliqué tous
les 3 mois entre 1’age de 9 et 24 mois, a permis d’identifier plus de 90% des enfants
présentant un TSA. Ces données suggerent que I’ITC aurait une sensibilité de 93%. La
spécificité n’est pas précisée.

L’¢tude menée par Wetherby et al. (2010) concluait que I'ITC pourrait étre
utilisable pour identifier les enfants qui nécessitaient la passation d’un outil de dépistage
spécifique aux TSA.

Le CSBS a également été utilisé dans une population de 10479 enfants tout venant
agés de 12 mois lors des consultations pédiatriques (Pierce et al., 2011). L’utilisation de
cet outil a permis de repérer des enfants avec des troubles du développement, dont des
enfants avec un TSA (Pierce et al., 2011).

Des données supplémentaires concernant les valeurs psychométriques de cet outil
sont encore necessaires pour pouvoir envisager son application dans le cadre de

programme de dépistage systématique. Le suivi longitudinal des cohortes d’enfants ayant
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participé a ces études permettront de donner des indications plus précises sur 1’utilité de

cet outil.

3.4.7. First Year Inventory

Le First Year Inventor (FY1 ; Reznick, Baraneck, Reavis, Watson, & Crais, 2006) est
un questionnaire parental de 63 items, visant & évaluer les domaines affectés chez les
enfants a risque pour un TSA. Ainsi, il évalue les comportements socio-communicatifs et
sensoriels des enfants agés de 12 mois. Les items sont codés de 0 a 2. Cet outil a été testé
dans une population de 1305 enfants. Six cent quatre-vingt dix neuf de ces enfants ont
¢té suivis jusqu’a leur 3 ans (Turner-Brown, Baranek, Reznick, Watson, & Crais, 2012).
Les résultats de cette étude rapportent que 31% des enfants identifiés a risque a 1’age de
12 mois ont recu un diagnostic ultérieur de TSA. Au final, sur les 9 enfants avec un TSA,
4 ont été identifiés a I’age de 12 mois par le FYL

L’utilisation de cet outil permet d’identifier les enfants présentant des symptomes
précoces de TSA Toutefois, son administration et sa cotation son longues. De ce fait, son

utilisation comme outil de dépistage de niveau 1 n’est pas conseillée.

De nombreux outils de dépistage ont été développés. Toutefois, aujourd’hui, seul
le M-CHAT présente les qualités nécessaires et les propriétés psychométriques suffisantes
pour pouvoir étre recommandé pour un dépistage systématique en population tout-venant.

La disponibilité d’un outil de dépistage n’est qu’une condition préalable a la mise
en place d’un programme de dépistage systématique. L’évaluation des différentes
pratiques de dépistage possibles est un préalable afin de déterminer quelle stratégie offre
le plus de bénéfices en termes de repérage et d’orientation précoce vers les services de

diagnostic et d’intervention.
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4.  Pratique de dépistage

Les TSA sont des troubles fréquents, d’apparition précoce et qui ont des
répercussions sur le développement de la personne tout au long de sa vie. Une
intervention a plus de chance de pouvoir modifier la trajectoire développementale de
I’enfant et ainsi minimiser 1’impact handicapant des symptomes qu’elle débute

précocement.

L’objectif d’un dépistage systématique est de repérer les enfants a risque de TSA
durant une phase pré-clinique, et ainsi favoriser un diagnostic précoce et une prise en
charge précoce. Des outils permettant de repérer les enfants a risque de TSA existent et
présentent de bonnes qualités psychométriques. Toutefois, il reste important d’étudier
I’impact de I’utilisation systématique d’un outil de dépistage en pratique clinique. Cette
utilisation systématique doit permettre de repérer un nombre plus important d’enfants que
la surveillance habituelle et également permettre un diagnostic et une prise en charge plus
précoce que lorsque I’outil de dépistage n’est pas utilisé de maniére systématique. Les
pratiques de dépistage ne doivent pas en contre partie entrainer 1’identification a tord
d’enfants bien portant au risque d’entrainer des inquiétudes parentales et des évaluations

complémentaires inutiles.

4.1. L’utilisation d’un outil de dépistage

Les études portant sur les pratiques cliniques liées au dépistage rapportent qu’une
faible proportion de médecins utilise des outils de dépistage standardisés. Une étude
portant sur un échantillon de 1617 pédiatres démontre que seulement 23% d’entre eux

utilisent des outils de dépistage formels dans leur pratique clinique (Sand et al., 2005).

Pourtant des données suggerent que 1’utilisation d’un outil de dépistage permet de
repérer plus d’enfant a risque que la simple surveillance médicale. Une étude sur les
pratiques cliniques dans 1’Oregon a montré que, en I’absence de 1’utilisation d’un outil de
dépistage, la reconnaissance par les pédiatres des enfants nécessitant des évaluations

complémentaires était fortement spécifique mais manquait de sensibilité (Hix-Small,
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Marks, Squires, & Nickel 2007). En effet, 67% des enfants nécessitant des évaluations
complémentaires n’étaient pas repérés par les médecins. Dans 1’étude de Robins (2008),
sur les 21 enfants diagnostiqués avec un TSA, seul 4 avaient été repérés comme a risque
par leur médecin. La surveillance du développement seule ne suffit donc pas a repérer
I’ensemble des enfants nécessitant des évaluations complémentaires. L’utilisation d’un

outil de dépistage standardisé semble donc accroitre la fiabilité des pratiques cliniques.

Les données des différentes études rapporte que 1’utilisation d’outils de dépistage
pour 1’évaluation du développement général semble augmenter au fil du temps (DosReis
& Weiner, 2006 ; Radecki, Sand-Loud, O'Connor, Sharp, & Olson, 2011). En 2006,
DosReis et Weiner rapportent que 86% des médecins utilisent un outil de dépistage pour
identifier les enfants a risque pour un retard de développement. Toutefois, seuls 8% de

ces médecins utilisent un outil de dépistage spécifique aux TSA.

Ces données posent la question de savoir si 1’utilisation d’un outil de dépistage
specifique aux TSA permet une meilleure détection des enfants atteints de TSA que

I’utilisation d’un outil de dépistage général.

4.2.  Quel niveau de dépistage ?

Deux modeles peuvent étre proposés pour le dépistage des TSA. Ces deux
modeles se basent sur une pratique de surveillance médicale. Le premier consiste en un
dépistage systématique en population générale, ou a un ou plusieurs ages donnés, la
passation d’un test de dépistage est proposée a tous les enfants. Ce dépistage est appelé
dépistage de niveau 1. Un deuxiéme modeéle consiste en un dépistage en deux temps. Le
dépistage des TSA est proposé seulement aux enfants qui ont été repérés lors du premier
niveau de dépistage pour avoir un développement atypique. Ce dépistage est un depistage

de niveau 2.

Certaines études rapportent que ’utilisation d’un outil de dépistage spécifique aux
TSA en plus de I’administration d’un outil de dépistage général ne permet pas de repérer
plus d’enfant a risque pour un TSA (Carlsson, Gillberg, Lannero, & Blennow, 2010 ;

Glascoe et al., 2007). Ces données sont donc en faveur d’un modele de dépistage de
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niveau 2. L’utilisation d’un outil de dépistage spécifique aux TSA est réalisée seulement
chez les enfants ayant été repérés comme présentant un développement atypique au cours

de la surveillance ou ayant échoué a un test de dépistage global (Filipek et al., 2000).

A T’inverse, d’autres études montrent que les enfants avec un TSA présentent un
profil particulier. De ce fait, les tests de dépistage généraux ne permettent pas de tous les
repérer (Pinto-Martin et al., 2008 ; Wiggins, Piazza, & Robins, 2012). Par exemple, Pinto
Martin et al. (2008) ont comparé [I’utilisation du PEDS (Parents Evaluation of
Developmental Status ; Glascoe, 1998), un outil de dépistage général, a I’utilisation du
M-CHAT dans une population d’enfants tout venant. Les résultats de cette étude montrent
que ces outils ne dépistent pas les mémes groupes d’enfants. En effet, moins d’un tiers
des enfants dépistés au M-CHAT suscitaient des inquiétudes enregistrées au PEDS.

Oosterling et al. (2010) ont également étudié¢ I’impact de 1’utilisation systématique
d’un outil de dépistage des TSA chez les enfants de moins de 36 mois. Un programme
d’entrainement a la reconnaissance des signes précoces a été proposé aux pédiatres de
deux régions géographiques distinctes. Dans la région expérimentale, en plus de la
formation aux signes précoces, un outil de dépistage était présenté ainsi que les modalités
de mise en place d’un programme de dépistage systématique. Les résultats observés
montrent que 1’age moyen du diagnostic a significativement diminué (19,5 mois en
moyenne) dans la région expérimentale. Les enfants de la région expérimentale étaient
diagnostiqués en moyenne 21 mois plus tot que les enfants de la région contrdle. De plus,
la proportion d’enfants de moins de 3 ans référés pour un risque de TSA a
significativement augmenté dans la région expérimentale, comparée a la région contrdle.

L’¢tude de Guevara et al. (2012) a ¢également comparé 1’utilisation d’outils de
dépistage spécifiques aux TSA a la pratique clinique ordinaire, dans deux régions
différentes. Les auteurs rapportent que la proportion d’enfants identifiés pour un risque de
TSA et orientés vers les services spécialisés est significativement plus importante dans la
région utilisant de fagon systématique les outils de dépistage spécifiques aux TSA.

Ces résultats soutiennent le fait que I’utilisation systématique d’un outil de
dépistage spécifique aux TSA permet une detection plus précoce des enfants a risque de
TSA et favorise I’orientation et le diagnostic des enfants effectivement atteints (Pinto-

Martin et al., 2008 ; Guevara et al., 2012 ; Oosterling et al., 2010 ; Wiggins et al., 2012).
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Ces données vont dans le sens d’une pratique de dépistage de niveau 1, ou un outil
de dépistage spécifique aux TSA est administré a tous les enfants a un age donné
(Johnson, Myers, & the Council on Children with Disabilities, 2007).

4.3. Quel age ?

L’objectif d’un dépistage systématique est de repérer les enfants a risque pour un
TSA le plus t6t possible afin de pouvoir poser un diagnostic et proposer une intervention
la plus précoce possible. L’histoire naturelle des TSA est caractérisée par une grande
hétérogénéité dans 1’age d’apparition des premiers symptomes. Par ailleurs, a 1’heure
actuelle, les outils de diagnostic disponibles ne permettent pas de confirmer un risque de
TSA chez des enfants dont 1’dge mental est inférieur & 12 mois (Luyster et al., 2009). La
confirmation diagnostique n’est faisable que chez les enfants avec un age de mental
supérieur a 16 mois (Gotham et al., 2007).

Des recherches ont toutefois entrepris de repérer les enfants a risque de TSA en

population tout venant a partir de 1’age de 12 mois.

Pierce et al., (2011) ont mis en place un programme afin d’évaluer la possibilité de
dépister les enfants atteints de TSA et d’autres troubles du développement a 1’age de 12
mois en population générale. Les pédiatres ont administrés a 10479 enfants de 12 mois le
CSBS-DP IT-Checklist (Communication and Symbolic Behavior Scales Developmental
Profile Infant-Toddler Checklist ; Wetherby & Prizant, 2008). Cet outil de dépistage n’est
pas un outil spécifique aux TSA mais a pour objectif de dépister les enfants présentant
des retards globaux de développement. Toutefois, les auteurs partent de 1’hypothése que
45% des enfants avec un TSA présenteraient des symptomes autour de 1’dge de 12 mois.
Les enfants dépistés a risque au CSBS ont été évalués par 1’équipe de recherche, a 1’aide
de I’ADOS-T et du Mullen et suivis jusqu’a 1’age de 36 mois. Les résultats de cette étude
montrent que parmi les enfants échouant au CSBS et évalués a I’age de 12 mois, 20% ont
recu un diagnostic ultérieur de TSA et 55% présentaient un retard global de
développement ou un retard de langage. Par ailleurs, 25% des enfants échouant au CSBS

présentaient un développement typique.
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Cette étude témoigne de la possibilité de repérer des enfants avec un TSA a I’age
de 12 mois. Ces enfants ont pu bénéficier d’une intervention précoce débutant avant 1’age
de 18 mois.

Cependant, un total de 1318 enfants a échoué le test de dépistage. Cependant,
seuls 346 enfants ont éte reférés pour les évaluations complémentaires. Les raisons pour
lesquelles les enfants n’ont pas €té référés ne sont pas données. Toutefois, les auteurs
évoquent la possibilité que le jugement clinique du médecin ait écarté la nécessité
d’évaluation complémentaire, ou encore que les parents aient refusé ces évaluations. Par
ailleurs, un nombre important d’enfants référés pour les évaluations complémentaires
présentait un développement typique.

Les auteurs concluent que cette étude met en évidence la possibilité de repérer les
enfants avec un TSA qui présentent des signes précoces, associés a un retard de
développement. Toutefois, ils mettent en avant la nécessité de proposer des outils de
dépistage a des ages ultérieurs afin de repérer les enfants avec un début des troubles plus
tardif ou présentant une régression dans leur développement, ainsi que les enfants avec un

TSA, sans retard de développement associé (tel que le Syndrome d’ Asperger).

L’étude de Dietz et al. (2006) a evalué la possibilité de dépister en population
générale les enfants avec un TSA a I’age de 14 mois grace a I’utilisation de ’ESAT.

L’utilisation d’un outil de dépistage a I’age de 14 mois semble permettre de
repérer des enfants a risque de TSA. Cependant, a cet age, seuls les enfants présentant une
symptomatologie marquée sont repérés. Les enfants présentant soit une symptomatologie
plus légere soit un bon niveau de fonctionnement ne sont pas repérés.

De plus, certains enfants avec un retard de développement sont également repérés
a risque de TSA par ’ESAT.

A I’age de 14 mois, I'utilisation d’un outil de dépistage semble donc entrainer un
taux important a la fois de faux positifs et de faux négatifs.

Par ailleurs, les auteurs rapportent que de nombreux parents declinent les
¢valuations complémentaires a 1’age de 14 mois. De plus, les parents des enfants repérés a
risque et ayant participés aux évaluations complémentaires étaient également hésitants.
Les auteurs rapportent une moyenne de 7 mois entre 1’age du dépistage et 1’age des
évaluations. Ce délai entre ces deux temps est essentiellement dd au fait que les parents

tardaient a prendre rendez vous avec les équipes spécialisées dans le diagnostic.
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En conclusion, a I’age de 14 mois, un programme de dépistage des TSA semble
manquer de sensibilité et de spécificité. Par ailleurs, les parents se montrent hésitants a
participer aux évaluations complémentaires et a accepter la possibilité d’un risque de TSA
a cet age. Le programme de dépistage mis en place par Dietz et al. (2006) ne semble pas
permettre de diminuer 1’age du diagnostic, du fait qu’un délai moyen de 7 mois est

observé entre le temps du depistage et le temps du diagnostic.

Un autre programme de dépistage a été évalué chez les enfants agés de 14 a 24
mois (Miller et al., 2011). Ce programme de depistage a été réalisé dans le cadre des
consultations pédiatriques en utilisant le M-CHAT et I’'ITC. Les pédiatres proposaient la
passation des outils de dépistage a tous les enfants se présentant a une consultation
médicale. La cotation des questionnaires et le suivi des enfants a risque étaient réalises
par I’équipe de recherche. Tout d’abord, sur I’ensemble des parents qui se sont présentés
a une visite médicale durant 1’application du programme de dépistage, seuls 7% ont
refusé de participer. Par ailleurs, ce programme de dépistage a permis d’identifier 13
enfants avec un TSA sur une population de 796 enfants. Toutefois, 16 enfants présentant
un autre trouble du développement ont également été dépistés et jugés a risque, ainsi
qu’un enfant avec un développement typique. Dix neuf enfants repérés a risque n’ont pas
été évalués, soit parce que les parents ont refusé les évaluations soit parce qu’ils ont été

perdus de vue.

Le programme de dépistage mis en place par Baron-Cohen en Grande Bretagne
témoigne également de la difficulté a repérer ’ensemble des enfants avec TSA a 1’age de
18 mois. En effet, la prévalence d’enfants identifiés avec un TSA a 18 mois était de 6,2
enfants pour 10000. Le suivi longitudinal des enfants ayant participé au programme de
dépistage a identifié 61 faux négatifs. A 1’dge de 18 mois, il apparait également difficile

de repérer I’ensemble des enfants avec un TSA.

Barbaro et Dissanayake (2011) ont mis en place un programme de dépistage a
différents temps du développement. Ainsi, chaque enfant était dépisté a I’age de 12, 18 et
24 mois. Au total 125 enfants ont été diagnostiqués avec un TSA. Neuf enfants ont ete
dépistés a 1’age de 12 mois, 37 a 1’age de 18 mois et 79 a I’age de 24 mois. Dans cette
étude, certains enfants avec un TSA n’étaient pas repérables comme étant a risque avant

I’age de 24 mois.
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En conclusion, plusieurs problémes ont ét¢ mis en évidence lors d’un dépistage

avant I’age de deux ans, et encore plus, lors d’un dépistage avant les 18 mois de 1’enfant.

Le premier probléme rencontré lors d’un dépistage trop précoce est le risque d’un
taux important de faux positifs (Chawarska et al., 2007; Pandey et al., 2008 ; Dietz et al.,
2006 ; Pierce et al., 2011). En effet, le développement typique est trés variable, et certains
enfants peuvent susciter des préoccupations durant leur développement précoce, les
problémes se résolvant par la suite. Certains cliniciens craignent donc qu’un taux
important de faux positifs entraine un stress parental inutile (Williams & Brayne, 2006).
Toutefois, les recherches montrent que les enfants dépistés a tort pour un risque de TSA
présentent malgré tout des difficultés dans leur développement et des signes pour un autre
trouble du développement (Pandey et al., 2008; Pierce et al., 2011). L’identification de
ces enfants permet de proposer une évaluation plus approfondie et d’orienter précocement
ces enfants vers une intervention adaptée. Par ailleurs, I’augmentation du stress parental
lors d’un résultat de dépistage positif semble ¢galement surévaluée (Howlin & Asgharian
1999; Zwaigenbaum et al., 2009). En effet, les parents semblent accepter ce stress
transitoire afin de pouvoir identifier un risque précoce chez leur enfant et ainsi pouvoir
intervenir plus rapidement (Barton et al. 2011). Enfin, les avantages d’un diagnostic
précoce semblent I’emporter sur les effets négatifs dus a D’incertitude liée a une
identification précoce. De plus, les conséquences d’un diagnostic tardif semblent plus

néfastes que celles liées a la possibilité d’un faux positif (Zwaigenbaum et al., 2009).

Certaines recherches ont également mis en évidence le fait qu'un dépistage trop
précoce ne permet pas de réduire 1’age du diagnostic ni celui du début de la prise en
charge. En effet, certains parents refusent les évaluations complémentaires lorsque le
dépistage est effectué trop tot au cours du développement de 1’enfant (Baron-Cohen et al.,
1992 ; Dietz et al. 2006 ; Pandey et al., 2008 ; Pierce et al., 2011).

A Tl’age de deux ans, certains enfants peuvent paraitre asymptomatiques et
développer par la suite les signes d’un TSA (Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Landa &
Garrett-Meyer 2006; Werner et al., 2005; Volkmar et al., 2005). Le phénomene de
régression semble se produire généralement entre 1’age de 15 et 21 mois. Ces enfants
pourraient donc étre dépistés a 1’age de 24 mois (Lord et al., 2004; Bryson et al., 2007;
Landa & Garrett-Meyer 2006).
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En conclusion, il semblerait donc qu’un dépistage a I’age de 18 mois, suivi d’un
dépistage a 1’age de 24 mois soit le processus qui permette d’identifier le maximum
d’enfants a risque pour un TSA, comme préconis¢ par 1’Association Américaine de

Pédiatrie (2006).

4.4. Les recommandations de bonnes pratiques pour le dépistage des
TSA

Dés 1994, 1I’Association Américaine de Pédiatrie préconise une surveillance
continue de chaque enfant lors de chaque visite de routine, en observant 1’enfant et en
évaluant son développement dans différents domaines. De plus, elle recommande
d’interroger les parents afin de recueillir d’éventuelles inquiétudes quant au

développement de I’enfant (AAP, 1994).

Les premiéres recommandations publiées pour le dépistage des TSA ont été
¢laborées par 1’Association Américaine de Neurologie en 2000 (Filipek et al., 2000).
Elles préconisent un dépistage des TSA de niveau 2. Un outil de dépistage spécifique aux
TSA devrait étre administré a tous les enfants présentant un retard de développement.
Cinq signes indiquent un risque important pour un trouble du développement et doivent
générer une évaluation plus approfondie du développement de I’enfant. Ces signes sont :

- Absence de babillage & 12 mois

- Absence de geste (pointé, aurevoir) a 12 mois

- Absence de mot simple a 16 mois

- Absence d’association de deux mots a 24 mois

- Perte de compétences langagicres ou sociales, quelque soit 1’age.
En 2006, I’AAP recommande d’évaluer le développement global de chaque enfant
en administrant un outil de dépistage général a chaque visite de routine de I’enfant a

savoira 9, 18 et 24 ou 30 mois (AAP, 2006).

En 2007, I’AAP publie ses recommandations concernant le dépistage des TSA

(Johnson & Myers, 2007).
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Elle préconise 1’administration d’un outil de dépistage spécifique aux TSA de
facon systématique chez tous les enfants lors des visites de routines a 18 et 24 ou 30 mois.
En effet, I’AAP préconise une procédure de dépistage en deux temps. Le dépistage a 24
ou 30 mois vise a repérer les enfants présentant une apparition pus tardive des troubles ou
une régression dans leur développement. Les outils de dépistage préconisés pour cette
étape sont le M-CHAT ou le CHAT.

L’administration d’un outil de dépistage spécifique aux TSA doit étre proposée
chez des enfants 4gés de plus de 18 mois chaque fois qu’un facteur de risque est présent.
Les facteurs de risque identifiés pour les TSA sont :

- la présence d’inquiétudes parentales ou émanant d’un autre adulte familier de

I’enfant,

- le fait d’étre un puiné d’enfant diagnostiqué avec un TSA.

Lorsque le test de dépistage repére un risque, I’enfant doit étre orienté a la fois
vers les équipes spécialisées dans le diagnostic des TSA mais également vers les équipes
spécialisées dans I’intervention précoce.

Lorsqu’un enfant présente deux facteurs de risque (puiné d’un enfant avec un TSA
et présence d’inquiétudes parentales), I’enfant doit étre référé pour une évaluation
diagnostique et vers les équipes d’intervention précoce.

Chez les enfants agés de moins de 18 mois présentant un facteur de risque, les
comportements  socio-communicatifs doivent étre évalués notamment avec
I’Infant/Toddler Checklist, issu du CSBS. Si des difficultés socio-communicatives sont
repérées, 1’enfant doit étre référé vers les équipes spécialisées pour des évaluations

complémentaires.

En France, le systeme de surveillance médicale des enfants offre une réelle
opportunité pour le dépistage des TSA chez les jeunes enfants. En effet, les visites
médicales préconisées pour les enfants d’ages préscolaires permettent une surveillance
effective du développement de tous les enfants. Ces visites sont remboursées par
I’assurance maladies, et 3 d’entres elles entrainent la délivrance d’un certificat médical.
Ces visites fortement recommandées ont lieu 8 jours aprés la naissance puis aux 9 et 24

mois de ’enfant.

La Haute Autorité de Santé (HAS) a publié en 2005 des recommandations pour le

dépistage et le diagnostic des TSA. La recommandation 14 (Fédération Francaise de
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Psychiatrie, 2005, p. 90) met I’accent sur les conditions préalables a un dépistage
systématique des TSA. Tout d’abord, la HAS préconise la formation des professionnels
de la petite enfance aux manifestations précoces de 1’autisme. Elle recommande la
création de réseaux de professionnels coordonnés qui puissent travailler ensemble au
dépistage, au diagnostic et a I’intervention précoce des enfants avec un TSA. Enfin, elle
prone la validation d’outils de dépistage spécifiques aux TSA.

En 2013, le gouvernement frangais a annoncé, dans le cadre du troisieme plan

autisme, la mise en place d’un dépistage systématique chez les enfants a I’age de 18 mois.

4.5. Limites des pratiques de dépistage actuelles

Les principales raisons invoquées par les médecins pour ne pas utiliser des outils
de dépistage sont le temps de passation et de cotation ainsi que le non remboursement de
ces pratiques (Honigfeld & McKay, 2006; Sices, Feudtner, McLaughlin, Drotar, &
Williams, 2003 ; Swanson et al., 2013).

L’absence de connaissance des différents outils disponibles est également un
facteur rapporté par les médecins (Barton, Dumont-Mathieu, & Fein, 2012). Toutefois,
certaines études montrent que des sessions de formations aux différents outils de
dépistage permettent d’augmenter leur utilisation dans la pratique clinique (Honigfeld,

Chandhok, & Spiegelman, 2012 ; Kobak et al., 2011 ; Swanson, et al., 2013).

Une des autres raisons invoquées par les médecins pour ne pas utiliser un outil de
dépistage spécifique aux TSA est le manque de services spécialisés dans le diagnostic
précoce auquel référer les enfants dépistés (Pizur-Barnekow, Muusz, McKenna,
O’Connor, & Culter, 2012 ; Steiner et al., 2012 ; Swanson et al., 2013). Les services de
diagnostic sont trés variables en fonction des régions (Barton et al., 2012). Les services
spécialiseés pour le diagnostic peuvent étre difficiles d'acces et nécessitent souvent de
longs délais d’attente.

La généralisation des pratiques de dépistage nécessite donc de spécifier les
prochaines étapes du processus d’évaluation et d’accompagner les professionnels dans
I’orientation des enfants dépistés (Johnson & Myers,, 2007 ; Pizur-Barnekow et al.,

2012). Cette réalité a incité I'AAP a recommander aux médecins de renvoyer
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simultanément les enfants repérés a risque vers les services de diagnostic et d'intervention

précoce, de sorte que l'intervention puisse commencer aussi rapidement que possible.

Les médecins de premiere ligne jouent un rdle essentiel pour le dépistage des
troubles chez les jeunes enfants. Toutefois, certaines études ont choisi la participation
d’autres professionnels travaillant auprés des jeunes enfants pour mettre en ceuvre les
pratiques de dépistage. Par exemple, Barbaro et Dissanayake (2011) ont utilisé les
infirmiéres travaillant dans les services de santé maternelle et infantile. Dans 1’étude de
Dereu et al. (2012), I’application du programme de dépistage était mise en ceuvre par les
professionnels des structures d’accueil de la petite enfance. Ces deux études ont permis de
mettre en évidence que des professionnels au contact des jeunes enfants peuvent
participer a la surveillance générale et appliquer des programmes de dépistage afin de

repérer les enfants a risque de TSA.

En conclusion, la mise en place d’un programme de dépistage peut s’appuyer sur
différents professionnels de la petite enfance. Elle doit toutefois prendre en compte le
point de vue des praticiens afin de proposer un outil de dépistage et un protocole a suivre
en adéquation avec les pratiques cliniques. Ainsi, une formation a 1’utilisation des outils
de dépistage doit avant tout étre proposée. L’outil de dépistage proposé doit étre
facilement utilisable, rapide de passation et de cotation. Les professionnels doivent étre
accompagnés dans I’orientation de I’enfant et de sa famille vers les services de diagnostic

et de prise en charge, afin de soulager leur pratique et faciliter leur engagement.
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Les Troubles du Spectre Autistique (TSA) sont des troubles neuro-
développementaux, d’apparition précoce et qui affectent le développement de 1I’individu
tout au long de sa vie. La prévalence des TSA est estimée aux alentours de 1% de la
population générale. Les TSA ont des répercussions sur I’individu, sa famille. En effet, ce
trouble entraine une limitation de la vie sociale de 1’individu affecté et une diminution de
la qualité de vie de toute la famille. Ce trouble est donc considéré comme une affection

grave qui entrave le développement de I’enfant et limite son évolution.

De nombreuses études montrent qu'un accompagnement spécifique peut aider les
personnes avec un TSA a développer leur potentiel et améliorer leur qualité de vie. Des
interventions sont donc recommandées pour 1’accompagnement des personnes avec un
TSA (HAS, 2012). Ces interventions sont d’autant plus efficaces qu’elles débutent
précocement. En effet, les TSA affectent le développement de 1’enfant et entrainent des
déficits en cascade. Les interventions précoces, du fait de la plasticité cérébrale des jeunes
enfants, peuvent influencer les trajectoires développementales et limiter la survenue de
sur-handicaps. Une intervention précoce présente donc des bénéfices importants pour

I’enfant et sa famille.

L’opportunit¢ de bénéficier d’une intervention précoce dépend de 1’age du
diagnostic. Un diagnostic de TSA est aujourd’hui possible a partir de 1’age de 24 mois.

Cependant, les diagnostics précoces ne sont pas encore systématiques.
Aujourd’hui, en France, le diagnostic de TSA est posé en moyenne aux alentours de 5 ans
ans. Pourtant, les signes précoces des TSA ainsi que leurs modes d’apparition sont
connus. Des outils de dépistage existent dont I’efficacité a été prouvée.

Les TSA remplissent donc les conditions, édictées par 1’Organisation Mondiale de

la Santé (OMS, 1970), pour la mise en ceuvre d’un dépistage systématique (Annexe 1).

En 2005, la Haute Autorité de Santé a souligné les conditions nécessaires a la mise
en place d’un dépistage systématique des TSA en France.
La recommandation 14 préconise d’une part « la formation des médecins de

premiere ligne et des professionnels de la petite enfance » et d’autre part « la validation
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d’instruments de dépistage ayant une sensibilité et une spécificité suffisantes » (HAS,
2005, p.90). En effet, a I’heure actuelle, peu de professionnels de premiere ligne
connaissent les manifestations précoces des TSA et rassurent inutilement les parents
présentant des inquiétudes quand au développement de leur enfant (Etude Doctissimo-
Fondamental, 2013). L’utilisation d’un outil de dépistage des TSA permettrait de repérer
rapidement les enfants a risque de TSA et de les orienter vers les équipes spécialisées
dans le diagnostic et la prise en charge. Cependant, aucun outil de dépistage spécifique

aux TSA n’a encore été validé sur une population francaise.

L’objectif de notre premiere étude vise donc a évaluer la pertinence et la
faisabilité d’un dépistage des enfants a risque de TSA. Un dispositif de dépistage a donc
été développé, basé sur la formation des professionnels de premiere ligne pour permettre
la validation d’outils de dépistage spécifiques aux TSA : le CHAT et le M-CHAT.

La mise en place d’un dépistage systématique des TSA doit s’appuyer sur un
réseau coordonné de professionnels impliqués dans le dépistage et le diagnostic des TSA
afin de favoriser 1’orientation diagnostique précoce. La recommandation 15 insiste sur
I’amélioration de 1’accés aux équipes spécialisées dans le diagnostic précoce et sur la
diminution du temps d’attente pour une évaluation fonctionnelle individualisée
(Recommandation 15, HAS, 2005, p.91). En effet, a I’heure actuelle, Un laps de temps de
I’ordre de 5 a 20 mois s’écoule entre le moment ou les parents révelent leurs inquiétudes
au professionnel et la pose d’un diagnostic (Doctissimo-Fondamental, 2013). Par ailleurs,
les procédures diagnostiques recommandées par la HAS impliquent de nombreuses
investigations.

Une évaluation visant a confirmer ou non la présence d’un risque de TSA chez les

enfants suspectés pourrait favoriser 1’orientation diagnostique des enfants.
Notre seconde étude a donc pour objet d’évaluer la pertinence de I'utilisation du
module 1 de I’ADOS-G pour confirmer ou infirmer la présence d’un risque de TSA chez

les enfants de moins de 3 ans orientés pour une suspicion de TSA.

Enfin, ’objectif de la derniere étude, en plus de permettre une évaluation des

enfants dépistés, vise a évaluer I’apport éventuel des données issues de 1’évaluation
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développementale. visant a confirmer la présence d’un risque de TSA chez les enfants de

moins de 3 ans orientés pour uns suspicion.

Cette theése a donc pour objet général 1’amélioration des pratiques de dépistage et
de diagnostic précoce en évaluant la pertinence de différents outils pour aider les

professionnels dans 1’orientation des enfants de moins de 3 ans repérés pour un éventuel

risque de TSA.
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Etude 1 : Validation d’un programme de dépistage précoce des
TSA en population tout venant basé sur ’utilisation conjointe
du M-CHAT et du CHAT

La mise en place de ce programme de recherche vise a évaluer la faisabilité d’un
repérage précoce des enfants a risque pour un TSA dans la pratique professionnelle des
médecins de premiere ligne et des professionnels travaillant au sein de structure d’accueil
de la petite enfance, grace a I’utilisation d’outils de dépistage spécifiques aux TSA.

La mise en place de ce programme de depistage a nécessité la validation de deux
outils de dépistage : le CHAT, le M-CHAT.

Ces études portent sur la méme population et ont été effectuées a partir du méme
protocole de recherche. La méthodologie commune aux différentes études est donc
présentée en premier lieu.

Les résultats seront ensuite présentés en deux temps : Les données concernant la
validation du CHAT et du M-CHAT seront d’abord exposées. Les résultats concernant
I’utilisation du M-CHAT et des 5 items observation du CHAT pour le repérage des

enfants a risque pour un TSA seront présentés dans un deuxiéme temps.

1. Méthodologie

Le but de cette étude est de valider un programme de dépistage systématique des
TSA al’age de 24 mois a I’aide du CHAT et du M-CHAT.

L’age de vingt-quatre mois a été retenu en raison de la réglementation francaise
actuelle prévoyant des examens de routine a cet age. Par ailleurs, a ce méme age, les
signes évocateurs d’'un TSA ont plus de probabilité d’étre présents quelque soit la

trajectoire développementale de I’enfant (régression, apparition précoce ou tardive).

1.1. Outils

Le CHAT (Baron-Cohen et al., 1992) est un outil de dépistage compose de deux
sections. La section A comporte 9 questions qui ont été reprises dans le M-CHAT. La
section B est composée de cing items pour lesquels le professionnel doit mettre en place

une observation.

75



Etude 1

Les enfants sont considérés a risque pour un TSA lorsqu’ils échouent soit :
- aux items évaluant le jeu de faire semblant et I’attention conjointe (Items AS,
A7, B2, B3 et B4).

- les items évaluant I’attention conjointe (Items A7 et B4)

Le M-CHAT (Robins et al., 2001) est un questionnaire parental qui répond aux
exigences de facilité et de rapidité de passation. Il est destiné aux parents d’enfants de 24
mois et comporte 23 questions qui ont pour modalités de réponse oui/non. Les seuils
identifiés par Robins et al. (2001) pour repérer les enfants a risque de TSA sont :

- Soit I’échec a 3 items de I’ensemble du questionnaire

- Soit I’échec a 2 des items clés

La passation du questionnaire doit étre accompagnée d’un entretien téléphonique
avec les parents des enfants repérés a risque afin de diminuer le taux de faux positifs et de

repérer les enfants nécessitant des évaluations complémentaires.

Notre protocole de recherche s’appuie sur la passation du M-CHAT, rempli par les
parents, suivie de la passation de la section B du CHAT par le professionnel.
Ces deux outils ont donc été traduits en langue francaise et la traduction a été

validée par la procédure classique de traduction inversée (Annexe 2 et 3).

1.2. Mise en place du programme

1.2.1. Formation des professionnels

Dans un premier temps, afin de pouvoir aborder les enfants de 24 mois avec les
outils de dépistage, il a été nécessaire de former des professionnels de la petite enfance au
repérage des signes précoces des TSA et a Iutilisation de ces outils.

Deux mille huit cent quinze médecins (pédiatres et généralistes) et 450 structures
d’accueil de la petite enfance (créche, halte garderie, réseaux d’assistantes maternelles)
ont été informes par courrier de la mise en place de cette étude et de la possibilité de
bénéficier d’une formation gratuite. Cette information a touché I’ensemble de la région
Midi-Pyrénées. Au final, 195 médecins et 158 équipes professionnelles travaillant dans

des structures d’accueil ont participé a cette formation sur la base du volontariat. Les
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professionnels participant a cette formation ont recu une information générale sur les TSA
(étiologie, prévalence, critéres de diagnostic) et sur I’importance d’un dépistage précoce
pour I’enfant et sa famille. Dans un deuxiéme temps, la formation se focalisait plus
précisément sur les signes précoces des TSA et la reconnaissance de ces derniers,
notamment grace a [’utilisation du CHAT. Des présentations de cas sur vidéo
permettaient aux professionnels de s’exercer au repérage des signes du plus léger au plus
marqué. A la fin de cette formation, il était proposé aux professionnels de participer au
recrutement des enfants et au protocole de validation des deux outils de depistage : le
CHAT et le M-CHAT.

1.2.2. Recrutement des participants

Dix sept médecins et 62 équipes de creches ont participé au recrutement des

enfants.

Tableau 2. Nombre de professionnels contactés, formés et participants au
programme de recherche

Contactés Formés Participants
Médecin 2815 195 (6,93%) 17 (8,72%)
Structure 450 158 (35,11%) 62 (39,24%)

d’accueil

Les professionnels participant au recrutement proposaient aux parents de chaque
enfant agé de 24 mois, plus ou moins 1 mois, de participer au programme de recherche.
La participation des parents était volontaire et une notice d’information et une fiche de
consentement leur était présentée (Annexe 4 et 5). Les parents remplissaient le M-CHAT
et le professionnel effectuait ensuite les 5 observations de la section B du CHAT. Ces
mémes observations étaient réitérées a 1’age de 30 et 36 mois. Le suivi des enfants
jusqu’a I’age de 36 mois avait pour objectif de repérer les faux négatifs et les faux positifs

afin de pourvoir déterminer les qualités psychométriques des différents outils utilises.

Chaque protocole était ensuite envoyé a I’équipe de recherche afin d’étre codé.
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Les enfants étaient considérés a risque au M-CHAT lorsqu’ils échouaient 3 des 23
items du questionnaire ou 2 des items clés identifiés initialement par Robins et al. (2001).
Lorsqu’un enfant était repéré a risque au M-CHAT, les parents étaient contactés par
téléphone afin de spécifier leurs réponses. Cet entretien permettait de lever un doute
quand a une mauvaise compréhension des questions et d’obtenir des exemples de
comportements afin de préciser les inquiétudes parentales. Les parents dont I’enfant
échouait un seul item clé, étaient également contactés.

Concernant le CHAT, en I’absence d’inquiétudes parentales, les enfants étaient
considérés a risque lorsqu’ils échouaient deux items d’observation. Pour les enfants qui
échouaient un item d’observation, une seconde passation ¢€tait proposée lorsque cela était
possible. Les parents étaient également contactés pour prendre en compte des
observations en milieu familial. En fonction des inquiétudes parentales et/ou
professionnelles, une évaluation était ou non proposeée.

Pour chaque enfant repéré a risque, une évaluation complémentaire était proposeée.
Cette évaluation comportait I’évaluation de la présence de symptomes autistique par la
passation du module 1 de ’ADOS-G et I’évaluation du développement de I’enfant. Cette
¢valuation était réalisée en présence des parents soit sur le lieu d’accueil de I’enfant, soit
au sein de I’université. Elle avait pour objectif de confirmer la présence d’un risque de
TSA et d’orienter I’enfant vers les équipes spécialisées dans le diagnostic des TSA. La
confirmation du diagnostic de ’enfant était réalisée par une équipe indépendante, suite a
la passation des différentes évaluations recommandées pour le diagnostic des TSA (HAS,
2005). Les données issues de ces évaluations font I’objet des études suivantes et seront

donc présentées ultérieurement.

1.3.  Population

L’échantillon final est composé de 1227 enfants tout venant 4gés de 24 mois, plus
ou moins 1 mois, dont 648 garcons (52,8%). Deux cent quatre vingt dix huit enfants ont
¢té dépistés par les médecins et 929 par les structures d’accueil de la petite enfance.

Dans cet échantillon, 34 enfants ont été dépistés a risque pour un TSA. Parmi ces
enfants, 17 ont regu un diagnostic de TSA a 1’age de 36 mois. Les autres enfants dépistés
présentaient un retard de développement ou un autre trouble du développement sans TSA
associé. Ces enfants obtenaient des QD inférieur & 85. Un enfant a été diagnostiqué avec

un TSA aI’age de 36 mois, sans avoir été dépisté a risque a I’age de 24 mois.
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Au total, 18 enfants ont été diagnostiqués avec un TSA a I’dge de 36 mois. La
prévalence de TSA dans notre échantillon est de 1,4%. Parmi ces 18 enfants, 13 sont des
gargons (72%).

Parmi les 34 enfants repérés a risque de TSA, 14 sont issus de 1’échantillon
dépisté par les médecins, soit 4,69% des 298 enfants dépistés et 20 par les structures
d’accueil, soit 2,15% des 929 enfants dépistés.

Sur les 14 enfants repérés a risque par les médecins, 10 ont regu un diagnostic de
TSA. Parmi les 20 enfants repérés a risque au sein des structures d’accueil, 7 ont regu un
diagnostic de TSA. La prevalence de TSA dans la population issue de la pratique de
dépistage chez les médecins est de 3,35% et de 0,75% pour la population issue des

structures d’accueil.

Parmi les enfants inclus et non repérés comme a risque de TSA a 24 mois, 854
enfants ont été suivi jusqu’a I’age de 30 mois dont 426 jusqu’a I’age de 36 mois. Le suivi

des enfants a permis de repérer 1 faux négatif.

Au final, ce dispositif de dépistage, associant le M-CHAT (associé au suivi
téléphonique) et le CHAT a permis de repérer 17 vrais positifs, 1192 vrais négatifs, 17

faux positifs et 1 faux négatif.

Tout au long de cette étude, les groupes diagnostiques regroupent les 18 enfants
avec un TSA, les 17 enfants avec un retard de développement et les 1192 enfants

considérés comme présentant un développement typique.

2. Résultats

Dans un premier temps, les résultats concernant les études de réplication du
CHAT et du M-CHAT sont présenteés.

Dans un second temps, le programme de dépistage utilisant de facon conjointe le
M-CHAT et le CHAT est exposé.
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2.1.  Validation des outils de dépistage

Les analyses statistiques réalisées ont pour objectif de permettre la validation des
outils de dépistage utilisés : le CHAT et le M-CHAT. Les analyses ont été réalisées pour
chaque outil.

Les analyses statistiques ont été réalisées a 1’aide du logiciel SPSS, version 16.0

(Statistical Package for the Social Sciences).

Présentation des résultats descriptifs

Dans un premier temps, des analyses descriptives ont été réalisées afin d’exposer
le nombre d’enfants dépistés par chaque outil avec les seuils identifiés par les auteurs.

Les pourcentages d’échec pour chaque item en fonction du groupe d’appartenance
ont été calculés, soit basés sur le dépistage, soit basés sur le diagnostic. Le nombre
d’items échoués dans chaque groupe a également été calculé.

Les calculs portant sur les groupes basés sur le dépistage permettent de mettre en
relation les résultats de cette étude avec ceux des études précédentes. En effet, de
nombreuses études n’ont pas un suivi longitudinal des enfants permettant des analyses sur
les groupes diagnostiques finaux. Dans notre étude, le suivi longitudinal et 1’utilisation de
plusieurs outils de dépistage ont permis de repérer les faux négatifs et donc de les inclure

dans les groupes diagnostiques.

Analyse des items

En raison du petit échantillon, I’analyse a porté seulement sur les enfants
diagnostiqués ou non avec un TSA. Les faux positifs ont été inclus dans le groupe des
enfants sans TSA.

Tout d’abord, les pourcentages d’échec a chaque item ont été calculés. Afin de
déterminer les items significativement plus échoués par les enfants présentant un TSA, un
test de Khi deux a été effectué. Le test du Khi deux d’indépendance s’applique a 1’étude
de la relation entre deux variables qualitatives, ici 1’échec a un item du test et le
diagnostic. La liaison entre deux variables qualitatives est significative lorsque
I’hypothése d’indépendance est rejetée, soit lorsque la p-value est inférieure a 5%. Ce test
est réalisable lorsque les effectifs théoriques sont supérieurs a 5. Lorsque cette condition

n’est pas remplie, le test exact de Fisher est utilisé.
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Une analyse discriminante a ensuite été effectuée pour déterminer les items les
plus discriminants de chaque test. De plus, la capacité de chaque test a classer
correctement les enfants en fonction de la présence ou non d’un diagnostic de TSA a été

évaluée.

Analyse de variance

Des analyses de variance (ANOVA) ont enfin été réalisées afin d’évaluer les
différences entre les groupes en fonction du diagnostic et des scores obtenus aux
différents tests. Le test post-hoc de Tukey a été applique lorsque 3 groupes étaient
compareés. Les items réussis ont été coteé O et les items échoués ont été cotés 1. Un score

¢levé traduit donc un nombre important d’items échoués.

Odds Ratio, Sensibilité, Spécificité et VValeurs Prédictives

Les Odds Ratio ont été calculés pour chaque item de chaque test. L’Odds Ratio,
ou rapport de cote, apporte une information similaire a celle du risque relatif si
I’événement étudi¢ apparait chez moins de 10% de la population. Ainsi, 1’Odds Ratio
exprime le lien entre un facteur de risque et la survenue d’un événement. Dans notre
¢tude, il traduit donc le lien entre le fait d’échouer a un item du test de dépistage et le fait

de recevoir un diagnostic de TSA.

La sensibilit¢ (SE) et la spécificité (SP) de chaque item ont également été
calculées. La sensibilité a été calculée en divisant le nombre de Vrais Positifs (VP) par le
nombre d’enfants avec un TSA (Faux Négatifs et Vrais Positifs). La spécificité a été
calculée en divisant le nombre de Vrais Négatifs (VN) par le nombre d’enfants sans

diagnostic de TSA (Faux Positifs et Vrais Négatifs).

L’analyse des courbes ROC a permis de déterminer les qualités psychométriques
de chaque outil. La courbe ROC est une représentation graphique de la relation existant
entre la sensibilité et la spécificité d’un test, calculée pour toutes les valeurs seuils
possibles. Elle permet la détermination et la comparaison des performances diagnostiques
de plusieurs tests a 1’aide de 1’évaluation des aires sous la courbe. L’aire sous la courbe

(ASC) permet d’évaluer I’intérét d’un test. On distingue les tests d’apport nul (ASC =
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0,5), peu informatif (0,5 =ASC < 0,7), moyennement informatif (0,7 = ASC < 0,9), trés
informatif (0,9 = ASC < 1) et parfait (ASC = 1) (Swets, 1988).

Les seuils permettant d’obtenir une spécificité et une sensibilité satisfaisante ont
¢té choisis a 1’aide de I’indice de Youden. L’indice de Youden a été calculé par la
formule suivante : Sensibilité + (Spécificité -1). Un indice proche de 1 révele le meilleur

compromis entre sensibilité et spécificité.

Les valeurs prédictives, positive et négative, ont également été calculée pour
chaque outil. Dans I’ensemble des études, les formules utilisées pour calculer les valeurs
prédictives positives ne prennent pas en compte la prévalence du trouble. La valeur
prédictive positive est calculée en divisant le nhombre de Vrais Positifs par le nombre
d’enfants dépistés par le test (Vrais Positifs et Faux Positifs). La valeur prédictive
négative est calculée en divisant le nombre de Vrais Négatifs par le nombre d’enfants non
dépistés par le test (Faux Négatif et les Vrais Négatifs).

Toutefois, les valeurs prédictives peuvent étre calculées en fonction de la
prévalence (P) du trouble dans la population tout venant. Pour cela, la formule de Bayes

peut étre utilisée. La valeur prédictive positive est calculée par la formule suivant :

SExP

VPP =
SExP+(1-P)x(1-SP)

La valeur prédictive négative est calculée avec la formule suivante :

SPx (1—P)

VPN =
SPx(1-P)+Px(1-SE)

Les valeurs prédictives seront toutefois calculées sans la prise en compte de la
prévalence afin de pouvoir les comparer aux valeurs prédictives rapportées dans la

littérature.
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2.1.2. Validation du CHAT

Analyses descriptives

L’utilisation du CHAT avec les seuils initialement identifiés par Baron-Cohen et
al. (2000), a permis d’identifier 13 enfants a risque, dont 7 a haut risque. Sur les 13
enfants dépistés, 10 enfants ont recu un diagnostic de TSA, soit 76,92% des enfants

dépistés. Les 7 enfants dépistés a haut risque ont tous recu un diagnostic de TSA.

Non TSA
Dépistés + | N=3
N =13 [ TsA |
Total
N=10
N=1227 , : ,
Dépistés — TSA
N=1214 L N=8

Figure 1. Enfants dépistés avec le CHAT avec les seuils identifiés par Baron-
Cohen et al. (2000)

Le tableau 3 présente les pourcentages d’échec pour chaque item du CHAT en
fonction des groupes diagnostiques.

Dans le groupe des enfants au développement typique, I’ensemble des items est
réussi par 98% des enfants. Le nombre d’items échoués est inférieur a 3 items pour 98%
des enfants.

Dans le groupe des enfants évalués avec un retard de développement, la question 6
(pointé proto-imperatif) et la question 7 (pointé proto-déclaratif) sont échouées par les 3
enfants. Il en est de méme pour I’item d’observation 4 (pointé proto-déclaratif). Aucun
enfant de ce groupe n’échoue I’item d’observation 1 (contact visuel). Ces trois enfants
échouent tous 4 items du CHAT.

Dans le groupe d’enfants avec un TSA, seule la question 7(pointé proto-déclaratif)
est échouée par I’ensemble des enfants. L’item d’observations 3 (jeu symbolique) et

I’item d’observation 4 (pointé proto-déclaratif) sont également échoués par la totalité des
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enfants. Aucun enfant n’échoue a la question 1 (contact visuel). Tous les enfants échouent

3 items ou plus du CHAT.

Tableau 3. Pourcentages d’échec a chaque item du CHAT dans chaque groupe diagnostic

Items du CHAT Typique RD TSA
(n =1206) (n=3) (n=18)
Item 1 191 0,00 0,00
ltem 2 0,25 0,00 33,33
Item 3 1,33 0,00 22,22
Iltem 4 0,75 0,00 33,33
Item 5 0,17 33,33 55,56
Iltem 6 1,33 100,00 38,89
Item 7 1,24 100,00 55,56
Iltem 8 5,22 0,00 50,00
Item 9 0,33 0,00 44,44
Observation 1 0,33 0,00 50,00
Observation 2 0,25 33,33 72,22
Observation 3 1,08 33,33 88,89
Observation 4 1,49 100,00 88,89
Observation 5 1,08 0,00 44,44

Le tableau 4 présente le nombre d’items échoués au CHAT en fonction des
groupes diagnostique. Les enfants typiques échouent au maximum a 3 items, sauf 1
enfant qui échoue a 6 items. Les parents de cet enfant parlaient peu le francais. Les 6
items échoués étaient des questions. L.’aide d’un professionnel de la structure d’accueil de

I’enfant a permis d’écarter les inquiétudes.
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Tableau 4. Nombre d’items échoués au CHAT pour chaque groupe diagnostique

Nombre d’item Typique RD TSA

échoué du CHAT (n =1206) (n=3) (n=18)
0 1047
1 125 1
2 28
3 5 3
4 3 2
5 2
6 1
7 2
8 2
9 1
10 1
11 3
12 1
13
14

Le tableau 5 présente le nombre d’items d’observation échoué par chaque groupe
diagnostique. Nous pouvons observer qu’un seul enfant avec un TSA réussit 1’ensemble
des items d’observation a 24 mois. Les autres enfants avec un TSA échouent au moins a 2
items d’observation. Par ailleurs, 16 enfants échouent 3 items d’observation ou plus, dont

14 enfants avec un TSA.

Tableau 5. Nombre d’items d’observation échoués au CHAT dans chaque groupe

diagnostique

Typiques RD TSA
Nombre d’items d’Observation  (n=1192) (n=17) (n=18)
0 1168 1 1
1 24 2 0
2 12 1
3 1 7
4 1 6
5 3
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Analyse des items

En raison du faible échantillon, les analyses d’items portent sur les groupes
diagnostiques TSA et non TSA. Les faux positifs sont inclus dans le groupe non TSA.

Les enfants du groupe avec un diagnostic de TSA échouent en moyenne a 3,61
items du CHAT et les enfants sans diagnostic de TSA a 0,05 items. Le test de Student
montre que ces deux scores moyens sont significativement différents (t (2, 1225) = -
47,66 ; p<0,001).

Les pourcentages d’échec a chaque item du CHAT sont significativement en lien

avec le diagnostic de TSA sauf pour I’item 1 (Tableau 6).

Tableau 6. Pourcentages d’échec aux items du CHAT et comparaison en fonction

du groupe diagnostique

Item du % d'échec TSA % d'échec non TSA

CHAT (n=18) (n=1209) p*
Iltem 1 0 1,90 ,710
Item 2 33,33 0,25 ,000
Item 3 22,22 1,32 ,000
Item 4 33,33 0,74 ,000
Item 5 55,56 0,25 ,000
Item 6 38,89 1,57 ,000
ltem 7 55,56 1,49 ,000
Item 8 50 5,21 ,000
Item 9 44,44 0,33 ,000
Observation 1 50,00 0,33 ,000
Observation 2 72,22 0,33 ,000
Observation 3 88,89 1,16 ,000
Observation 4 88,89 1,74 ,000
Observation 5 44,44 1,08 ,000

* Test du Khi-deux ou test exact de Fisher
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Une analyse discriminante a été réalisée sur I’ensemble des items du CHAT entre

les enfants diagnostiqués avec un TSA et les autres enfants sans diagnostic de TSA.

Les items discriminant le mieux les enfants avec un TSA des autres enfants sont :

- L’observation 2 (suivi du point¢),

- L’observation 3 (jeu symbolique),

- Laquestion 5 (jeu symbolique),

- L’observation 4 (pointé proto-déclaratif),

- L’observation 1 (conatct oculaire).

Cette fonction discriminante (tableau 7), basée sur la validation croisée, classe

correctement 15 des 18 enfants avec un diagnostic de TSA (83,3%). Six enfants sans

diagnostic sont classés incorrectement dans le groupe TSA (0,5%).

Tableau 7. Fonction discriminante et pourcentages d’échec pour chaque item du

CHAT

Item du CHAT Fonction 1 %0 e(c::efzrg)c;r; TSA % ?ﬁ:i;)TSA

Observation 2 ,599 0,33 72,22

Observation 3 ,510 1,16 88,89
Item 5 ,466 0,25 55,56

Observation 4 423 1,74 88,89

Observation 1 ,391 0,33 50,00
Item 9 ,349 0,33 44,44
Item 2 ,287 0,25 33,33
ltem 7 264 1,49 55,56

Observation 5 ,239 1,08 44,44
ltem 4 ,208 0,74 33,33
Item 6 ,179 1,57 38,89
Item 8 ,128 5,21 50,00
Iltem3 A1 1,32 22,22
Item 1 -,009 1,90 0,00

L’analyse de variance montre que les différents scores obtenus au CHAT different

significativement entre les 2 groupes diagnostiques (Tableau 8).
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Tableau 8. Comparaison des scores moyens au CHAT en fonction des groupes
diagnostiques

ANOVA
Typique TSA )

Score CHAT (n=1209) (n=18) F p n
CHAT Total 0.18 6.78 1,793E3 1000 594
Seuil Risque 0,05 3.61 2.218E3 000 644

élevé
Seul risque 0,03 1,44 830,266 1000 404
modéré

Observations 0,05 3,44 2.077E3 000 629

seules

Odds Ratio, Sensibilité, Spécificité, et valeurs predictive

Le tableau 9 présente les Odds ratio, la sensibilité, la spécificité et les valeurs
prédictives de chaque item du CHAT. Les items présentent des Odds Ratio oscillant entre
0 pour I'item 1 (jeu physique) et 783,25 pour ’observation 2 (suivi du pointé). La
sensibilité varie entre 0 et 89%. La spécificité varie entre 95% et 100%. La VPP oscille
entre 0 pour I’item 1(jeu physique) et 77% pour I’'item 5 (jeu symbolique). La VPP
varient entre 99 et 100%.

Tableau 9. Odds Ratio, Sensibilité, Spécificité et Valeurs Prédictives des items
du CHAT

Item du CHAT Odds Ratio  Sensibilit¢ ~ Spécificité VPP VPN
Item 1 0,00 0,00 0,98 0,00 0,99
ltem 2 201,00 0,33 1,00 0,67 0,99
Item 3 21,30 0,22 0,99 0,20 0,99
Item 4 66,67 0,33 0,99 0,40 0,99
Item 5 502,50 0,56 1,00 0,77 0,99
Item 6 39,86 0,39 0,98 0,27 0,99
ltem 7 82,71 0,56 0,99 0,36 0,99
Item 8 18,19 0,50 0,95 0,13 0,99
ltem 9 241,00 0,44 1,00 0,67 0,99
Observation 1 301,25 0,50 1,00 0,69 0,99
Observation 2 783,25 0,72 1,00 0,76 1,00
Observation 3 636,8 0,89 0,99 0,52 1,00
Observation 4 452,57 0,89 0,98 0,43 1,00
Observation 5 73,6 0,44 0,99 0,38 0,99
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Les items présentant les Odds ratio les plus élevés sont :

- L’observation 2 (suivi du pointé)

- L’observation 3 (jeu symbolique)

- La question 5 (jeu symbolique)

- L’observation 4 (pointé proto-déclaratif)
- L’observation 1 (contact oculaire)

- La question 9 (montrer des objets)

La figure 2 représente différentes courbes ROC du CHAT:

0,5+

Sensitivity

=]
iy
]

0,24

0,0

=]
[7]
]

Une basée sur le seuil initial de Baron-Cohen pour un risque fort
Une baseée sur le seuil initial de Baron-Cohen pour un risque modéré
Une basée sur les 5 observations du CHAT

Une basée sur le CHAT complet

= Seuil risque fort

L Seull risque
modéré

1L DOhservations
seules

T CHAT complet

Reference Line

0,0

T T T
0,2 04 0,6 08 10

1 - Specificity

Figure 2. Courbes ROC du CHAT
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L’analyse de ces courbes ROC montre que le CHAT complet, tout comme les

observations seules, est considéré comme trés informatif (ASC=0,9). L’utilisation du
seuil de risque moyen est considéré comme moyennement informatif (0,7 = ASC < 0,9).
Enfin, le seuil pour un risque fort est considérée comme peu informatif (0,5 =ASC =< 0,7)

(Tableau 10).

Tableau 10. Aires sous la courbe pour les différents scores au CHAT

Seuil risque Seuil risque Observations CHAT
fort Baron- moyen Baron- seules complet
Cohen Cohen
Aire sous la ,694 776 ,970 ,994

Courbe

Afin de déterminer les secuils permettant d’obtenir la meilleure sensibilité et
spécificité pour chaque score, I’indice de Youden a été calculé (Tableau 11). Les résultats
évaluant les propriétés psychométriques du CHAT sur notre échantillon montrent que les
seuils permettant d’obtenir les meilleurs résultats sont les seuils de 3 items échoués sur

I’ensemble du CHAT (Sensibilité de 94,44% ; Spécificité de 99,92%).

Tableau 11. Indice de Youden, Sensibilité, Spécificité pour les scores du CHAT

Score Seuil Indice Sensibilité Spécificité VPP VPN
de
Youden
Seuil Baron Haut risque 0,39 38,89 100 100 99,10
Cohen
Seuil Baron Risque 0,55 55,56 99,75 76,92 99,34
Cohen Modéreé
Observations 2 0,93 94,44 98,84 54,84 99,92
seules
CHAT 3 0,94 94,44 99,26 65,38 99,92
complet
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L’ensemble des données permettant le calcul des différents indices est présenté en

annexes (Annexe 6).

Le tableau 12 présente en détails les patterns des items d’observation échoués par
les enfants en fonction de leur groupe diagnostique. Pour mettre en évidence ces patterns
de comportements, nous avons recherché les vecteurs de réponse les plus freqguemment
associés a un diagnostic de TSA. Le chiffre 0 correspond a un item d’observation réussi,
le chiffre 1 a un item d’observation échoué.

Le pattern ou seul I’item d’observation 5 (jeu fonctionnel) est échoué n’est
observé que dans le groupe des enfants présentant un développement typique.

Le pattern ou I’item d’observation 3 (jeu symbolique) et I’item d’observation 4
(pointé proto-déclaratif) sont échoués simultanément est observé chez 15 des 18 enfants
diagnostiqués avec un TSA. Ce pattern de réponse n’est constaté que chez 6 autres
enfants, tous présentant un retard de développement. Quatorze enfants avec un TSA et 1
seul enfant avec un retard de développement échouent aux observations 3 et 4 associées a
I’échec de n’importe quelle autre observation.

Le pattern ou I’item d’observation 2 (suivi du pointé) et I’item d’observation 3
(jeu symbolique) sont échoués simultanément est observé chez 12 des enfants avec un
TSA et seulement chez 2 enfants sans TSA. L’absence de comportement témoignant de la
présence de jeu symbolique associée a I’absence de suivi de pointé chez un enfant de 24
mois est fortement indicateur d’un risque de TSA. Ce pattern de comportement présente
une spécificité de 99% et une VPP de 85%.
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Tableau 12. Patterns de réponses aux items d‘observation du CHAT en fonction du
groupe diagnostique (Obs. 1, 2, 3, 4 et 5)

Observation Typiques RD TSA
1-2-3-4-5 (n=1192) (n=17) (n=18)
00000 1168 1 1

00001 10

00010 9 2

00011 1

00100 5

00101 1

00110 5 1
01010 1

01100 1

01101 1
01110 2
01111 1 4
10010 1

10100 2

10110 3
11010 1 1
11110 2
11111 3

Le tableau 13 présente les propriétés psychométriques associées a différents
seuils. L’utilisation des observations du CHAT, avec un seuil de 2 items d’observation
échoués, présente une sensibilité de 94,44% et une valeur prédictive de 54,84%. En effet,
il repere 17 des 18 enfants avec un TSA ainsi que 14 faux positifs. Ces 14 enfants

présentent toutefois tous un retard de développement.

92



Etude 1

Tableau 13. Indice de Youden, Sensibilité, spécificité, VPP et VPN des
observations du CHAT

Seuil échoué Indice de Sensibilite ~ Spécificité VPP VPN
Youden

2 observations 0,93 94,44 98,84 54,84 99,92
Observations 3 et 0,83 83,33 99,50 71,43 99,75
4

Observations 2 et 0,67 66,67 99,83 85,71 99,51
3

3 observations 0,89 88,89 99,83 88,89 99,83
échouées

En conclusion, les items d’observations les plus échouées par les enfants avec un
TSA sont les observations évaluant le jeu symbolique (observation 3) et 1’observation
évaluant le pointé proto-déclaratif (observation 4). Le fait d’échouer a la fois
I’observation 3 et I’observation 4 est fortement prédictif d’un diagnostic de TSA, avec

une spécificité de 99,50% et une VPP de 71,43%.

2.1.2. Validation du M-CHAT

Analyses descriptives

L’utilisation du M-CHAT, en appliquant les seuils préalablement identifiés par
Robins et al. (2001) a permis de repérer 85 enfants a risque nécessitant un suivi
téléphonique, soit 6,92% de 1’échantillon total. 47 n’ont pas eu besoin d’une évaluation
complémentaire suite a I’entretien téléphonique avec les parents. L’entretien de suivi n’a
pas pu étre réalisé pour 18 enfants. Une évaluation complémentaire a été nécessaire pour
20 enfants. Sur ces 20 enfants, 12 enfants ont recu un diagnostic de TSA, soit 60% des

enfants évalués.
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Perdus
N=18

Evaluations
N =20

Suivi ok
N =47

Dépistage +
N= 85
Total
N=1227
Dépistage —
N=1142

Figure 3. Enfants dépistés avec le M-CHAT

TSA
N=6

Analyses descriptives portant sur les groupes dépistés

Dans un premier temps, les enfants ont été divisés en 4 groupes en fonction de leurs

scores obtenus au M-CHAT :

a) Les enfants qui ne nécessitaient aucun suivi (n=1142)

b) Les enfants dépistés qui nécessitaient un suivi téléphonique mais pas d’évaluation

complémentaire (n= 65)

c) Les enfants dépistés et évalués avec un RD sans TSA (n= 8)

d) Les enfants dépistés et diagnostiqués avec un TSA (n= 12)

Le suivi téléphonique a été effectué pour chaque enfant qui échouait les items

initialement repérés par Robins et al. (2011). Aucun enfant évalué¢ n’avait un

développement typique.

Le tableau 14 présente les pourcentages d’échec pour chaque item du M-CHAT,

en fonction des 4 groupes d’appartenance. Les 18 enfants dont le suivi téléphonique n’a

pu étre effectué ont été classés dans le groupe ne nécessitant pas d’évaluation. Ces enfants

n’avaient échoué aucun d’item d’observation au CHAT.
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Tableau 14. Pourcentages d’échec a chaque item du M-CHAT dans chaque groupe

dépisté
Suivi

Item du Pas de suivi téléphonique RD TSA

M-CHAT (n=1142) (n=65) (n=8) (n=12)
Item 1 1,40 9,23 12,50 0,00

Item 2 0,26 1,54 0,00 41,67
Item 3 0,70 12,31 0,00 33,33
Item 4 0,53 3,08 12,50 50,00
Item 5 0,26 0,00 12,50 75,00
Item 6 1,05 7,69 12,50 66,67
Item 7 0,96 9,23 12,50 83,33
Item 8 3,50 33,85 12,50 75,00
Item 9 0,18 3,08 0,00 66,67
Item 10 1,14 13,85 37,50 0,00

Item 11 15,06 49,23 12,50 25,00
Item 12 0,09 4,62 12,50 25,00
Item 13 1,49 13,85 0,00 75,00
Item 14 0,26 0,00 12,50 41,67
Item 15 0,53 10,77 12,50 58,33
Item 16 0,09 1,54 0,00 16,67
Item 17 1,49 13,85 37,50 58,33
Item 18 2,10 13,85 25,00 50,00
Item 19 3,77 20,00 25,00 75,00
Item 20 4,64 24,62 50,00 58,33
Item 21 0,00 9,23 12,50 50,00
Item 22 10,33 44,62 50,00 58,33
Item 23 5,60 27,69 25,00 41,67

Le groupe des enfants ne nécessitant aucun suivi échouent en moyenne a 0,55 item et

a 0,05 items clés. L’ensemble des items est réussi par plus de 80% des enfants. Les items

les plus échoués sont :

- L’item 11 (sensibilité au bruit ; 15%) ;
- L’item 22 (regard dans le vide ; 10%) ;

- L’item 23 (référence sociale ; 5%) ;

- L’item 20 (suspicion de surdite ; 4%).

Le groupe des enfants avec un suivi téléphonique mais ne nécessitant pas d’évaluation

échoue en moyenne a 3,35 items et a 0,25 items clés. Six items sont échoués par plus de

20% des enfants de ce groupe :

- L’item 11 (sensibilité au bruit ; 49%) ;
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L’item 22 (regard dans le vide ; 44%) ;
- T’item 8 (jeu fonctionnel ; 33%) ;

- L’item 23 (référence sociale ; 27%) ;

- L’item 20 (suspicion de surdité ; 24%) ;.
- L’item 19 (attire I’attention ; 20%).

Excepté pour I’item 8 évaluant le jeu fonctionnel, les deux groupes €chouent les

mémes items.

Tableau 15. Nombre d'items du M-CHAT échoués dans chaque groupe dépisté

Nombre d’item Suivi
échoué Pas de suivi téléphonique RD TSA
au M-CHAT (n=1142) (n=65) (n=8) (n=12)
0 663
1 329
2 150 1 1
3 48 4
4 12 1 1
5
6 4 2
7 2
8 1
9
10
11 3
12
13 1
14 1
15 1
16
17 2

96



Etude 1

Le groupe des enfants repérés a risque avec le M-CHAT et évalués avec un RD
échoue en moyenne a 4,5 items et 0,62 items clés. Ces enfants échouent tous moins de
huit items et moins de 3 items clés. Sept items sont échoués par plus de 20% des enfants
de ce groupe :

- L’item 22 (regard dans le vide) échoué par 4 enfants

- L’item 20 (suspicion de surdité) échoué par 4 enfants

- L’item 17 (regarde les objets regardés) échoué par 3 enfants

- L’item 10 (contact visuel) échou¢ par 3 enfants

- L’item 23 (référence sociale) échoué par 2 enfants

- L’item 19 (attirer I’attention) échoué par 2 enfants

- L’item 18 (maniérismes) échoué par 2 enfants

Le groupe des enfants repérés a risque avec le M-CHAT et diagnostiqués avec un
TSA échoue en moyenne a 10,75 items et a 3,67 items clés. Les enfants de ce groupe
échouent au minimum 2 items dont un item clé. Deux enfants échouent a I’ensemble des
6 items clés. La majorité de ces enfants (66,66%) échouent a plus de 10 items. Seuls 2
items sont réussis par plus de 20% des enfants de ce groupe. Il s’agit de I’item 1(jeu

physique) et de I’item 10 (contact visuel).

Tableau 16. Nombre d'items clés (Robins et al., 2001) du M-CHAT échoués dans
chaque groupe dépisté

Nombre d’item Suivi
clé échoué Pas de suivi téléphonique RD TSA
au M-CHAT (n=1142) (n=65) (n=8) (n=12)

0 1104 43 5

1 38 17 1 1
2 5 2 2
3 3
4 2
5 2
6 2

Analyses descriptives portant sur les groups diagnostiques

Les pourcentages d’échec a chaque item du M-CHAT pour chague groupe
diagnostique sont présentés dans le tableau 17. Le nombre total d’items échoués au M-
CHAT par les enfants des différents groupes est présenté dans le tableau 18. Le tableau

19 présente le nombre d’items clés échoués dans chaque groupe diagnostique.
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Les enfants avec un développement typique échouent en moyenne a 0,70 item et a

0,05 items clés. La quasi-totalité des enfants (95%) échouent a moins de 3 items. Tous les
items sont réussis par plus de 80% des enfants. Les items les plus échoués dans ce groupe
sont :

- L’item 22 (regard dans le vide ; 12,25%) ;

- L’item 11 (sensibilité au bruit ; 17,20%) ;

- L’item 23 (référence sociale ; 6,54%) ;

- L’item 20 (suspicion de surdité ; 5,87%) ;

- L’item 8 (jeu fonctionnel ; 5,12%).

Les autres items sont échoués par moins de 5% des enfants de ce groupe.

Tableau 17. Pourcentages d’échec a chaque item du M-CHAT pour chaque
groupe diagnostique

Item du Typique RD TSA

M-CHAT (n=1192) (n=17) (n=18)
Item 1 1,85 5,88 0,00

ltem 2 0,25 0,00 33,33
Iltem 3 1,34 0,00 22,22
ltem 4 0,67 5,88 33,33
Iltem 5 0,17 5,88 55,56
ltem 6 1,26 23,53 38,89
ltem 7 1,26 17,65 55,56
Iltem 8 5,12 11,76 50,00
Item 9 0,34 0,00 44,44
Iltem 10 1,76 23,53 0,00

Item 11 17,20 0,00 16,67
Item 12 0,34 5,88 16,67
ltem 13 2,10 5,88 50,00
Item 14 0,08 11,76 33,33
ltem 15 1,09 11,76 33,33
Iltem 16 0,17 0,00 11,11
Item 17 2,18 17,65 38,89
Item 18 2,77 17,65 27,78
ltem 19 4,61 17,65 50,00
Iltem 20 5,87 17,65 38,89
ltem 21 0,50 5,88 33,33
Item 22 12,25 23,53 44,44
ltem 23 6,54 23,53 38,89
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Les enfants diagnostiqués avec un RD échouent en moyenne a 2,53 items et a 0,47
item clé. Les items les plus échoués sont :
- P’item 6 (pointé proto-impératif ; 23,53%) ;
- L’item 10 (contact oculaire ; 23,53%) ;
- L’item 22 (regard dans le vide ; 23,53%) ;
- L’item 23 (référence sociale ; 23,53%) ;
- L’item 7 (pointé proto-déclaratif ; 17,65%) ;
- L’item 17 (regarde les objets regardés ; 17,65%) ;
- L’item 18 (maniérismes, 17,65%) ;
- L’item 19 (attirer I’attention ; 37,50%) ;
- L’item 20 (suspicion surdité ; 17,65%).
Aucun enfant de ce groupe n’échoue I’item 2 (intérét pour les pairs), I’item 3
(exploration motrice), 1’item 9 (montrer), ’item 11(sensibilit¢ au bruit) et I’item 16

(marche).

Les enfants diagnostiqués avec un TSA échouent en moyenne a 7,67 items et a 2,5
items clés. Plus de la moitié de ces enfants (66%) échouent a plus de 4 items. Sept
enfants (38,8%) ne dépassent pas le seuil de 3 items échoueés. Les items les plus échoués
sont :

- L’item 5 (jeu symbolique ; 55,56%) ;

- L’item 7 (pointé proto-déclaratif ; 55,56%) ;
- L’item 8 (jeu fonctionnel ; 50%) ;

- L’item 13 (imitation ; 50%) ;

- L’item 19 (attirer ’attention ; 50%) ;

- L’item 9 (montrer ; 44,44%) ;

- L’item 22 (regard dans le vide ; 44,44%).

Les items 1 (jeu physique) et 10 (contact visuel) ne sont échoués par aucun enfant

avec un diagnostic de TSA. Ces items sont echoues respectivement par 5,88% et

23,53% des enfants avec un retard de développement.
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Tableau 18. Nombre d’item du M-CHAT échoué dans chaque groupe
diagnostique

Nombre d’items

échoués Typique RD TSA
au M-CHAT (n=1192) (n=17) (n=18)
0 657 5 1
1 327 1 1
2 144 3 )
3 48 4
4 12 1 1
5
6 4 2
7 2
8 1
9
10
11 3
12
13 1
14 1
15 1
16
17 2

Concernant le nombre d’échecs aux items clés, présenté dans le tableau 19, seuls 5
enfants au développement typique (0,4%) déepassent le seuil de 2 items clés échoués et
seulement 2 des enfants diagnostiqués avec un RD. Dans le groupe des enfants
diagnostiqués avec un TSA, 61,11% des enfants dépassent le seuil de deux items clés

échoués.

Tableau 19. Nombre d’item clé (Robins et al., 2001) du M-CHAT échoué dans
chaque groupe diagnostic

Nombre d’item

clé échoué Typique RD TSA
au M-CHAT (n=1192) (n=17) (n=18)

0 1136 11 5

1 51 4 2

2 5 2 2

3 3

4 2

5 2

6 2
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Dans notre échantillon, 9 des 18 enfants avec un diagnostic de TSA échouent a plus de 2

items clés de Robins. Aucun autre enfant n’é€choue a plus de 2 items clés.

Analyse des items du M-CHAT

Les résultats du Khi 2 montrent un lien significatif entre la présence d’un
diagnostic de TSA et le pourcentage d’échec aux différents items du M-CHAT sauf pour
I’item 1 (jeu physique), I’item 10 (contact visuel) et I’item 11 (sensibilité au bruit)
(Tableau 20). L’item 11 est échoué par le méme pourcentage d’enfants (11%), quel que

soit le groupe.

Tableau 20. Pourcentages d’échec aux items du M-CHAT et comparaison en
fonction du groupe diagnostique

Items du % d'échec TSA % d'échec non TSA
M-CHAT (n=18) (n=1209) P
Item 1 0 1,9 ,710
Item 2 33,33 0,25 ,000
Item 3 22,22 1,32 ,000
Item 4 33,33 0,74 ,000
Item 5 55,56 0,25 ,000
Item 6 38,89 1,57 ,000
Item 7 55,56 1,49 ,000
Item 8 50 521 ,000
Item 9 44,44 0,33 ,000
Item 10 0 2,07 ,689
Item 11 16,67 16,96 ,635
Item 12 16,67 0,41 ,000
Item 13 50 2,15 ,000
Item 14 33,33 0,25 ,000
Item 15 33,33 1,24 ,000
Iltem 16 11,11 0,17 ,000
Item 17 38,89 2,4 ,000
Item 18 27,78 2,98 ,000
Item 19 50 48 ,000
Item 20 38,89 6,04 ,000
Item 21 33,33 0,58 ,000
Item 22 44,44 12,41 ,001
Item 23 38,89 6,78 ,000

* Test du Khi-deux ou test exact de Fisher
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Une analyse discriminante a été réalisée sur I’ensemble des items du M-CHAT
entre les enfants diagnostiqués avec un TSA et les autres enfants sans diagnostic de TSA
(Tableau 21).

Tableau 21. Fonction discriminante et pourcentages d’échec pour chaque item du
M-CHAT

Item échoué
% de TSA % de non TSA

Item du M-CHAT Fonctionl (n=18) (n=1209)
Item 5 174* 55,56 0,25
Item 9 ,580* 44,44 0,33
Items 2 ATT* 33,33 0,25
Item 14 ATT* 33,33 0,25
Iltem 7 ,438* 55,56 1,49
Item 21 377> 33,33 0,58
Iltem 4 ,346* 33,33 0,74
Item 13 ,334* 50 2,15
Iltem 6 ,297* 38,89 1,57
Item 15 ,282* 33,33 1,24
Iltem 17 ,244%* 38,89 2,4
Item 12 ,221* 16,67 0,41
Iltem 19 ,223* 50 4,8
Item 16 ,215* 11,11 0,17
Iltem 8 ,213* 50 5,21
Item 3 ,183* 22,22 1,32
Iltem 18 ,152* 27,78 2,98
Item 20 ,147* 38,89 6,04
Item 23 ,136* 38,89 6,78
Item 22 ,105* 44,44 12,41
Iltem 10 -,016 0 2,07
Item 1 -,015 0 1,9
Iltem 11 ,000 16,67 16,96

* Items dont les différences sont significatives
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Les items discriminant aux mieux les enfants avec un TSA des autres enfants
sont (Tableau 21):

L’item 5 (jeu symbolique);
L’item 9 (montrer);

L’item 2 (intérét pour les pairs) ;
L’item 14 (réponse prénom);

L’item 7 (pointé proto-déclaratif);

L’item 21 (comprehension langage).

Cette fonction discriminante basée sur la validation croisée, classe correctement

10 des 18 enfants avec un diagnostic de TSA (55,6%). Six enfants sans diagnostic

sont classés incorrectement dans le groupe TSA (0,5%). Par contre, huit enfants avec

un diagnostic de TSA sont classés de facon incorrecte dans le groupe des enfants sans
diagnostic (44,4%).

Dans notre échantillon, 12 des 18 enfants avec un diagnostic de TSA échouent a

plus de 2 items clés de notre étude. Aucun autre enfant n’échoue a plus de 2 items clés de

notre étude (Tableau 22).

Tableau 22. Nombre d’items clés de notre étude échoués dans chaque groupe
diagnostique

Nombre d’item

clé échoué Typique RD TSA
au M-CHAT (n=1192) (n=17) (n=18)

0 1162 11 4

1 28 5 5

2 1 1 0

3 4

4 4

5 2

6 2
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Analyse de variance

L’analyse de variance a un facteur montre que les différents scores obtenus au M-

CHAT different significativement entre les 3 groupes diagnostiques (Tableau 23).

Tableau 23. Comparaison des scores moyens au M-CHAT en fonction des
groupes diagnostiques

Test de
: Tukey
ANOVA
Score M- Typique RD TSA
CHAT  (n=1201) (n=17) (n=18) TSA-RD
F p p

Total 0,70 253 767 311,283 000 337 1000
ltems cles 4 g 0,47 250 430,637 ,000 413 1000
Robins
Items clés
Notre 0,03 0,41 256 585330 000 489 1000
étude

Le groupe des enfants avec un TSA obtient des scores significativement

supérieurs aux deux autres groupes.

Odds Ratio, Sensihilité, Spécificité et VValeurs Prédictives

Chaque indicateur a été calculé en comparant la réponse a I’ensemble des items du
M-CHAT du groupe des enfants avec un TSA et du groupe des enfants sans diagnostic de
TSA.

Le tableau 24 présente les Odds ratio, la sensibilité, la spécificité et les valeurs
prédictives de chaque item du M-CHAT. %. Les Odds Ratio varient entre 0 pour 1’item
1(jeu physique) et 502 pour I’item 5 (jeu symbolique).

Les items ayant les Odds Ratio les plus éleves sont I‘items5 (jeu symbolique) ;
’item 9 (montrer) I’item 2 (intérét pour les pairs), I’'item 14 (réponse prénom), I’item 21
(compréhension langage) et I’item 7 (pointé proto-déclaratif). La sensibilité varie entre O

et 56% et la spécificité entre 83 et 99%. La valeur prédictive positive oscille entre O pour
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I’item 1 (jeu physique) et 77% pour I’item 5 (jeu symbolique). La VPN de chaque item

est égale a 99%.

Tableau 24. Odds Ratio, Sensibilité, Spécificité et Valeurs Prédictives des items du M-

CHAT

Odds Ratio  Sensibilite Spécificité VPP VPN
Item 1 0,00 0,00 0,98 0,00 0,99
Item 2 201,00 0,33 1,00 0,67 0,99
Item 3 21,30 0,22 0,99 0,20 0,99
Item 4 66,67 0,33 0,99 0,40 0,99
Item 5 502,50 0,56 1,00 0,77 0,99
Item 6 39,86 0,39 0,98 0,27 0,99
Item 7 82,71 0,56 0,99 0,36 0,99
Item 8 18,19 0,50 0,95 0,13 0,99
Item 9 241,00 0,44 1,00 0,67 0,99
Item 10 0,00 0,00 0,98 0,00 0,99
Item 11 0,98 0,17 0,83 0,01 0,99
Item 12 48,16 0,17 1,00 0,38 0,99
Item 13 45,50 0,50 0,98 0,26 0,99
Item 14 201,00 0,33 1,00 0,67 0,99
Item 15 39,80 0,33 0,99 0,29 0,99
Item 16 75,44 0,11 1,00 0,50 0,99
Item 17 25,89 0,39 0,98 0,19 0,99
Item 18 12,53 0,28 0,97 0,12 0,99
Item 19 19,84 0,50 0,95 0,13 0,99
Item 20 9,90 0,39 0,94 0,09 0,99
Item 21 85,86 0,33 0,99 0,46 0,99
Item 22 5,65 0,44 0,88 0,05 0,99
Item 23 8,75 0,39 0,93 0,08 0,99

Le tableau 25 présente les patterns de réponse obtenus par les enfants de notre

échantillon aux items clés de notre étude.
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Tableau 25. Pattern de réponses possibles aux items clés de notre étude
(Questions 5, 9, 2, 14, 7 et 21)

Questions 5, 9, 2, Typique RD TSA
14, 7,21 _ _ _
(n=1201) (n=17) (n=18)

000000 1162 11 4
000001 5 1
000010 15 2
000100 2
001000
010000
010001
100000
100010 1
100011
101111
110011
110110
110111
111010
111111

i
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L’item 5 (jeu symbolique) est échou¢ par 10 enfants avec un TSA et seulement
par 3 autres enfants. Tous les enfants qui échouent a plus de 2 items, échoue I’item 5. Par
ailleurs, le fait d’échouer simultanément les items 5 (jeu symbolique) et 7 (pointé proto-
déclaratif) se retrouve chez 9 enfants avec un TSA et un seul enfant avec un RD. Ce
pattern de réponse est fortement prédictif d’un risque de TSA, avec un VPP de 90%
(Tableau 28).

La figure 4 représente les différents courbes ROC :
- une basée sur le score total du M-CHAT
- une sur le score aux items clés initialement identifiés par Robins et al., (2001)
- une basée sur le score aux items clés identifiés précédemment sur notre

échantillon.

106



Etude 1

1,0 = Total M-CHAT
Total itemn clé-m-
chat- Rokins
Total itemns clés-
Motre étude

0,5 —— Reference Line
a..D,Ei

=

]

wn

c

@

0 0.4

0.2
00 T T T I
oo 02 04 0& 0a 10
1 - Specificity

Figure 4. Courbes ROC pour les différents scores au M-CHAT

L’analyse de ces courbes ROC montre que le M-CHAT, est considéré comme trés

informatif (ASC=0,9). L’utilisation des items clés du M-CHAT, ceux initialement

rapportés par Robins et al. (2001) et ceux repérés précédemment, ne sont considérés que
comme moyennement informatif (0,7 = ASC < 0,9) (Tableau 26).

Tableau 26. Aire sous la courbe pour les différents scores du M-CHAT

Total M-CHAT M-CHAT ltems M-CHAT Iltems

clés clés
Robins Notre étude
Aire sous la ,908 ,850 881

Courbe
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Afin de déterminer les seuils permettant d’obtenir la meilleure sensibilité et
spécificité pour chaque score, I’indice de Youden a été calculé. Les résultats évaluant les
propriétés psychométriqgues du M-CHAT sur notre échantillon sont présentés dans le
tableau 27.

L’utilisation du M-CHAT avec un seuil de 2 items échoués sur I’ensemble du M-
CHAT permet de repérer 11 des 18 enfants avec un TSA de notre échantillon et 7 faux

positifs.

Le fait d’échouer 1 item parmi les items clés identifiés par notre étude permet
également de repérer 14 des 18 enfants avec un TSA de notre échantillon mais également
36 faux positifs.

Tableau 27. Indice de Youden, Sensibilité, Spécificité pour les scores du M-
CHAT sans suivi téléphonique

Score Seuil Indice de Sensibilité Spécificite VPP VPN
Youden

Total M-CHAT 3 0,55 61,11 94,04 13,25 99,39
Total M-CHAT 2 0,71 88,89 81,89 6,81 99,80
Total M-CHAT 7 0,55 55,56 99,92 90,91 99,34
Items clés Robins 2 0,61 61,11 99,42 61,11 99,42
Items clés Notre 2 0,50 50,00 99,83 81,82 99,26
étude

Items clés Robins 1 0,67 72,22 94,87 17,33 99,57
Items clés Notre 1 0,75 77,78 97,02 28,00 99,66

étude

Le suivi téléphonique des enfants dépistés permet a chaque fois de diminuer le
nombre de faux négatifs et donc d’augmenter a la fois la spécificité et les valeurs
prédictives du M-CHAT (Tableau 28). Avec le suivi téléphonique, la spécificité et la
valeur prédictive négative sont eégales a 99%. Les valeurs prédictives positives oscillent
entre 57,89% pour le seuil de 3 items échoués a 90% pour le seuil de 2 items clés de notre

étude échoués.

Les seuils identifiés par Robins et al. (2001), soit I’échec a 3 items au total ou a 2

items clés, permet d’obtenir une sensibilité¢ de 66%, une spécificité de 99% et une VPP de
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60%. L’ensemble des données permettant le calcul des différents indices sont présentées

en annexes (Annexe 7).

Tableau 28. Indice de Youden, Sensibilité, Spécificité pour les scores du M-
CHAT avec suivi téléphonique

Score Seuil Indice de  Sensibilité  Spécificité VPP VPN
Youden

M-CHAT Robins 0,66 66,67 99,34 60,00 99,50
Total M- 3 0,60 61,11 99,34 57,89 99,42
CHAT

Total M- 2 0,88 88,89 99,09 59,26 99,83
CHAT

Items clés 2 0,61 61,11 99,83 84,62 99,42
Robins

Items clés 2 0,50 50,00 99,92 90,00 99,26
Notre étude

Items clés 1 0,72 72,22 99,50 68,42 99,59
Robins

Items clés 1 0,77 77,78 99,50 70,00 99,67
Notre étude

Items 5 et 7 2 0,50 50,00 99,92 90,00 99,26

En conclusion, il apparait que le seuil qui permet d’obtenir le meilleur compromis
entre la sensibilité et la spécificité soit le seuil de 2 items échoués suite a I’entretien

téléphonique.
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2.2. Programme de dépistage des TSA a I’aide du M-CHAT et du
CHAT

Parmi les 1227 enfants dépistés avec notre protocole, 85 ont été repérés comme
présentant un risque pour un TSA suite a la passation du M-CHAT. Les observations du
professionnel ont permis de lever les inquiétudes pour 65 enfants, qui ont réussi

I’ensemble des observations de la section B du CHAT.

Parmi les 20 enfants ayant dépassé les seuils de risque au M-CHAT et ayant
échoué au moins une observation de la section B du CHAT, 12 ont recu un diagnostic de
TSA, 7 présentaient un retard de développement et un seul enfant présentait un

développement typique.

Parmi les enfants ne suscitant pas d’inquiétudes au M-CHAT, 37 enfants ont
échoué au moins 1 item d’observation au CHAT.

Vingt trois enfants ont échoué un item d’observation. Parmi eux, 4 ont échoué
I’item d’observation 3 (jeu symbolique); 9 I’item d’observation 4 (pointage proto-
déclaratif) ; 10 I’item d’observation 5 (jeu fonctionnel). Une seconde passation a permis
de lever les inquiétudes pour ces enfants qui semblaient présenter un développement
typique.

Quatorze enfants ont échoués au moins 2 items d’observation de la section B du
CHAT. Parmi eux, 8 enfants ont échoués 2 items d’observation. Tous présentaient un
retard de développement, sans TSA associé. Trois enfants ont échoués a 3 items
d’observation. Parmi eux, 2 ont re¢u un diagnostic de TSA et le troisiéme présentait un
retard global de développement. Deux enfants ont échoués a 4 items d’observation de la
section B du CHAT. Ces 2 enfants ont regu un diagnostic de TSA. Enfin, un enfant a

échoué I’ensemble des items d’observation et a recu un diagnostic de TSA.
Au final, la passation des items d’observation du CHAT ont permis de repérer 5

enfants avec un TSA supplémentaire. Elle a également permis de diminuer le nombre de
faux positifs au M-CHAT.
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Plusieurs combinaisons possibles ont donc été testées afin de déterminer laquelle
permettait de repérer le plus d’enfants avec un TSA, sans pour autant augmenter de fagon
trop importante le taux de faux positifs (Tableau 29).

L’utilisation seule du M-CHAT permet de repérer 12 des 18 enfants avec un TSA
de notre échantillon. Il présente donc une sensibilité de 66,67%. Lorsqu’il est utilisé seul,
sans I’entretien de suivi ou la passation du CHAT, sa VPP est de 14,12%. En effet, 73
enfants qui ne recevront pas de diagnostic de TSA sont toutefois identifies comme
présentant un risque (faux positifs).

Le fait de prendre en compte les observations du CHAT permet de diminuer le
taux de faux positifs et ainsi d’augmenter la valeur prédictive positive du dispositif.

Si on ajoute la condition d’échouer a 2 observations de la section B du CHAT, le
nombre de faux positifs diminue. En effet, sur les 73 faux positifs au M-CHAT, seuls 5
enfants échouent également a 2 observations du CHAT. Ainsi, ce dispositif présente VPP
de 70,59%. Les 12 enfants identifiés par le M-CHAT échouent également tous a plus de 2
observations du CHAT.

Tableau 29. Indice de Youden, Sensibilité, spéecificité, VPP et VPN du dispositif
de dépistage

Seuil échoué Indice de Sensibilite Spécificité VPP VPN
Youden

M-CHAT 0,61 66,67 93,96 14,12 99,47
Robins 2001

M-CHAT + 1 0,66 66,67 99,34 60,00 99,50
observation

M-CHAT + 2 0,66 66,67 99,59 70,59 99,50
observations

M-CHAT + 3 0,67 66,67 99,92 92,31 99,51
observations

2 0,93 94,44 98,84 54,84 99,92

observations

Par ailleurs, la passation du CHAT par I’ensemble des enfants, permet également
de repérer un nombre plus important d’enfants avec un TSA.
En effet, 31 enfants échouent 2 items d’observation du CHAT. Parmi eux, 17

enfants présentent un TSA, dont les 12 identifiés par le M-CHAT. Cing enfants
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supplémentaires avec un TSA sont donc repérés avec I’administration du CHAT. Les

parents de ces 5 enfants ne présentaient pas d’inquiétudes quant au développement de leur

enfant.

Les résultats obtenus par ces 5 enfants au M-CHAT sont :

Un enfant n’échoue aucun item du M-CHAT.

Un enfant échoue I’item 23 (référence sociale)

Un enfant échoue l’item 22 (regard dans le vide) et 'item 23(référence
sociale)

Un enfant échoue I’item 19 (attirer I’attention) et I’item 23 (référence sociale)

Un enfant échoue I’item 2 (intérét pour les pairs) et I’item 8§ (jeu fonctionnel).

Quatorze enfants sont dépistés comme présentant un risque pour un TSA au

CHAT, mais ne recevront pas de diagnostic de TSA. Parmi ces 14 faux positifs, 5 étaient

également repérés a risque au M-CHAT. Les 9 autres ne présentaient pas de risque au M-

CHAT.

Le dispositif associant la passation du M-CHAT suivi de la passation du CHAT,

au seuil de 2 observations échouées, permet d’obtenir une sensibilité de 94,44%, une

spécificité de 98,84%, une VPP de 54,84 et une VPN de 99,92.
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TSA
CHAT + N=12
M-CHAT + N=17 RD
N =85 CHAT - N=5
N =68
Total TSA
N=1227 CHAT + N=5
N=14 RD
M-CHAT —
N=9
N=1142
CHAT — TSA
N=1128 N =1

Figure 5. Dispositif de dépistage associant le M-CHAT et les observations du
CHAT

Au final, ’utilisation conjointe du M-CHAT et du CHAT permet donc de repérer
17 des 18 enfants avec un TSA de notre échantillon. Douze enfants dépassent les seuils de
risque du M-CHAT et échouent a 2 items d’observation du CHAT. Cinq enfants échouent
seulement les items d’observation du CHAT. Parmi ces 18 enfants avec TSA, 2 ne
présentent pas de retard de développement. L’un d’entre eux n’a pas été identifié a risque
lors du dépistage (faux négatif). Le second enfant a été repéré seulement au CHAT.
Aucun item du M-CHAT n’était échoué.

Quatorze enfants sont identifiés comme présentant un risque de TSA, mais ne
recevront pas ce diagnostic. Ces 14 enfants présentaient tous des retards de
développement plus ou moins importants.

Le fait d’échouer a 2 items d’observation confére a ce dispositif une sensibilité de

94%, une spécificité de 98% et une VPP de 54%.
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3. Discussion

Cette ¢étude se proposait d’évaluer la faisabilité et la pertinence de la mise en place
d’un programme de dépistage des TSA en population tout venant chez les enfants agés de
24 mois.

La mise en place d’un programme de dépistage systématique implique 1’utilisation
de test de dépistage. Aucun test de dépistage des TSA n’était validé sur population
francaise. La validation d’outils de dépistage était donc un préalable. Deux outils de
dépistage ont été utilisés : le CHAT et le M-CHAT. L’objectif final était de pouvoir
proposer une démarche de dépistage permettant de repérer le maximum d’enfants avec un

TSA tout en identifiant un minimum de faux positifs.

Cette étude est la premicre étude francaise démontrant la possibilité d’identifier
les enfants a risque de TSA a I’age de 24 mois, grace a la mise en place d’un programme
de dépistage de niveau 1.

Sur un échantillon de 1227 enfants, 17 enfants avec un TSA ont été repérés a I’age
de 24 mois et diagnostiqués avec un TSA. Un enfant, non repéré comme présentant un
risque a 24 mois, a été diagnostiqué a 1’dge de 36 mois. Par ailleurs, 18 enfants ont
¢galement été repérés comme présentant un risque de TSA, mais n’ont pas regu un
diagnostic de TSA. Ces enfants présentaient toutefois des retards de développement plus
Ou moins importants.

Parmi les enfants repérés comme présentant un risque potentiel, 79% ont pu étre
contactés pour déterminer leur statut. Ce pourcentage est supérieur a celui rapporté par
d’autres études (Chlebowski et al., 2013 ; Dietz et al.,2006 ; Pierce et al., 2001). Par
ailleurs, des études portant sur des jeunes enfants a constaté le fait que certains parents
refusent les évaluations complémentaires suite a une suspicion (Dietz et al., 2006). Dans
notre étude, tous les enfants suspectés ont été évalués. Cette premiere donnée témoigne
du fait que les parents d’enfants de 24 mois pour lesquels un risque est identifié, acceptent
plus facilement les évaluations complémentaires. Cependant, le diagnostic n’a pas été
accepté pour 2 familles qui ont souhaité se retirer de I’étude et ont refusé les

préconisations pour la prise en charge.
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Un suivi jusqu’a I’age de 30 mois a pu étre effectué pour 854 enfants, soit pour
70% de notre échantillon. De plus, pour 426 (soit 35%) le suivi a été effectué jusqu’a

I’age de 36 mois.

La prévalence de TSA dans notre échantillon est de 1,38% a 24 mois et de 1,46%
a 36 mois. Ce taux est plus élevé que celui rapporté dans la littérature. L hypothése d’un
biais de selection peut étre envisagée. En effet, les médecins ne semblent pas avoir
proposé les outils de dépistage a tous les enfants de 24 mois, mais principalement a ceux
qui retenaient leur attention lors de la surveillance clinique. En effet, sur les 298 enfants
dépistés par des meédecins, 10 ont recu un diagnostic de TSA, ce qui donne une
prévalence de 3,35%. Au vue de ces premieres données, les médecins ne semblent pas
avoir proposé un dépistage systématique a tous les enfants de 24 mois se présentant a leur
cabinet. Nous pouvons remarquer que la surveillance médicale a permis de sélectionner
les enfants présentant un risque potentiel. La surveillance des médecins semble donc
assez spécifique. Les enfants a qui le protocole de dépistage était proposé, présentaient a
priori plus de risques. La sensibilité des pratiques des médecins ne peut toutefois pas étre
évaluée. Il est probable que la formation proposée a permis aux médecins de mieux
connaitre les signes évocateurs d’un risque de TSA et ainsi de pouvoir repérer les enfants
a risque. La littérature rapporte que la surveillance médicale est une pratique clinique qui
manque de sensibilité.

La mise en place du programme de dépistage systématique a été mieux suivie dans
les structures d’accueil de la petite enfance. En effet, sur les 929 enfants dépistés par les
structures d’accueil de la petite enfance, 7 enfants ont recu un diagnostic de TSA, ce qui
donne une prévalence des TSA de 0,75%. Ce taux est en accord avec ceux rapportés dans
la littérature.

Par ailleurs, les médecins ont dépisté 4 faux positifs (soit 1,34% de 1’échantillon),
et les structures d’accueil en ont dépisté 13 (soit 1,39% de 1’échantillon). Les taux de faux
positifs sont donc identiques quelque soit I’échantillon d’origine.

Cette ¢tude démontre la possibilité de s’appuyer sur les professionnels de la petite
enfance travaillant en structure d’accueil pour le dépistage des TSA chez les enfants de 24
mois. Ces professionnels ont une connaissance du développement typique de I’enfant et
ont de multiples occasions d’observer 1’enfant, dans différentes situation et en interaction
avec ses pairs. Des études avaient déja évoqué la possibilit¢ de s’appuyer sur ces

professionnels pour repérer les enfants a risque de TSA (Dumont-Mathieu et al., 2006). Il

115



Etude 1

est important de prendre en compte le fait qu’une minorité d’enfants est accueilli en
structures collectives. De ce fait, un programme de dépistage systématique ne peut pas
étre conduit seulement par ce type de professionnel. La meilleure opportunité pour que
chaque enfant puisse bénéficier de ce type de depistage est le fait que les outils de
dépistage soient intégres dans les carnets de santé et soient utilisés de facon systématique
lors de la visite de santé obligatoire des 24 mois. Une limite de notre étude est le fait que
nous n’avons pas de données objectives sur les pratiques de dépistage des médecins. Il
aurait été intéressant d’évaluer ces pratiques avant et apres la formation dispensée, afin
d’évaluer I’'impact de ce type de formation. Les données issues de la littérature
témoignent de la possibilité d’améliorer les pratiques de dépistage par la formation.

Par ailleurs, afin de favoriser les pratiques de dépistage, la coordination entre les
professionnels de premiére ligne et les services spécialisés est un enjeu essentiel. Lors de
cette étude, I’équipe de recherche accompagnait les professionnels de premiére ligne a
chaque étape du dispositif de dépistage. Ainsi, dans le cadre de cette étude, 1’information
d’un risque éventuel, la prise de rendez vous pour les évaluations complémentaires, la
passation des évaluations complémentaires, tout comme I’orientation éventuelle des
enfants vers les équipes spécialisées dans le diagnostic et la prise en charge étaient
réalisées par 1’équipe de recherche. Toutefois, le professionnel de premicre ligne était
autonome pour proposer et expliquer 1’é¢tude aux parents, tout comme pour la passation
des outils de dépistage. Cette étude témoigne donc de la possibilité pour les
professionnels de premiére ligne de prendre en charge de maniere autonome la passation
des outils de dépistage. Il reste cependant nécessaire de favoriser la coordination avec les
équipes spécialisées. En effet, il est souvent rapporté un temps d’attente important pour
que I’enfant soit recu par des professionnels spécialisés dans le diagnostic précoce des
TSA. 1l semble donc primordial de pouvoir développer les équipes de proximité capables
de pouvoir affirmer ou infirmer le risque de TSA chez les enfants dépistés a risque et de
pouvoir accompagner 1’enfant et sa famille tout au long du processus de confirmation du
diagnostic.

Cette étude témoigne donc de la possibilité d’impliquer des professionnels dans un
programme de dépistage systématique et la possibilité d’identifier des enfants a risque de

TSA al’age de 24 mois.
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Concernant le premier objectif visant a valider des outils de dépistage des TSA,

cette étude a permis 1’adaptation et la validation de deux outils de dépistage : le CHAT et
le M-CHAT.

Concernant la validation du CHAT, les études précédentes ont utilisé deux seuils

de risque pour identifier les enfants a risque de TSA :

- Le seuil de fort risque : échec aux items A5 (jeu symbolique), A7 (pointé
proto-déclaratif), B2 (suivi du pointé), B3 (jeu symbolique) et B4 (pointé
proto-déclaratif).

- Le seuil de risque modéré : échec aux items A7 (pointé proto-déclaratif) et B4

(pointé proto-déclaratif).

L’utilisation du CHAT et des seuils identifiés par Baron-Cohen et al. (1996) a
permis d’identifier 13 enfants a risque de TSA dans notre échantillon. Parmi eux, 10 ont
recu un diagnostic de TSA. Les enfants diagnostiqués avec un TSA échouent
significativement a plus d’items que les autres enfants. L’ensemble des items sont
significativement plus échoués par le groupe des enfants avec un TSA, excepté pour
I’item 1 (jeu physique). Les analyses de variance confirment que les différents scores sont

significativement plus élevés dans le groupe des enfants avec un diagnostic de TSA.

L’¢étude de suivi de Baird et al. (2000) conclue que le seuil de fort risque présente
une spécificité de 99,8%, une sensibilité de 11,7% et une VPP de 28,9% pour 1I’ensemble
des TSA. Dans notre échantillon, I'utilisation du seuil de fort risque permet d’identifier 7
des 18 enfants diagnostiqués avec un TSA. Ce seuil présente une spécificité de 100%. En
effet, seuls les enfants avec un diagnostic de TSA & 36 mois ont échoué I’ensemble de ces
items. Toutefois, la sensibilité n’est que de 38,89%.

Concernant le seuil de risque modéré, 1’é¢tude de Baird et al. (2000) rapporte une
spécificité de 97,7%, une sensibilité de 35,1% et une VPP de 8,1% pour I’ensemble des
TSA. L’utilisation de ce seuil dans notre échantillon permet de repérer 10 enfants avec un
TSA et 3 faux positifs. Ces données conférent a ce seuil une spécificité de 99,75%, une
sensibilité de 55,56% et une VPP de 76,92%.

Les résultats obtenus sur notre échantillon sont concordants avec ceux des études
initiales (Baird et al., 2000 ; Baron-Cohen et al., 1996). La spécificité du CHAT est
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excellente, mais la sensibilité reste faible. Cependant, la sensibilité du CHAT chez les
enfants agés de 24 mois est meilleure que celle obtenue chez des enfants de 18 mois.
Plusieurs explications sont possibles. Une premiere hypothése concerne le fait qu’a 1’age
de 24 mois, les enfants présentant un TSA avec une régression ont plus de chance d’étre
dépistés. En effet, les régressions sont majoritairement observées entre 1’age de 15 et 30
mois (Fombonne & Chakrabarti, 2001; Goldberg et al., 2003; Ozonoff et al., 2005;
Shinnar et al., 2001; Stefanatos, 2008). Par ailleurs, au fur et a mesure du
développement, les signes se font plus nets, notamment parce que certaines anomalies se

manifestent plus a la période ou le répertoire de comportements s’enrichit normalement.

Les résultats de cette étude permettent de conclure que 1’utilisation du CHAT et
des seuils identifiés par Baron-Cohen et al. (1996), permet de repérer certains enfants
avec TSA. L’échec par un enfant de 24 mois aux items du CHAT devrait entrainer une
orientation rapide vers les services de diagnostic et d’intervention précoce. En effet, 77%
des enfants dépistés par ces seuils ont recu un diagnostic de TSA. Par ailleurs, les 3 faux
positifs présentaient un retard du développement, et ont été orientés vers les services
adaptés a leurs besoins. Cependant, au vue du manque de sensibilité de ces seuils,

I’utilisation systématique en population tout venant ne peut étre recommandee.

Notre étude a permis d’identifier un seuil donnant une meilleure sensibilité.
Lorsque le seuil de risque utilisé est le fait d’échouer a 3 items du CHAT, quelque soit ces
items, 17 enfants avec un TSA sont identifiés. Ceci confere a ce seuil une sensibilité de
94,44%. Par ailleurs, seuls 9 faux positifs sont repérés. La spécificité de ce seuil est de
99,26% et la VPP est de 65,38%.

L’analyse discriminante a mis en évidence que les observations 2 (suivi du pointé)
et 3 (jeu symbolique) étaient les items du CHAT les plus discriminants. La question 5 (jeu
symbolique) est également fortement discriminante. Ces données sont concordantes avec
celles obtenues par le calcul des Odds Ratio. Le jeu de faire semblant est donc un
comportement clé dans le développement de I’enfant dont I’absence a 1’dge de 24 mois
témoigne d’un risque de TSA.

La fonction issue de I’analyse discriminante permet de classer correctement 15 des
18 enfants avec un TSA et 1203 des 1209 enfants sans diagnostic de TSA. Parmi les 3

enfants avec un TSA mal classés figurait le faux négatif. Cet enfant n’avait échoué aucun
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item d’observation et seulement la question 5 (jeu symbolique). Les deux autres enfants
n’avaient échoué aucune question repérée comme clé et seulement 2 items d’observation
dont un item d’observation clé, soit I’observation 2 (suivi du pointé) soit I’observation 3
(jeu symbolique). Les 6 enfants classés incorrectement dans le groupe des enfants avec un
TSA présentaient tous des retards de développement.

Les observations 3 (jeu symbolique) et 4 (utilisation du pointé proto-déclaratif)
sont les items qui présentent la plus forte sensibilité. Le fait d’échouer a la fois
I’observation 3 et I’observation 4 indique un risque important pour un diagnostic de TSA,
avec un VPP de 71,43%. L’absence de comportement d’attention conjointe et de jeu de
faire semblant est donc un indicateur important pour un risque de TSA chez les enfants de

18 mois (Baron-Cohen, 1996) mais également chez les enfants 4gés de 24 mois.

En conclusion, les résultats de ’utilisation du CHAT sur population francaise sont
concordants avec ceux obtenus par les études initiales (Baird et al., 2000 ; Baron-Cohen
et al., 1996). Les seuils identifies par Baron-Cohen et al. (1996) sont tres spécifiques mais
manquent de sensibilité. Cependant, les propriétés psychométriques du CHAT chez les
enfants de 24 mois sont supérieures a celles obtenues chez les enfants de 18 mois.
L’utilisation du CHAT avec les seuils identifiés par Baron-Cohen et al. (1996) ne peut
pas étre recommandée compte-tenu de leur manque de sensibilité.

Notre étude a mis en évidence que I'utilisation d’un seuil de 3 items échoués au
CHAT présente de meilleures propriétés psychométriques. En effet, la sensibilité et la
spécificité sont toutes deux supérieures a 80%. Les items d’observations seuls permettent
¢galement d’obtenir des propriétés psychométriques intéressantes, supérieures a 80%.

De ce fait, le CHAT pourrait étre utilisé de maniére systématique en population
générale en utilisant le seuil de 3 items échoués ou de 2 items d’observation échoués.

Par ailleurs, cette étude a mis en évidence le fait que les items évaluant le jeu de
faire semblant et les comportements d’attention conjointe sont ceux qui discriminent le
mieux les enfants avec un TSA. En effet, dans notre échantillon, I’ensemble des items du
seuil a haut risque ne sont échoués que par des enfants avec un TSA. Par ailleurs, 1’échec
simultané aux observations 3 et 4 est hautement prédictif d’un diagnostic de TSA (VPP
de 71,43%) tout en permettant d’identifier un maximum d’enfants avec un TSA
(sensibilité¢ de 83,33%). De méme, 1’échec simultané aux observations 2 et 3 confére au

CHAT une VVP de 88% mais abaisse la sensibilité a 66%.
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L’absence de jeu de faire semblant et 1’absence de comportement d’attention
conjointe sont des indicateurs d’un risque de TSA chez les enfants de 24 mois. Ces
données sont concordantes avec la littérature sur les signes précoces des TSA (Clifford &
Dissanayake, 2008 ; Landa et al.,, 2007 ; Sullivan et al., 2007 ; Watson et al.,
2007 ; Wetherby et al., 2004 ; Yoder, et al., 2009 ; Zwaigenbaum et al., 2013)

Cette étude a également permis la validation du M-CHAT.

Le M-CHAT repose sur le jugement des parents comme source d’information.
Certains parents sont en mesure de repérer les signes indicateurs d’un risque de TSA chez
leur enfant. Ainsi, sur les 18 enfants diagnostiqués avec un TSA, des inquiétudes
parentales étaient présentes chez 12 d’entre eux.

Les enfants diagnostiqués avec un TSA échouent significativement plus d’items
que les autres enfants. Lors de 1’étude de Robins et al. (2001), I’ensemble des items
étaient significativement plus échoués dans le groupe des enfants avec un TSA, excepté
les items 1 et 16. Dans notre échantillon, 1’ensemble des items sont également
significativement plus échoués par le groupe des enfants avec un TSA, excepté I’item 1
(jeu physique), I’item 10 (contact visuel) et 11 (sensibilité¢ au bruit). Les items 10 et 11
refletent pourtant des comportements souvent observés chez les enfants avec un TSA.

Dans notre échantillon, I’item 10 concernant le fait de regarder dans les yeux,
n’est échoué par aucun enfant avec un TSA et par 2% des enfants du groupe sans TSA.
Parmi les enfants avec un TSA, 50% échouent pourtant 1’observation 1 de la section B du

CHAT évaluant I’initiation d’un contact visuel.

Ces données montrent la difficulté pour certains parents d’évaluer les
comportements de leur enfant. La littérature rapporte en effet que les parents sont souvent
en difficulté pour évaluer les comportements de nature sociale chez les jeunes enfants
(Ozonoff et al., 2011 ; Goldberg et al., 2008 ; Warner & Dawson, 2005, Wetherby et al.,
2004). Par ailleurs, le fait que la modalité de réponse soit binaire apparait également
comme une limite. En effet, les enfants avec un TSA peuvent dans certains contextes
regarder leurs parents dans les yeux. De fait, les parents témoignent de cette capacité en
répondant oui a cette question. Une échelle de réponse en plusieurs points pourrait
permettre de prendre en compte la qualité ou la fréquence de ce comportement clé et ainsi

permettre une meilleure discrimination des enfants a risque (Allison et al., 2008).
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Le groupe des enfants avec un TSA obtient des scores supérieurs aux deux autres
groupes sur 1’ensemble des scores étudiés (score total, score aux items clés). Les analyses
de variance et le test de Tukey confirment que les différents scores sont significativement
plus élevés dans le groupe des enfants avec un diagnostic de TSA.

L’utilisation des seuils de risque mis en évidence par 1’é¢tude de Robins et al.
(2001) a permis d’identifier 12 enfants avec un TSA. Les résultats indiquent que sur
I’ensemble des enfants échouant les seuils de risque identifiés par Robins et al. (2001)
(échec a 3 items ou 2 items clés et a ’entretien de suivi), 60% ont recu un diagnostic de
TSA.

Ces données conférent au M-CHAT une sensibilité de 66,67%. Ce taux est
inférieur & celui rapporté dans les études précédentes. En effet, ’étude de Robins et al.
(2001) rapporte une sensibilité de 97%. Toutefois, ce taux ne prend pas en compte
I’éventualité de faux négatifs. Seule I’étude de Kamio et al. (2013) donne une sensibilité
prenant en compte la présence des faux négatifs. La sensibilité rapportée par Kamio et al.
(2013) est de 47%.

Par ailleurs, 85 enfants ont également dépassé les seuils de risque identifiés par
Robins et al. (2001). Un entretien complémentaire a donc été nécessaire pour ces enfants,
soit pour 6,93% de notre échantillon. Dans les études précédentes, ce suivi téléphonique
avait été nécessaire pour 11,58% de 1’échantillon de Robins et al. (2001) ; 5,30% de
I’échantillon de Klienman et al (2008) ; 9% de 1’échantillon de Robins (2008) ; 18% de
I’échantillon de Canal-Bedia et al. (2011). Cet entretien téléphonique a pu étre réalisé
avec les parents de 67 enfants et a permis de lever le doute pour 47 de ces enfants, soit
70% des enfants. Ces données sont également consistantes avec celles des études
précédentes (56% pour Robins et al. (2001) ; 77% pour Robins (2008) ; 80% pour Canal-
Bedia et al., 2011). L’entretien téléphonique permet de s’assurer de la bonne
compréhension des questions par les parents et de leur demander de justifier leurs
réponses. En effet, les questions le plus souvent échouées par les parents des enfants ne
nécessitant pas d’évaluation complémentaire sont :

- Question 11 (sensibilité au bruit)

- Question 22 (regard dans le vide)

- Question 8 (jeu fonctionnel)

- Question 23 (référence sociale)

- Question 20 (suspicion de surdité)
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- Question 19 (attirer I’attention)

Par exemple, la question 11 concerne la sensibilit¢ au bruit. Dans notre
échantillon, 49% des parents rapportent que leur enfant leur semble trop sensible au bruit.
Or, lors de I’entretien téléphonique, les exemples donnés par les parents concernent plut6t
des réactions typiques face a des bruits tels que celui d’une tondeuse, d’un avion ou d’une
moto. Ces comportements ne sont pas ceux rapportés par les parents des enfants avec un
TSA. De méme, 44% des parents rapportent que leur enfant regarde dans le vide ou se
promeéne sans but précis (question 22). Or, lors de I’entretien téléphonique, les parents
expliquent que cela se produit lorsque leur enfant est fatigué ou s’ennuie. La question 23,
concernant la référence sociale, n’est pas toujours comprise par les parents et nécessite de
donner un exemple. Dans la version japonaise du M-CHAT, une illustration a été intégree

afin d’aider a la compréhension de cet item (Figure 6).

Figure 6. Illustration japonaise de I’item 23 évaluant la référence sociale

Cette difficulté a répondre a ’item 11 (sensibilité au bruit), a I’item 22 (regarde
dans le vide) et a I’item 23 (référence sociale) est également rapportée par Nygren et al.

(2012).
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L’analyse discriminante réalisée sur notre échantillon, tout comme le calcul des
Odds ratio, a mis en évidence les items qui permettent de différencier au mieux le groupe
des enfants avec un diagnostic de TSA :

- Item 5 : jeu symbolique

- Item 9 : (montrer)

- Item 2 : intérét pour les pairs

- Item 14 : réponse a I’appel du prénom

- Item 7 : pointé proto-déclaratif

- Item 21 : compréhension du langage

Les items mis en évidence dans notre étude sont concordants avec les signes
précoces décrits dans la littérature. Seul I’item concernant la compréhension du langage
n’est pas un signe précoce spécifique des TSA, mais se retrouve dans d’autres
pathologies.

Par ailleurs, I’item 2 (intérét pour les pairs), I’item 7 (pointé proto-déclaratif),
I’item 9 (montrer) et I’item 14 (réponse prénom) font partie des items clés mis en
¢vidence par 1’é¢tude de Robins et al. (2001). Les deux autres items clés concernaient le
suivi du pointé et le comportement d’imitation. Dans notre étude, ces items obtiennent
des Odds Ratio inférieurs a 50.

La fonction issue de I’analyse discriminante permet de classer correctement 10 des
18 enfants avec un TSA et 1203 des 1209 enfants sans diagnostic de TSA. Les parents de
8 enfants avec TSA n’ont pas percu 1’absence de comportement chez leur enfant.

Les données issues de notre échantillon mettent en avant 1’importance des
comportements de jeu symbolique et d’attention conjointe pour le dépistage des enfants
avec un TSA a I’age de 24 mois. En effet, ’échec simultané aux items 5(jeu symbolique)
et 7 (poité proto-déclaratif) est fortement prédictif d’un TSA a I’age de 24 mois, conférant

a ce pattern de réponse une VPP de 90%.

L’utilisation des seuils identifiés par Robins et al. (2001) accompagné du suivi
téléphonique, confére au M-CHAT une sensibilité de 66% et une spécificité de 99%.
Concernant la VPP, les données issues de notre échantillon conferent au M-CHAT une
VPP de 14% sans suivi téléphonique et de 60% lorsque le suivi teléphonique est effectué.
La VPP obtenue dans notre échantillon est inférieure a celles des études de Robins et al.
(2001) et de Kleinman et al. (2008). Elle est plus en accord avec les données obtenue par
Robins en 2008 et Chlebowski et al. (2013).
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Le seuil de 7 items et plus est tres spécifique. En effet, sur les 9 enfants dépistés
avec ce seuil, 8 ont regu un diagnostic de TSA. Par ailleurs, I’enfant dépisté mais dont le
diagnostic de TSA n’a pas été retenu, dépassait les seuils diagnostiques de ’ADOS a
I’age de 24 mois. Cet enfant avait un age de développement de 14 mois évalué au PEP-R
et de 11mois au Griffiths. Cet enfant présentait donc un retard de développement
important. La passation ultérieure de I’ADI-R a permis d’écarter le diagnostic de TSA
pour cet enfant.

En conclusion, comme dans les études précédentes, le suivi téléphonique est
indispensable pour diminuer le nombre de faux positifs et ainsi augmenter a la fois la
spécificité et la VPP. Toutefois, le manque de sensibilité obtenu dans notre échantillon ne
permet pas de recommander I’utilisation du M-CHAT pour le dépistage systématique des
TSA, avec les seuils identifiés par Robins et al (2001).

L’utilisation d’un seuil de risque de 2 items échoués permet d’augmenter la
sensibilité du M-CHAT. En effet, avec ce seuil, 16 enfants avec un TSA sont identifiés,
ce qui confere au M-CHAT une sensibilité de 88%. Un total de 219 enfants dépassent ce
seuil et nécessitent donc un entretien complémentaire. Suite a cet entretien, 11 enfants
continuent de dépasser ce seuil et présentent tous un retard de développement. Ce seuil
associé a ’entretien de suivi confére au M-CHAT une spécificité de 99% et une VPP de
59%. L’utilisation de ce seuil permet donc de repérer un maximum d’enfants avec un
TSA. Avec I’entretien de suivi, les propriétés psychométriques permettent d’obtenir un
compromis satisfaisant entre la sensibilité et la spécificité. Ainsi, un enfant de 24 mois,
qui échoue a deux items et plus du M-CHAT suite a I’entretien téléphonique devrait étre

orienté vers une équipe spécialisée dans le diagnostic précoce des TSA.

L’utilisation d’un questionnaire parental tel que le M-CHAT permet de repérer les
enfants dont les parents s’inquietent pour le développement de leur enfant. Les données
obtenues sur notre échantillon montrent que les inquiétudes parentales manquent de
sensibilite. Ces données sont concordantes avec les études portant sur les valeurs

prédictives des inquiétudes parentales (Hess & Landa, 2012 ; Ozonoff et al., 2009).
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Les données recueillies dans cette étude permettent de définir un programme
associant le M-CHAT et les 5 items d’observation du CHAT.

L’utilisation conjointe de ces deux outils de dépistage permet de repérer 17
enfants avec un TSA.

Dans un premier temps, la passation du M-CHAT permet de prendre en compte la
vision des parents quant aux comportements de leur enfant. L’observation de I’enfant par
le professionnel permet de confirmer ou d’infirmer les dires du parent.

Ainsi, dans notre échantillon 85 enfants dépassaient les seuils de risque au M-
CHAT. Les observations des professionnels ont permis de lever les doutes pour 65
d’entre eux. En effet, ces enfants présentaient les comportements cibles. Seuls 20 enfants
échouaient a 1 observation du CHAT.

Parmi ces 20 enfants, 12 ont recu un diagnostic de TSA, 7 présentaient un retard
de développement et un seul enfant présentait un développement typique. Cet enfant avait
¢choué I’observation 3 concernant le jeu symbolique. Cependant, les parents témoignaient
de la présence de jeu symbolique chez leur enfant. Les questions du M-CHAT qui étaient
échouées pour cet enfant étaient I’item 2 (intérét pour les pairs), 1’item 3 (exploration
motrice) et I'item 19 (attirer 1’attention). Lorsque le seuil de risque est élevé a 2
observations échouees, le nombre de faux positifs diminue a 5. Ces 5 enfants présentent
tous un retard de développement.

Ces résultats montrent que 1’entretien téléphonique ou de suivi peut étre remplacé
par I’observation directe de I’enfant par le professionnel. En effet, la passation des 5

observations du CHAT permet de diminuer sensiblement le nombre de faux positifs.

Par ailleurs, la passation des observations du CHAT a I’ensemble des enfants
permet également d’augmenter la sensibilit¢ du dispositif. En effet, le seuil de 2
observations échouées permet de repérer 5 enfants avec un TSA supplémentaires. Neuf
enfants sont également repérés a risque de TSA, mais ne recevront pas ce diagnostic. Ces
enfants présentent toutefois des retards de développement.

Au final, le dispositif associant le M-CHAT suivi de I’observation de 1’enfant par
le professionnel a I’aide de la section B du CHAT permet de repérer 17 vrais positifs et
14 faux positifs. Le suivi des enfants a permis de repérer un faux negatif. Les seuils de
risque permettant d’obtenir le meilleur compromis entre la sensibilité et la spécificité sont

les seuils identifiés par Robins et al. (2001) pour le M-CHAT et I’échec a 2 items
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d’observation du CHAT. Ces données conferent a ce dispositif une sensibilité 94%, une

spécificité de 98% et une VPP de 54%.

L’utilisation conjointe du M-CHAT et des observations du CHAT permet donc de
repérer un maximum d’enfants. En effet, sur les 18 enfants avec un TSA de notre
échantillon, 12 enfants sont repérés par le M-CHAT et les observations CHAT. Par
contre, pour 5 enfants, aucune inquiétude parentale n’a été identifiée par la passation du
M-CHAT et ces enfants ont été dépistés par 1’observation du professionnel. L utilisation
seule de la section B du CHAT permet de repérer ces 17 enfants avec un TSA et les
propriétés psychométriques de cet outil sont équivalentes a celles obtenues avec le
dispositif.

Au niveau clinique, I’utilisation du M-CHAT apporte un bénéfice. En effet, le M-
CHAT permet de prendre en compte les observations parentales et leurs éventuelles
inquiétudes. Le fait de connaitre la présence ou non d’inquiétudes parentales permet
d’ajuster le discours du professionnel lors de I’annonce d’un risque de TSA. En effet, le
fait qu’un risque de TSA soit identifié conjointement par le M-CHAT et le CHAT ou
seulement par le CHAT, influence grandement la suite des démarches. En effet, lorsqu’un
parent s’inquié¢te du développement de son enfant, il accepte plus facilement les
évaluations complémentaires. Lorsque les inquiétudes émanent seulement du
professionnel, un accompagnement spécifique des parents doit leur permettre de prendre
conscience des difficultés de leur enfant et d’accepter la présence d’un éventuel risque
afin d’envisager la passation des évaluations complémentaires. Le fait de pouvoir ajuster
le discours en fonction de 1’état de connaissance des parents des particularités de leur
enfant, n’est possible que grace a la prise en compte de leur point de vue. La passation

d’un questionnaire parental tel que le M-CHAT offre cette opportunite.

Un effet négatif des programmes de dépistage est la présence de faux positif et de
fait I’'inquiétude engendrée chez les parents de ces enfants. Toutefois, les enfants repérés
a risque par des outils de dépistage des TSA a I’age de 24 mois ne présentent jamais un
développement typique. Ces enfants ont souvent un retard de développement ou un autre
trouble (Chlebowski et al., 2013 ; Robins et al., 2001). Les enfants de notre échantillon
reperés a tort comme a risque de TSA présentaient tous des retards de développement.

Parmi eux, 5 enfants ont obtenus un score dépassant les seuils de risque a la fois

du M-CHAT et du CHAT. L’un d’entre eux présentait un retard important du
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développement, nécessitant la mise en place d’une intervention précoce. Cet enfant
dépassait les seuils pour un diagnostic de TSA a I’ADOS. Ce diagnostic n’a toutefois pas
été retenu du fait du retard de développement tres important. Trois enfants présentaient
des retards de développement globaux. Deux d’entre eux étaient des enfants nés
prématurément. Le dernier enfant présentait un retard psychomoteur important.

Neuf enfants ont été identifiés uniqguement par le CHAT. Les parents de ces 9
enfants ne manifestaient pas d’inquiétudes au M-CHAT. Huit enfants présentaient des
retards dans leur développement, sans que cela nécessite pour autant un accompagnement
spécifique. Un enfant a bénéficié d’un accompagnement visant a gérer des troubles du
sommeil.

Trois enfants ont été identifiés uniquement par le M-CHAT. Ces enfants
obtenaient un score supérieur au seuil de risque au M-CHAT. Les inquiétudes étaient
confirmées par les parents lors de I’entretien de suivi. Ils réussissaient 1’ensemble des
observations du CHAT. Ces trois enfants ont recu des diagnostics autres que celui de
TSA. L’un d’entre eux présentait des déficits sensoriels (auditifs et visuels). Un autre
présentait un retard de développement global, nécessitant la mise en place d’un
accompagnement spécifique. Il dépassait les seuils pour un TSA a I’ADOS a I’age de 24
mois. Ce diagnostic n’a pas été confirmé a 36 mois. Par ailleurs, cet enfant présentait
également des troubles visuels importants. Le troisieme enfant présentait un retard de

langage.

En conclusion, 'utilisation d’un outil de dépistage des TSA avec une forte
sensibilité entraine également le dépistage d’autres troubles du développement. En effet,
les signes précoces des TSA peuvent se retrouver dans d’autres pathologies (Chlebowski
et al., 2013 ; Pierce et al., 2011). Les enfants repérés a risque par notre programme de
dépistage mais dont le diagnostic de TSA n’a pas été confirmé, présentaient tous des
difficultés de développement. Ces enfants ont pu bénéficier d’évaluations et €tre orientés
vers des professionnels lorsque cela était nécessaire.

Par ailleurs, un enfant a été repéré comme étant un faux négatif. A 24 mois, cet
enfant n’avait échoué¢ aucun item d’observation du CHAT. Les items échoués au M-
CHAT étaient la question 5 concernant le jeu de faire semblant et la question 22 sur le fait
de se déplacer sans but précis et de regarder dans le vide. Cet enfant a été orienté a 38

mois par son médecin, suite a des difficultés d’intégration a I’école. Cet enfant avait
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réussi les items d’observation du CHAT a 30 et 36 mois. Cet enfant ne présentait pas de

retard de développement associé au TSA.

Ces données témoignent du fait que certains enfants ne présentent pas les signes
précoces des TSA évalués par les outils de dépistage a 1’age de 24 mois, 30 ou 36 mois.
En effet, ’ensemble des items d’observations du CHAT ¢étaient réussies a ces 3 temps.
Les difficultés de cet enfant ont réellement été observables lorsque les contraintes sociales
ont augmenté lors de D’intégration scolaire. Il apparait donc que certains enfants
présentent les comportements clés du CHAT malgré la présence d’un TSA a I’age de 24
mois. Des auteurs ont mis en évidence le fait que certains enfants pouvaient apparaitre
comme asymptomatiques a I’age de 24 mois (Landa & Garret-Mayer, 2007). Par ailleurs,
les données sur le diagnostic des enfants avec un autisme de haut niveau rapportent un
age plus élevé a la fois pour le diagnostic mais également pour 1’dge de reconnaissance
des premiers signes (Mandell et al., 2010 ; Rosenberg et al., 2011 ; Shattuck et al., 2009).
Il apparait donc essentiel de ne pas considérer la présence de comportements clés a 1’age
de 24 mois comme un indicateur de I’absence de TSA. La présence de faux négatifs dans
un programme de dépistage chez les enfants de 24 mois renforce la nécessité de
considérer les pratiques de dépistage comme un processus continu et non comme une

pratique réalisée une fois pour toute (APA, 2006).

L’ Association Américaine de Pédiatrie préconise 1’utilisation systématique d’un
outil de dépistage chez tous les enfants de 18 et de 24 mois. La passation d’un outil de
dépistage chez les enfants d’age scolaire pourrait également permettre de repérer les
enfants faux négatifs des outils précédents, a savoir les enfants avec un haut niveau de

fonctionnement et des symptdmes autistiques moindres.
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4. Conclusion

Cette ¢étude avait pour objectif d’évaluer la faisabilit¢ d’un dépistage des TSA
chez les enfants toit venant agés de 24 mois.

Plusieurs limites peuvent étre soulevees.

Tout d’abord, cette étude a été réalisée grace a la participation des professionnels
de premiére ligne. La premiére étape visait donc la formation les professionnels de
premicre ligne aux signes précoces des TSA. Or, sur I’ensemble des médecins contactés,
seuls 6,93% d’entre eux ont participé a cette formation. Par ailleurs, seuls 8% des
médecins formés ont participé au recrutement des enfants. Afin de maximiser la
participation des meédecins, il aurait peut-étre été bénéfique d’avoir le soutien d’une
association nationale ou régionale. Des contacts ont pourtant été pris aupres de différentes
associations professionnelles mais aucun partenariat n’a été efficace pour la procédure de
recrutement des médecins. De plus, le recrutement des enfants n’a pas été effectué de
facon systématique, par les médecins.

La participation des professionnels de la petite enfance a été plus importante. La
formation a été dispensée dans 35% des structures contactées et 39% d’entre elles ont
participé au recrutement des enfants. Cependant, les résultats obtenus concernant le
CHAT ne sont pas généralisables a une pratique clinique. En effet, les professionnels
travaillant dans les structures d’accueil connaissent les enfants. De ce fait, les enfants
peuvent se montrer plus coopérants que face a un médecin, moins connu.

Une autre limite importante de notre étude est I’absence de région contrdle.
L’objectif d’un dépistage systématique est de diminuer I’age d’identification des enfants a
risque. Des données issues d’une région ne participant pas au programme de dépistage

auraient apporté des informations complémentaires sur les bénéfices de ce programme.

Malgré ces limites, cette recherche présente des intéréts. C’est la premiére
recherche francaise mettant en ceuvre un programme de dépistage des TSA en population
tout venant. Toit d’abord, cette étude a permis de valider deux outils de dépistage des
TSA chez les enfants de 24 mois : le CHAT et le M-CHAT.

Le CHAT peut ainsi étre utilisé chez les enfants de 24 mois avec un seuil de
risque de 3 items échoués quels qu’ils soient. L’échec a 2 items d’observation doit

¢galement amener les professionnels a orienter 1’enfant.
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Le M-CHAT a également démontre ses capacités de repérage des enfants a risque.
Le seuil identifié par notre étude de 2 items échoués peut étre appliqué sur la population
francaise. L’entretien de suivi reste nécessaire lorsque le M-CHAT est utilisé seul.

Enfin, les données de notre étude ont permis de proposer un programme de
dépistage associant un questionnaire parental et un outil d’observation directe de 1’enfant
par le professionnel. Le fait de multiplier les sources d’informations pour détecter les
signes précoces de TSA chez les enfants permet de repérer le maximum d’enfants avec un

TSA, tout en minimisant le nombre de faux positifs (Nygren et al., 2012).

La mise en place de ce programme de dépistage a permis de repérer 17 enfants
avec un TSA a I’age de 24 mois. Ces enfants ont pu bénéficier d’un diagnostic précoce et
d’une intervention précoce. Toutefois, deux familles ont refusé la mise en place d’une
prise en charge spécifique. Par ailleurs, en fonction de la situation de la famille, la mise
en place de l’intervention a été plus ou moins facile. En effet, le manque de
professionnels spécialisés dans la prise en charge précoce des enfants avec un TSA
représente un frein non négligeable dans la généralisation des pratiques de dépistage. De
fait, un dépistage précoce n’est bénéfique que s’il permet la mise en place d’une
intervention précoce. Il en est de méme pour la confirmation d’un diagnostic précoce.
Lors de cette étude, les évaluations étaient réalisées par 1’équipe de recherche
immédiatement apres 1’identification d’un risque. Or, dans la pratique clinique, les temps
d’attente pour les Centres Ressources Autisme sont parfois longs et les professionnels
formés au diagnostic précoce peu nombreux. De plus, il est également important que ces
professionnels disposent des moyens nécessaires pour pouvoir mener a bien 1’intervention
précoce dans les conditions définies par les recommandations de la HAS (20 a 25 h
d’intervention par semaine).

Ces données sont donc a prendre en compte avant la généralisation d’une pratique
de dépistage systématique des TSA. S’assurer de la présence de professionnels formés a
la fois dans le domaine du diagnostic précoce et dans le domaine de I’intervention
précoce doit étre un préalable a la mise en place d’un programme de dépistage

systématique.

L’utilisation d’un outil de dépistage spécifique au TSA permet de repérer des
enfants atteints de TSA mais également des enfants avec d’autres difficultés de

développement. Ainsi, suite a ce premier niveau de dépistage, des outils plus spécifiques
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doivent étre utilisés afin de déterminer le risque de TSA et de différencier les enfants avec
un TSA des enfants avec un autre trouble du développement. L’utilisation de I’ADOS et
des tests de développement devrait permettre d’affiner 1’évaluation en vue de réaliser
cette différenciation et favoriser 1’orientation diagnostique. Les études suivantes évaluent
la pertinence de ces outils pour la confirmation d’un risque de TSA chez les enfants de

moins de 3 ans.
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Etude 2 : Pertinence de ’ADOS dans la confirmation du
diagnostic préecoce de TSA

L’identification précoce des enfants a risque pour un TSA a pour objectif de
diminuer 1’age du diagnostic et I’age auquel débute I’intervention. Il est donc
indispensable de pouvoir diagnostiquer de maniere fiable un TSA chez les jeunes enfants
identifiés a risque par les outils de dépistage.

L’évaluation des symptomes autistiques est la premicre étape dans le processus
diagnostique. Deux outils sont recommandés pour évaluer la symptomatologie autistique :
I’ADI-R et I’ADOS.

L’ADI-R ne présente pas les qualités nécessaires pour étre utilisé chez les jeunes
enfants de moins de 4 ans. De plus, le temps de passation de I’ADI-R est estimeé entre
1H30 et 3H, ce qui représente un codt important en pratique clinique pour confirmer la

présence d’un risque.

A T’heure actuelle, le module 1 de I’ADOS-G est le seul outil disponible pour
permettre 1’évaluation de la symptomatologie autistique chez des jeunes enfants dépistés
a risque. Cependant, la validation francaise de ce module a été réalisée sur une population
d’enfants agés en moyenne de 4 ans (Rogé et al., 2009). Aucune donnée n’est aujourd’hui

disponible quand a son utilisation chez des enfants plus jeunes.

L’objectif de cette étude est d’évaluer la pertinence de 1’utilisation du module 1 de
I’ADOS-G pour confirmer ou non la présence d’un risque de TSA chez des jeunes enfants
de moins de 3 ans adressés pour une suspicion. L’algorithme initial ainsi que celui
développé par Gotham et al. (2007) seront testé afin de déterminer celui qui apparait étre
le plus fiable.

Par ailleurs, I’analyse des items de I’ADOS-G permettra de mettre en évidence les
comportements discriminants les enfants avec un TSA des enfants avec un retard de

développement sans TSA associé.
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1. Population :

Notre échantillon est composé de 35 enfants de moins de 3 ans orientés en raison
d’une suspicion de TSA. Vingt deux ont ét¢ orientés apres avoir été dépistés a risque dans
le cadre de notre programme de dépistage. Les autres enfants ont été orientés par des
médecins suite a la présence d’inquiétudes lors de la surveillance médicale.

Un groupe contrdle de 12 enfants ne présentant pas de risque a également été

intégré.

Parmi les 35 enfants adressés pour un risque de TSA, ce diagnostic a été retenu
pour 23 d’entre eux. Le diagnostic de TSA a été confirmé pour chaque enfant par une
équipe indépendante, en accord avec les recommandations de la HAS pour le diagnostic
des TSA (2005).

Sur les 23 enfants diagnostiqués avec un TSA, 10 sont issus de 1’étude précédente.
Certains enfants de 1’étude précédente n’ont pas été inclus. Deux filles ont été exclues car
diagnostiquées avec un syndrome de Rett. Les 6 autres enfants n’avaient pas 1’ensemble
des évaluations pour pouvoir étre inclus.

Les autres enfants avec un TSA inclus dans cette étude ont été adressés par des
professionnels de la petite enfance, mais ne remplissaient pas le critére d’age de 24 mois,
plus ou moins un mois, pour intégrer 1’étude précédente.

Les enfants du groupe avec un TSA sont agés de 16 a 33 mois (M= 26,39 ; ET =
1,12).

Douze enfants sont issus de 1’é¢tude précédente et présentent un retard de
développement. Parmi ces douze enfants, quatre ont été pré-diagnostiqués avec un TSA a
I’age de 24 mois, dépassant les seuils pour les TSA a I’ADOS. Toutefois, ce diagnostic
n’a pas été confirmé ultérieurement. Ces enfants ont donc ét¢ intégrés dans le groupe des
enfants avec un retard de développement pour I’ensemble des analyses. Les enfants du

groupe présentant un RD sont agés de 24 et 27 mois (M=24,50 ; ET = 0,29).

Douze enfants, évalués avec un développement typique, constituent un groupe
controle. Les enfants sont agés de 18 a 32 mois (M= 24,17 ; ET=1,17).
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L’age chronologique moyen ne différe pas entre les 3 groupes. Le groupe des
enfants avec un TSA et le groupe des enfants avec un RD présentent des moyennes

similaires concernant les ages mentaux verbaux et non verbaux.

Tableau 30. Ages chronologiques et dges mentaux moyens des enfants dans
chaque groupe diagnostique

Typique RD TSA ANOVA Tukey
(n=12) (n=12) (n=23) TSA-RD
F p P
Age 24,17 24,50 26,39 1,339 273 447
chronologique (1,17) (0,29) (1,12)
(MIET)
Age mental 27,58 21,87 20,85 3,947 ,027 ,908
Non Verbal* (4,60) (4,85) (8,48)
(MIET)
Age Mental 24,46 16,87 13,08 10,721 ,000 ,281
Verbal* (4,13) (3,19) (9,03)
(MIET)

* Evalué avec ’échelle de Griffiths

2. Procédure

2.1. Outil:

Chaque enfant a été évalué a I’aide du Module 1 de I’ADOS-G.

Ce module comporte 10 activités qui sont présentées a 1’enfant de fagon semi-
structurée Des criteres de notation précis permettent d’attribuer des notes de 0 a 3 pour
chaque item. La note de 0 est attribuée lorsque le comportement ne présente pas
d’anomalie. La note 1 est attribuée lorsque le comportement est Iégérement anormal ou
legérement inhabituel ; la note de 2 pour un comportement nettement anormal ; la note 3
pour un comportement clairement anormal, interférant avec 1’interaction. Cette note peut
aussi correspondre a un comportement tellement limité que 1’appréciation de sa qualité

sociale est impossible.
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Deux autres notations correspondent a des situations ou le comportement ne sera
pas retenu : la note 7 lorsqu’il existe une anomalie mais qui ne concerne pas les troubles
envahissants du développement et la note 8 lorsque le comportement est absent et que la

cotation est donc inapplicable.

Un algorithme diagnostique permet de calculer un score. Ce score correspond a la
somme de notes attribuées a des items clés. Pour le calcul de ce score, la note de 3 est
convertie en 2. Les notes 7 et 8 sont converties en 0.

Trois seuils diagnostiques sont donnés :

- Un seuil pour le domaine de la Communication

- Un seuil pour le domaine des Interactions sociales

- Un seuil pour la somme des deux domaines (Communication et Interaction

Sociale).

Tableau 31. Seuils diagnostiques du module 1 de ’ADOS-G

ADOS-G Communication Interaction Sociale Communication et
Module 1 Interaction Sociale
Seuil pour I’autisme 4 7 12
Seuil pour les TSA 2 4 7

L’algorithme développé par Gotham et al. (2007) porte sur deux domaines :
- le domaine « affect social »

- le domaine « comportements stéréotypés et restreints »

2.2. Analyses statistiques

Dans un premier temps, les analyses descriptives présentent pour chaque groupe
les notes moyennes obtenues a chaque item de ’ADOS-G ainsi que les scores aux
différentes échelles en termes de moyennes et d’erreurs standards. Pour calculer les
moyennes obtenues par les différents groupes a chaque item, les notes de 8 et de 3 ont été
conservées. Par contre, pour le calcul des scores aux différentes échelles de I’ADOS-G,
les régles de conversion de notes, spécifiées dans le manuel de 1’ADOS-G, ont été

appliquees. Ainsi, pour ces calculs, la note de 3 a été convertie en 2 et la note de 8 en 0.
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Les items significativement plus échoués par les enfants avec un TSA ont été mis
en évidence par un test de Khi deux. Les Odd Ratio de chaque item ont ainsi été calculés
tout comme la sensibilité, la spécificité et les valeurs prédictives positive et négative.

Une analyse discriminante a éte effectuée afin de spécifier les items permettant de

discriminer au mieux les enfants avec un TSA.

Afin de vérifier si les moyennes obtenues aux différents items et aux sous échelles
different significativement entre les groupes des enfants, des analyses de variance a un
facteur ont été effectuées. La condition d’homogénéité des variances, calculée par le test
de Leveéne, n’était pas respectée. Le test non paramétrique de Kruskal-Wallis a été réalisé.
Les résultats obtenus étaient consistants avec ceux de ’ANOVA. Les résultats présentés
sont donc ceux obtenus par ’ANOVA a un facteur. Le test post hoc de Tukey a permis de
mettre en évidence les différences significatives entre les 3 groupes diagnostiques et plus
spéecifiquement entre le groupe des enfants avec un TSA et le groupe des enfants avec un
retard de développement.

Enfin, les valeurs psychométriques associées aux différents seuils diagnostiques

sont présentées. Les courbes ROC ont été effectuées pour chaque échelle. Le taux de

concordance entre le résultat de I’ADOS-G et le diagnostic final a été calculé.
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3. Résultats

Les intitulés complets des items sont présentés e annexe (annexe 9)

Le tableau 32 montre que le groupe des enfants avec un TSA obtient des
moyennes supérieures aux deux autres groupes pour I’ensemble des items. Le score
moyen obtenu a 1’échelle de communication est de 5 ; de 10,04 a 1’échelle d’interaction
sociale ; de 3,35 a I’échelle de jeu et de 2,09 a I’échelle des comportements.

Le groupe des enfants avec un retard de développement obtient des moyennes
supérieures a ceux du groupe des enfants typiques, exceptée pour les items D2
(maniérismes), D3 (auto mutilation), E2 (colére) et E3 (anxiété), qui ne sont échoués par
aucun enfant des deux groupes.

Le groupe des enfants avec un développement typique obtient des scores de zéro a
toutes les échelles, sauf pour celle d’interaction sociale ou le score moyen est de 0,08.
Seuls les items Al (niveau langage), A5 (langage stéréotype), B8 (donner) et B9

(montrer) sont échoués par certains enfants avec un développement typique.
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Tableau 32. Moyennes et erreurs standards pour chaque item de I’ADOS-G pour chaque

groupe diagnostiques, basées sur les notes brutes

, Typique RD TSA
Item de I’ADOS-G RS (112) (123)
M (ES) M (ES) M (ES)
Al (niveau
langage) 0,25 (0,13) 3,17 (0,86) 7,00 (0,55)
A2 (fréquence) 0,00 (0,00) 0,75 (0,33) 1,83 (0,15)
A3 (intonation) 0,00 (0,00) 1,42 (0,89) 5,52 (0,73)
A4 (écholalie) 0,00 (0,00) 2,17 (1,03) 7,04 (,053)
A5 (stéréotypé) 1,33 (0,90) 3,42 (1,17) 7,04 (0,53)
A6 (main outil) 0,00 (0,00) 0,33 (0,22) 1,35 (0,56)
A7 (pointé) 0,00 (0,00) 0,58 (0,19) 1,83 (0,19)
A8 (geste) 0,00 (0,00) 0,58 (0,23) 1,52 (0,14)
B1 (contact visuel) 0,00 (0,00) 0,67 (0,28) 2,00 (0,00)
B2 (sourire) 0,00 (0,00) 0,58 (0,34) 1,39 (0,20)
B3 (expressions) 0,00 (0,00) 0,50 (0,23) 1,30 (0,15)
B4 (coordination) 0,00 (0,00) 0,58 (0,26) 1,87 (0,24)
B5 (plaisir) 0,00 (0,00) 0,42 (0,15) 1,22 (0,12)
B6 (prénom) 0,00 (0,00) 0,33 (0,18) 1,17 (0,22)
B7 (demande) 0,00 (0,00) 0,17 (0,11) 1,13 (0,18)
B8 (donner) 0,08 (0,08) 0,50 (0,23) 1,13 (0,14)
B9 (montrer) 0,08 (0,08) 0,75 (0,28) 1,52 (0,12)
B10 (initier att.) 0,00 (0,00) 0,58 (0,23) 1,70 (0,10)
B11 (réponse att.) 0,00 (0,00) 0,75 (0,18) 1,17 (0,17)
B12 (ouvertures) 0,00 (0,00) 0,92 (0,38) 1,74 (0,19)
C1 (fonctionnel) 0,00 (0,00) 0,67 (0,28) 1,61 (0,14)
C2 (symbolique) 0,00 (0,00) 1,17 (0,21) 2,22 (0,18)
D1 (sensoriel) 0,00 (0,00) 0,08 (0,08) 0,26 (0,11)
D2 (maniérisme) 0,00 (0,00) 0,00 (0,00) 0,70 (0,16)
D3 (automutilation) 0,00 (0,00) 0,00 (0,00) 0,00 (0,00)
D4 (cpts
stéréotypés) 0,00 (0,00) 0,17 (0,11) 1,22 (0,19)
E1 (hyperactivité) 0,00 (0,00) 0,17 (0,11) 0,39 (0,15)
E2 (colére) 0,00 (0,00) 0,00 (0,00) 0,17 (0,08)
E3 (anxiété) 0,00 (0,00) 0,00 (0,00) 0,09 (0,06)
Communication 0,00 (0,00) 2,50 (0,62) 5,09 (0,32)
Interaction sociale 0,08 (0,08) 4,25 (1,41) 10,04 (0,57)
Jeux 0,00 (0,00) 1,67 (0,35) 3,35 (0,20)
Comportement 0,00 (0,00) 0,25 (0,13) 2,09 (0,28)
Total 0,08 (0,08) 6,75 (1,97) 15,13 (0,72)
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Le tableau 33 présente les pourcentages d’échec obtenus a chaque item de
I’ADOS-G en fonction des groupes diagnostiques. Afin de pouvoir décrire les
pourcentages d’échec de chaque item en fonction des groupes, les scores 2, 3 et 8 ont été
transformés en score de 1 afin d’obtenir des données binaires. Les scores de 8 ont été

transformés en score de 1, pour traduire le retard dans le domaine du langage.

Dans le groupe des enfants avec un développement typique, 1’ensemble des items
de I’ADOS-G sont réussis par 80% des enfants. Les enfants de ce groupe échouent en
moyenne a 0,50 item. 85% des items sont réussis par I’ensemble des enfants. Seuls 4
items de I’ADOS-G sont échoués : I’item Al (niveau langage) et I’item A5 (langage
stéréotypé), échoués chacun par 2 enfants (16,67%) ; les items B8 (donner) et B9
(montrer), chacun échoué par un enfant (8,33%).

Les enfants présentant un retard de développement échouent en moyenne a 9,67
items. L’item A1l (niveau langage) est échoué par ’ensemble des enfants de ce groupe.
Onze enfants échouent I’item C2 (jeu symbolique ; 91,67%).

Huit enfants échouent I’item B11 (réponse attention conjointe ; 66,67%).

Six enfants échouent I’item A5 (langage stéréotypé ; 50%) et I’item A7 (pointé ;
50%). Les items A2 (fréquence vocalises), A8 (donner), B5 (plaisir partagé), B9
(montrer), B10 (initiation att. conjointe), B12 (qualité ouvertures sociales) et C1 (jeu
fonctionnel) sont échoués par 5 enfants (41,67%). Enfin, les items A4 (écholalie), B1
(contact oculaire), B3 (expressions faciales), B4 (coordination) et B8 (donner) sont
échoués par 4 enfants (33,33%).

Les items D2 (maniérismes), D3 (auto mutilation), E2 (coleére,) et E3 (anxiété)

sont réussis par tous les enfants.

Dans le groupe des enfants diagnostiqués avec un TSA, la totalité des enfants
échoue les items. A2 (fréquence vocalisation), B1 (contact oculaire inhabituel), B10
(initiation spontanée attention conjointe) et B12 (qualité ouvertures sociales). Les items
A4 (écholalie immédiate), A5 (langage stéréotypé), B9 (montrer), B10 (initiation
spontanée attention conjointe), C1 (jeu fonctionnel) et C2 (jeu symbolique) sont échoués
par 22 des 24 enfants du groupe (95,65%). Seuls les items D3 (auto mutilation), E2
(colere) et E3 (anxiété) sont réussis par plus de 80% des enfants. Les enfants de ce groupe

échouent en moyenne a 21,35% des items.
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L’item D3 (auto mutilation) est réussi par I’ensemble des enfants quelque soit le

groupe.

Tableau 33. Pourcentages d’échec a chaque item de I’ADOS-G pour chaque
groupe diagnostique

Item Typique RD TSA
ADOS-G (n=12) (n=12) (n=23)

Al (niveau langage) 16,67 100,00 91,30
A2 (fréquence) 0,00 41,67 100,00
A3 (intonation) 0,00 25,00 91,30
A4 (écholalie) 0,00 33,33 95,65
A5 (stéréotypé) 16,67 50,00 95,65
A6 (main outil) 0,00 16,67 34,78
A7 (pointé) 0,00 50,00 100,00
A8 (geste) 0,00 41,67 91,30
B1 (contact visuel) 0,00 33,33 100,00
B2 (sourire) 0,00 25,00 78,26
B3 (expressions) 0,00 33,33 86,96
B4 (coordination) 0,00 33,33 82,61
B5 (plaisir) 0,00 41,67 91,30
B6 (prénom) 0,00 25,00 69,57
B7 (demande) 0,00 16,67 82,61
B8 (donner) 8,33 33,33 82,61
B9 (montrer) 8,33 41,67 95,65
B10 (initier att.) 0,00 41,67 100,00
B11 (réponse att.) 0,00 66,67 78,26
B12 (ouvertures) 0,00 41,67 100,00
C1 (fonctionnel) 0,00 41,67 95,65
C2 (symbolique) 0,00 91,67 95,65
D1 (sensoriel) 0,00 8,33 21,74
D2 (maniérisme) 0,00 0,00 52,17

D3 (automutilation) 0,00 0,00 0,00
D4 (cpts stéréotypés) 0,00 16,67 78,26
E1 (hyperactivité) 0,00 16,67 26,09
E2 (colére) 0,00 0,00 17,39

E3 (anxiété) 0,00 0,00 8,70

Les pourcentages d’échec du groupe des enfants avec un diagnostic de TSA sont
plus élevés que ceux obtenus par le groupe des enfants typiques et le groupe des enfants
avec un retard de développement pour I’ensemble des items, excepté pour I’item Al
(niveau langage), ou le groupe avec un retard de développement obtient un pourcentage

d’échec plus ¢€levé.
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Figure 7. Pourcentages d’échec a chaque item de I’ADOS-G pour chaque groupe
diagnostique

Le test du Khi 2 montre que les enfants avec un TSA échouent significativement
plus souvent a I’ensemble des items de I’ADOS excepté pour les items Al (niveau
langage), A6 (utilisation du corps de 1’autre), B11 (réponse attention conjointe), D1
(intérét sensoriel), E1 (hyperactivité), E2 (comportement négatif) et E3 (anxiété). L’item
D3 (auto mutilation) n’est échoué par aucun enfant, quelque soit le groupe

d’appartenance.
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Tableau 34. Pourcentages d’échec en fonction du diagnostic de TSA et Khi Deux

0, 0,

Item de I’ ADOS-G (/r:)ISS % '(\r']O:”zI)SA 0
Al (niveau langage) 91,30 58,33 ,011
A2 (fréquence) 100,00 20,83 ,000
A3 (intonation) 91,30 12,50 ,000
A4 (écholalie) 95,65 16,67 ,000
A5 (stéréotypé) 95,65 33,33 ,000
A6 (main outil) 34,78 8,33 ,030
A7 (pointé) 100,00 25,00 ,000
A8 (geste) 91,30 20,83 ,000
B1 (contact visuel) 100,00 16,67 ,000
B2 (sourire) 78,26 12,50 ,000
B3 (expressions) 86,96 16,67 ,000
B4 (coordination) 82,61 16,67 ,000
B5 (plaisir) 91,30 20,83 ,000
B6 (prénom) 69,57 12,50 ,000
B7 (demande) 82,61 8,33 ,000
B8 (donner) 82,61 20,83 ,000
B9 (montrer) 95,65 25,00 ,000
B10 (initier att.) 100,00 20,83 ,000
B11 (réponse att.) 78,26 33,33 ,002
B12 (ouvertures) 100,00 20,83 ,000
C1 (fonctionnel) 95,65 20,83 ,000
C2 (symbolique) 95,65 45,83 ,000
D1 (sensoriel) 21,74 4,17 ,085
D2 (maniérisme) 52,17 0,00 ,000
D3 (automutilation) 0,00 0,00 /
D4 (cpts stéréotypés) 78,26 8,33 ,000
E1 (hyperactivité) 26,09 8,33 ,109
E2 (colére) 17,39 0,00 ,050
E3 (anxiété) 8,70 0,00 234

Les enfants avec un TSA échouent significativement plus d’items que les deux

autres groupes (Tableau 35).

Tableau 35. Comparaison du nombre d’items échoués

Test de Tukey
ANOVA TSA-RD
F N p
Nombre d’items échoués 92,711 ,808 ,000
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Odds Ration, sensibilité, spécificité et valeurs prédictives

Les Odds ratio ainsi que la sensibilité et la spécificité de chaque item ont été
calculés. Les valeurs prédictives sont également présentées (Tableau 36). Certains indices
n’ont pu étre calculés du fait de la faible taille de 1’échantillon et de I’absence pour
certains items de faux positif ou de faux négatif. L’ADOS-G est un test pour le diagnostic
des TSA. De ce fait, la VPP doit étre importante. Les items dont la VPP est la plus élevée,
pour notre échantillon, sont les items D2 (maniérismes), B7 (demande), D4
(comportements stéréotypés), A3 (intonation), B2 (sourire social) et Bl (contact

oculaire).
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Tableau 36. Odds Ratio, Sensibilite, Spécificité et Valeurs Prédictives pour
chaque item de I’ADOS-G, avec les notes converties

ltem de PADOS-G | 098 | sensibilité | Spécificite | VPP VPN
Al (niveau Ige) 0,045 0,04 0,50 0,08 0,35
A2 (fréquence) / 1,00 0,79 0,82 1,00
A3 (intonation) 8,118 0,26 0,96 0,86 0,58
A4 (écholalie) 2,190 0,09 0,96 0,67 0,52
A5 (stéréotypé) 2,190 0,09 0,96 0,67 0,52
A6 (main outil) 3,056 0,22 0,92 0,71 0,55
A7 (pointgé) / 1,00 0,75 0,79 1,00
A8 (geste) 39,900 0,91 0,79 0,81 0,90
B1 (contact visuel) / 1,00 0,83 0,85 1,00
B2 (sourire) 25,200 0,78 0,88 0,86 0,81
B3 (expressions) 33,333 0,87 0,83 0,83 0,87
B4 (coordination) 23,750 0,83 0,83 0,83 0,83
B5 (plaisir) 39,900 0,91 0,79 0,81 0,90
B6 (prénom) 16,000 0,70 0,88 0,84 0,75
B7 (demande) 52,250 0,83 0,92 0,90 0,85
B8 (donner) 18,050 0,83 0,79 0,79 0,83
B9 (montrer) 66,000 0,96 0,75 0,79 0,95
B10 (initier att.) / 1,00 0,79 0,82 1,00
B11 (réponse att.) 7,200 0,78 0,67 0,69 0,76
B12 (ouvertures) / 1,00 0,79 0,82 1,00
C1 (fonctionnel) 83,600 0,96 0,79 0,81 0,95
C2 (symbolique) 26,000 0,96 0,54 0,67 0,93
D1 (sensoriel) 6,389 0,22 0,96 0,83 0,56
D2 (maniérisme) / 0,52 1,00 1,00 0,69
D3 (automutilation) / / / / /
D4 (cpts stéréotypes) | 39,600 0,78 0,92 0,90 0,81
E1 (hyperactivite) 3,882 0,26 0,92 0,75 0,56
E2 (colere) / 0,17 1,00 1,00 0,56
E3 (anxiété) / 0,09 1,00 1,00 0,53
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Analyse discriminante

L’analyse discriminante permet de mettre en évidence les items de ’ADOS-G
permettant de différencier au mieux les enfants avec un TSA des enfants sans diagnostic
de TSA.

Cette analyse a éte effectuée en utilisant les notes converties, la note de 8
convertie en 0, et la note de 3 converties en 2 (Tableau 37). Les items les plus
discriminants sont les items B1 (contact oculaire inhabituel), B10 (initiation spontanée
attention conjointe), A2 (fréquence vocalisations), A7 (pointer), C1 (jeu fonctionnel

objet), C2 (jeu symbolique) et B5 (plaisir partagé).
Cette fonction discriminante, basée sur la validation croisée, permet de classer

correctement 20 des 23 enfants avec un diagnostic de TSA. Elle permet également de

classer 22 des 24 enfants sans diagnostic de TSA.
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Tableau 37. Fonction discriminante basée sur les notes converties de I’ADOS-G

Item de I’ADOS-G Fonction
B1 (contact visuel) -0,217
B10 (initiation attention conjointe) -0,179
A2 (fréquence vocalises) -0,172
AT (pointe) -0,158
C1 (jeu fonctionnel) -0,149
C2 (jeu symbolique) -0,148
B5 (plaisir partagé) -0,139
B7 (demande) -0,139
A8 (geste) -0,135
D4 (comportements stéréotypés) -0,131
B12 (ouvertures sociales) -0,127
B3 (expressions faciales) -0,114
B4 (coordination modes de communication) -0,113
B9 (montrer) -0,113
B2 (sourire social) -0,109
D2 (maniérisme) -0,092
B8 (donner) -0,090
B6 (appel prénom) -0,090
B11 (réponse attention conjointe) -0,080
Al (niveau langage) -0,078
E2 (colére) -0,045
A3 (intonation) -0,045
E1 (hyperactivité) -0,040
D1 (intérét sensoriel) -0,038
E3 (anxiété) -0,031
A6 (main outil) -0,016
A5 (langage stéréotypé) -0,013
A4 (écholalie) 0,000
D3 (automutilation) /

Les analyses de variances montrent que les moyennes obtenues a I’ensemble des
items de I’ADOS-G différent significativement entre les groupes, excepté pour I’item A6
(main outil), I’item D1 (intérét sensoriel), I’item D3 (auto mutilation) et les items E1
(hyperactivité), E2 (comportement négatif) et E3 (anxiété).Les moyennes aux différentes
sous échelles sont également significativement différentes (Tableau 38). Le score Total

correspond a la somme des sous échelles de communication et d’interaction sociale.

Lorsque la note de 8 est convertie en 0 et la note de 3 converties en 2, les scores
moyens obtenus aux items A3 (intonation), A4 (écholalie) et A5 (langage stéréotypé) ne

different pas entre les trois groupes (Annexes 8). Les moyennes obtenues a I’item Al
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(niveau langage) continuent de différer. La moyenne la plus élevée est obtenue par le

groupe des enfants avec un RD.

Tableau 38. Comparaison des scores moyens obtenus par chaque groupe sur les notes

brutes
Items de I’ ADOS-G ANOVA Test de Tukey TSA-
F p n’ p
Al (niveau langage) 32,917 ,000 ,599 ,000
A2 (fréquence) 24,196 ,000 524 ,001
A3 (intonation) 16,775 ,000 433 ,001
A4 (écholalie) 34,916 ,000 ,613 ,000
A5 (stéréotypé) 14,478 ,000 397 ,006
A6 (main outil) 2,235 ,119 ,092 321
A7 (pointé) 26,971 ,000 476 ,001
A8 (geste) 26,169 ,000 ,543 ,000
B1 (contact visuel) 72,787 ,000 ,768 ,000
B2 (sourire) 10,390 ,000 321 ,036
B3 (expressions) 17,920 ,000 ,449 ,003
B4 (coordination) 18,340 ,000 ,455 ,001
B5 (plaisir) 26,409 ,000 546 ,000
B6 (préenom) 9,236 ,000 ,296 ,017
B7 (demande) 15,702 ,000 416 ,000
B8 (donner) 11,050 ,000 ,334 ,024
B9 (montrer) 19,793 ,000 474 ,005
B10 (initier att.) 47,024 ,000 ,681 ,000
B11 (réponse att.) 12,231 ,000 ,357 ,186
B12 (ouverture soc) 14,317 ,000 ,394 ,041
C1 (fonctionnel) 23,775 ,000 ,519 ,001
C2 (symbolique) 40,297 ,000 ,647 ,000
D1 (sensoriel) 1,814 ,175 ,076 448
D2 (maniérisme) 9,716 ,000 ,306 ,002
D3 (automutilation) / / / /
D4 (cpts stéréotypés) 17,159 ,000 438 ,000
E1 (hyperactivité) 2,143 ,129 ,089 487
E2 (colere) 2,365 ,106 ,097 ,187
E3 (anxiété) 1,070 ,352 ,046 460
Communication 45,018 ,000 ,654 ,000
Interaction 42,798 ,000 ,660 ,000
Jeux 52,802 ,000 ,706 ,000
Comportement 23,834 ,000 ,520 ,000
Total 53,401 ,000 ,699 ,000

L’item D3 n’est échoué par aucun enfant, il n’est donc pas pris en compte dans

I’ANOVA.
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Le test post hoc de Tukey a permis la comparaison des moyennes obtenues entre
le groupe des enfants avec un diagnostic de TSA et le groupe des enfants présentant un
retard de développement.

Les moyennes obtenues a I’item B11 (initiation att. conj) ne sont pas
significativement différentes entre les 2 groupes d’enfants (p<,05). Les moyennes
obtenues aux items A5 (langage stéréotypé), B2 (sourire social), B3 (expressions
faciales), B6 (réponse prénom), B8 (donner), B9 (montrer), B12 (qualité ouvertures
sociales) et D2 (maniérismes) ne sont pas significativement différentes (p<,001).

Lorsque les notes converties sont prises en comptes, les moyennes obtenues aux
items A3 (intonation) et A4 (écholalie) ne sont pas significativement différentes entre ces
deux groupes.

Les différentes propriétés psychométriques des différents seuils de 1’algorithme de
I’ADOS-G sont présentées dans le tableau 39. Le seuil permettant la meilleure distinction
entre les enfants présentant ou non un diagnostic de TSA est le seuil de 4 sur ’échelle
d’Interaction sociale, qui permet d’obtenir une sensibilité de 100% et une specificité de

83%. L’utilisation du seuil Total de 7 donne les mémes résultats.
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Tableau 39. Sensibilité, Spécificité et Valeurs prédictives pour les différents
scores de 1’algorithme de I’ADOS-G

Echelle Seuil Sensibilité  Spécificité VPP VPN
Communication 2 100 70,83 76,67 100
Communication 4 78,26 83,33 81,82 80,00
Interaction sociale 4 100 83,33 85,19 100
Interaction sociale 7 86,96 83,33 83,33 86,96
Total Com + IS 7 100 83,33 85,19 100
Total Com + IS 12 82,61 83,33 82,61 83,33

La figure 8 présente les différences courbes ROC pour les différents scores aux
sous échelles de I’ADOS-G.

Source of the Curve

= Communication
L Interaction
Sociale

T Jeux

T Comporternent
=Com + 15
Reference Line

Sensitivity

0,05 T T T T
oo nz2 04 0g 0g 10

1 - Specificity
Figure 8. Courbes ROC des différents scores aux sous-échelles de I’ADOS-G

Les aires sous la courbes témoignent que les différents scores sont tous hautement
informatifs (ASC>,90).
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Tableau 40. Aires sous les courbes pour chaque sous-échelle de I’ADOS-G

Communication

Communication Interaction Jeux Comportement  + Interaction
sociale .
sociale
Alre sous 916 013 007 935 920
la courbe

Le tableau 41 présente la sensibilité, la spécificité et les valeurs prédictives pour la sous-

¢chelle Jeux et I’échelle Comportement répétitifs et stéréotypés.

Tableau 41. Sensibilité, spécificité et valeur prédictives aux sous échelles de
I’ADOS-G

Echelle Seuil Sensibilité  Spécificité VPP VPN
Jeux 3 86,36 91,67 90,48 88,00
Jeux 2 95,65 79,17 81,48 95,00
Comportement 1 91,30 87,50 87,50 91,30
Comportement 2 65,22 100 100 74,19

Les algorithmes développés par Gotham et al. (2007) ont également été testés
(Tableau 42). Le choix de I’algorithme appliqué a chaque enfant a été choisi en fonction
du niveau de langage et de I’AD (Gotham et al., 2007). Les seuils de Gotham ne
permettent pas d’augmenter la spécificité et la sensibilit¢ de 1’ADOS-G sur notre
échantillon.

Tableau 42. Sensibilité, spécificité et valeur prédictives aux sous échelles de
I’ADOS, avec les algorithmes de Gotham et al. (2007)

Echelle Seuil Sensibilité  Spécificité VPP VPN
Gotham TSA 100 83,33 85,19 100
Gotham Autisme 95,65 83,33 84,62 95,24
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Au final, sur les 35 enfants orientés pour une suspicion de TSA, ’utilisation des
différents seuils de ’ADOS permet d’écarter 1’hypothése d’'un TSA chez 8 enfants de
notre échantillon. Un total de 27 enfants dépasse les seuils diagnostiques a I’age de 24
mois. Le diagnostic de TSA sera confirmé chez 23 d’entre eux. Le taux de concordance
entre le résultat de I’ADOS avant 1’age de 3 ans et le diagnostic final est de 86%. Aucun

enfant du groupe contréle ne dépasse les seuils diagnostiques de I’ADOS.

Tableau 43. Vrais Positifs, Faux Positifs, Vrais négatifs et Faux Négatifs a
I’ADOS

TSA Non TSA
Au dessus des seuils Vrais positifs Faux positifs
diagnostiques 23 4
En dessous des seuils Faux négatifs Vrais négatifs
diagnostiques 0 20

4. Discussion

Les données issues de notre étude montrent que la passation du module 1 de
I’ADOS-G permet d’observer des signes indicateurs d’un TSA chez les jeunes enfants de
moins de 3 ans. L’analyse discriminante a mis en évidence les comportements qui

permettraient de différencier plus spécifiquement les jeunes enfants avec un TSA.

Tout d’abord, aucun enfant du groupe contrble ne dépasse les seuils diagnostiques
des TSA. Seuls 4 items sont échoués par des enfants de ce groupe. L’item Al, concernant
le niveau de langage non écholalique est échoué par 3 enfants de ce groupe. Deux d’entre
eux sont ages de 18 mois. Ces trois enfants ont obtenu une note de 1, attribuée lorsque le
langage est essentiellement constitué de mots isolés et plus occasionnellement de phrases.
Typiquement, les enfants commencent a associer 2 mots dotés de sens vers 1’age de 18
mois. Ces enfants présentent donc un développement typique du langage. Les 2 enfants
agés de 18 mois ont également obtenu la note de 8 a I’item AS5, évaluant I'utilisation
stéréotypée de mots ou de phrases. Cette cotation est attribuée lorsqu’il n’y a pas de
discours par phrase. Un enfant obtient une note de 1 a I’item évaluant le fait de donner un

objet (B8). Cette cotation est attribuée lorsque 1’enfant ne donne un objet a I’adulte que
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dans I’objectif d’obtenir de 1’aide. Enfin, un seul enfant obtient la note de 1 a I’item
évaluant le fait de montrer des objets (B9). Cet enfant n’avait montré qu’un objet, a une
seule reprise.

Ces résultats témoignent du fait que les compétences évaluées par I’ADOS-G sont
présentes chez les enfants typiques agés de 24 mois. Certains comportements peuvent étre
échoués de maniere isolée. Cependant, aucun enfant de ce groupe n’échoue a plus de 2

items de ’ADOS-G.

Le groupe des enfants avec un retard de développement mais sans TSA associé
échouent des items dans 1’ensemble des domaines évalués par I’ADOS-G. Ces résultats
témoignent que des symptémes autistiques peuvent étre observables chez des enfants sans
TSA mais présentant un retard de développement.

Une des difficultés rapportée dans 1’évaluation des jeunes enfants a risque de TSA
est le fait de pouvoir distinguer les symptdmes spécifiques aux TSA de ceux découlant
d’un retard de développement. Les 2 groupes d’enfants de notre échantillon ne différent
pas en terme d’age chronologique moyen, ni en terme d’age mental moyen verbal et non
verbal. L hypothése selon laquelle les différences observées entre ces deux groupes sont
en partie dues au statut diagnostique des enfants peut étre envisagée. Le groupe des
enfants avec un diagnostic de TSA échouent significativement plus d’items que le groupe
des enfants avec un retard de développement. Les scores obtenus sont également plus

élevés, témoignant d’une intensité ou d’une fréquence des troubles plus importante.

Tout d’abord, les données recueillies dans notre échantillon montrent qu’une
grande majorité des enfants avec un TSA ou un RD présente un retard de langage.
L’évaluation du niveau de langage non écholalique (Item A1) doit étre faite en fonction
des attentes liées a 1’age chronologique de I’enfant. L’age moyen des deux groupes est
supérieur a 24 mois. Seuls 4 enfants avec un TSA ont moins de 24 mois. A 1’age de 24
mois, les enfants devraient associer 2 a 3 mots dotés de sens, ce qui correspond a une note
de 0. Or, dans notre échantillon, seul 2 enfants avec un TSA utilisent un langage
comprenant au moins deux mots. Ces résultats confirment que de nombreux enfants avec
un TSA présentent un retard de langage (Mitchell et al., 2011 ; Lord et al., 1995).
Cependant, le retard dans I’acquisition du langage n’est pas spécifique aux enfants avec

un TSA mais se retrouve également chez les enfants avec d’autres difficultés de
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développement (Stone et al., 1997). Dans notre échantillon, I’ensemble des 12 enfants
avec un RD échouent également cet item. L’analyse de variance portant sur les notes
brutes montre que le groupe des enfants avec un TSA obtient un score moyen supérieur
au groupe des enfants avec un RD. En effet, sur les 23 enfants avec un TSA, 20
obtiennent une note de 8, témoignant d’une absence de langage. Dans le groupe des
enfants avec un RD, 3 enfants obtiennent une note de 8. Les autres enfants obtiennent une
note supérieure ou égale a 1. Ces cotations témoignent de la présence d’un minimum de
mots utilisés par les enfants du groupe avec un RD malgré la présence d’un retard de
langage. L’analyse des notes met en avant le fait que 1’absence de mot est plus fréquente
dans le groupe des enfants avec un TSA que dans le groupe des enfants avec un RD.

Du fait que la majorité des enfants avec un TSA de notre échantillon présente une
absence de langage, les items évaluant la présence d’anomalie liée au langage ne sont pas
informatifs. Ainsi, les notes obtenues aux items évaluant I’intonation des vocalisations
(A3), la présence d’écholalie immédiate (A4) ou encore I’utilisation stéréotypée ou
idiosyncrasique de mots ou de phrases (A5) ne différent pas entre les 2 groupes. L’item
¢valuant I’utilisation stéréotypée ou idiosyncrasique de mots ou de phrases (AS) est
pourtant un item clé, appartenant a 1’algorithme diagnostique. Cette donnée contribue a

valider I’utilisation d’un algorithme particulier pour les enfants non verbaux (Gotham et

al., 2007).

Au-dela des difficultés dans le développement du langage, les jeunes enfants avec
un TSA présentent des difficultés dans le domaine de la communication sociale. Ces
difficultés sont observables par un engagement social limité. Les enfants avec un TSA

présentent donc des comportements d’attention sociale réduits.

Dans notre échantillon, I’ensemble des enfants avec un TSA présentent une
utilisation pauvre du regard. Le fait de ne pas utiliser le regard de maniére appropriée
durant les interactions sociales n’est observée que chez 4 autres enfants sans TSA,
présentant un RD. Le fait de présenter une utilisation atypique du regard est un
comportement grandement prédictif d’un diagnostic de TSA. L’échec a I’item Bl est
associé a une VPP de 85%. Nos données confirment les résultats de nombreuses études
rapportant que les enfants avec un TSA de moins de 3 ans présentent une utilisation du

regard limitée (Barabaro & Dissanayake, 2012 ; Zwaigenbaum et al., 2013).
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Ce manque d’engagement social se traduit par une fréquence moindre de
vocalisations socialement dirigées ou d’émotions partagées. De nombreuses études
témoignent du fait que les vocalisations des enfants avec un TSA sont moins dirigées vers
le partenaire social que ce qui est observé chez des enfants avec d’autres troubles du
développement (Aestro et al., 2005 ; Ozonoff et al., 2011 ; Zwaigenbaum et al., 2013).
Les données recueillies dans notre échantillon confirment que, lors de la passation de
I’ADOS-G, les vocalisations des enfants avec un TSA sont significativement moins
souvent orientées vers 1’adulte que celles des enfants avec un RD (Item A2). Les enfants
avec un TSA dirigent leurs vocalisations uniquement dans un nombre limité de contexte.
Les données qualitatives des observations réalisées témoignent que les enfants dirigent
leurs vocalises essentiellement dans un contexte de requéte. Seuls 5 enfants avec un retard
de développement échouent cet item. Deux d’entre eux obtiennent la note de 3,
témoignant de la rareté des vocalises. Cette notation n’est attribuée qu’a 4 enfants avec un

TSA.

Cette difficulté a s’orienter vers un partenaire social est également observable
dans le cadre du partage émotionnel. L’item B3 évaluant les expressions faciales dirigées,
montre que 20 des 23 enfants avec un TSA n’orientent pas I’ensemble de leurs
expressions faciales vers leur partenaire social. Cette difficulté & diriger les expressions

faciales n’est par ailleurs observée que chez 4 autres enfants avec un RD.

Les difficultés d’engagement social de I’enfant avec un TSA peuvent également se
manifester par ses difficultés a partager son plaisir ou ses intéréts.

L’item BS5 évalue le plaisir partagé dans I’interaction. Dans le groupe des enfants
avec un TSA, seuls 2 enfants manifestent un plaisir évident pour I’interaction avec
I’adulte. Les autres enfants manifestent du plaisir pour les actions de 1’adulte. Cette note
n’est attribuée qu’a 5 autres enfants avec un RD.

La difficulté a partager un intérét est observable par les notes obtenues a 1’item B9
¢valuant la capacité de ’enfant a montrer des objets dans le simple but de partager un
intérét. Dans le groupe des enfants avec un TSA, 13 d’entre eux n’ont pas manifesté ce
type de comportement durant la passation de I’ADOS-G. Seuls 4 autres enfants, avec un

RD, n’ont pas montré d’objet au cours de la passation.
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Les résultats obtenu a I’item A7, évaluant la présence du pointé proto-impératif et
proto-déclaratif vont dans le méme sens. Cet item presente une sensibilité et une VPN de
100%, c'est-a-dire que I’ensemble des enfants avec un TSA n’a pas émis de pointé proto-
déclaratif durant la passation de I’ADOS-G.

Dans le développement typique, le pointé proto-impératif apparait avant le pointé
proto-déclaratif. Ces deux types de pointés ont des fonctions de communication
différentes. Le pointé proto-impératif est un geste directif, qui vise a demander un objet
alors que le pointé proto-déclaratif a pour objectif de diriger 1’attention de 1’interlocuteur
pour un partage d’intérét. Les résultats issus de la littérature rapportent que I’absence de
pointé et notamment I’absence de pointé proto-déclaratif est un comportement spécifique
aux TSA (Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Baron-Cohen et al., 1996 ; Zwaigenbaum et al.,
2013).

Durant la passation de I’ADOS-G, aucun enfant avec un TSA n’a émis un pointé
proto-déclaratif et seuls 12 ont utilisé un pointé proto-impératif. Dans le groupe des
enfants avec un RD, 5 enfants n’ont pas émis de pointé proto-déclaratif et 1 enfant n’a
émis aucun pointé. Nos données confirment donc le fait que I’absence de pointé a I’age de
24 mois est un comportement indicateur d’un risque de TSA. Cependant, les enfants avec
un TSA de notre échantillon présentent des difficultés pour utiliser le pointé dans sa
fonction directive mais également dans sa fonction impérative. Pourtant, ces enfants sont
en capacité de faire des requétes.

Les résultats obtenus a I’item B7 évaluant les demandes montrent que 19 enfants
avec un TSA sont capables d’effectuer une demande, comme par exemple en tendant un
objet a une personne. La capacité¢ a demander est ¢galement manifeste lorsque 1’enfant
requiert de 1’aide. Par exemple, 12 enfants ont donné des objets a I’adulte dans le but
d’obtenir de 1’aide (Item BS). Il semblerait donc que ce ne soit pas la fonction de
communication qui soit déficitaire mais plutot I’utilisation du geste conventionnel. Cette
hypothese est soutenue par le fait que, dans notre échantillon, 14 enfants avec un TSA
n’ont pas produit de gestes durant la passation de I’ADOS-G. Cette absence d’utilisation
de geste n’a été observée que chez 2 autres enfants avec un RD. Ces données confirment
les résultats obtenus dans de nombreuses recherches sur les difficultés des enfants avec un
TSA a utiliser de maniere spontanée des gestes conventionnels dans un contexte
social (Briand et al., 2008 ; Mitchell et al., 2006 ; Iverson & Wozniak, 2007 ; Veness et
al., 2012).
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La difficulté de ces enfants a utiliser le pointé proto-déclaratif fait également
référence au concept plus large d’attention conjointe.

Dans notre échantillon, aucun enfant avec un TSA n’a émis un comportement
clairement attribuable a une initiation d’attention conjointe et seulement 7 ont fait
partiellement référence a un objet hors de portée. Dans le groupe des enfants avec un RD,
10 enfants ont initié au moins un comportement d’attention conjointe. L’absence
d’initiation d’attention conjointe est un comportement cible qui présente donc une
sensibilité de 100% et une VPP de 82%.

Concernant la réponse a 1’attention conjointe, 18 enfants avec un TSA et 8 enfants
avec un RD échouent I’item B11, évaluant le suivi du regard. Cet item n’est pas
significativement plus échoué par le groupe des enfants avec un TSA que par le groupe
des enfants avec un RD. Parmi les 18 enfants avec un TSA qui ne suivent pas le regard, 8
ne suivent pas non plus la direction du pointé. Dans le groupe des enfants avec un RD,
seul un enfant ne suit pas la direction du pointé. Toutefois, cette différence n’est pas non
plus significative.

Les résultats concernant les items évaluant les capacités d’attention conjointe
montrent que les enfants avec un RD présentent les mémes difficultés que les enfants
avec un TSA a répondre a I’attention conjointe. Cependant, les enfants avec un TSA se
distinguent des enfants avec un RD sur la compétence a initier 1’attention conjointe.
L’initiation de comportement d’attention conjointe ne semble donc pas liée au niveau de
développement.

Or, diriger I’attention semble étre un comportement plus complexe que de suivre
I’attention. Les ¢études sur I’émergence des comportements d’attention conjointe chez les
enfants typiques rapportent que ces compétences se développent entre 1’age de 8 et 15
mois. Ces études témoignent d’une grande variabilité dans les étapes d’acquisition des
compétences. Certains enfants développent en premier lieu la capacité a suivre 1’attention
et d’autres la capacité a initier I’attention. Il semblerait donc que 1’acquisition des
comportements d’attention conjointe ne soit pas un processus linéaire. La capacité a
initier 1’attention conjointe et la capacité a y répondre pourraient suivre des trajectoires
développementales différentes (Beuker et al., 2013 ; Carpenter et al, 1998 ; Delinicolas &
Young, 2007 ;Mundy et al., 2009). De plus, le fait d’initier 1’attention conjointe fait
¢galement intervenir 1’initiative.

De nombreuses études ont mis en évidence le lien existant entre 1’attention

conjointe et plus particuliérement la réponse a 1’attention conjointe et le développement
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du langage (Delgado et al., 2002 ; Mundy et al., 2007). En suivant la direction du regard
de leur interlocuteur, les jeunes enfants développeraient leur langage en découvrant de
nouveaux mots (Baldwin, 1993). Nous pourrions faire 1’hypothése, que les retards de
développement observé chez certains enfants et les difficultés a suivre la direction du

regard pourraient peut-étre étre liés.

Les difficultés a initier 1’attention conjointe sont plus observées dans le groupe des
enfants avec un TSA. Plusieurs hypothéses peuvent étre avancées pour tenter d’expliquer
la difficulté des enfants avec un TSA a initier des comportements d’attention conjointe.

Certains enfants avec un TSA portent attention aux signaux de communication des
adultes mais semblent dans I’incapacité d’initier avec eux un partage d’intérét commun.
Une hypothése possible serait que le fait de diriger 1’attention d’une autre personne est un
acte qui nécessite un engagement actif de I’enfant, plus que le fait de suivre 1’attention,
qui apparait comme un acte plus passif (Beuker et al., 2013). Le fait d’initier une attention
conjointe pourrait donc étre mis en relation avec la motivation sociale (Mundy & Sigman,
2006).

Une autre hypothese pourrait étre envisagée en lien avec les fonctions
exécutives.de nombreuses études ont montré que les personnes avec un TSA présentent
des difficultés dans le domaine des fonctions exécutives (Hill, 2004). Ces deficits jouent
un role clé dans le développement des enfants avec un TSA et notamment dans le
développement des compétences sociales ou les comportements adaptatifs (Pellicano,
2012).

Un autre lien possible peut étre fait avec la difficulté de certains enfants avec un
TSA a changer de centre d’attention (Elsabbagh et al., 2009 ; Landry & Bryson, 2004 ;
Schietecatte, Roeyers, & Warreyn, 2012) Ces enfants pourraient se trouver en difficulté
pour se désengager d’une activité intéressante et rediriger leur attention vers un partenaire
social pour partager cet intérét. Cette difficulté a se désengager d’une activité pourrait
peut-étre également expliquer le fait que certains enfants avec un TSA ne répondent a

I’appel de leur prénom lorsqu’ils sont engagés dans une activité plaisante.

Le domaine socio-communicatif des enfants avec un TSA est donc fortement
affecté. Dans ’ensemble, les différents actes de communication des enfants avec un TSA
sont des demandes ou des protestations. Ces données sont concordantes avec les études

témoignant d’une supériorité des actes de communication visant a réguler le
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comportement de [D’interlocuteur au détriment des actes d’attention conjointe ou

d’interaction sociale (Wetherby et al., 2007 ; Shumway & Wetherby, 2009).

Nos données mettent également en évidence que le groupe des enfants avec un
TSA se différencient des autres groupes dans le domaine du Jeu. Les données de la
littérature rapportent également que les jeunes enfants avec un TSA se différencient des
enfants avec un développement typique et des enfants avec un RD dans le domaine du
jeu, et plus particuliérement au niveau des compétences en jeu symbolique. L’absence de
jeu symbolique est un indicateur de risque de TSA chez les enfants a partir de 1’age de 18
mois (Barbaro & Dissanayake, 2012 ; Baron-Cohen et al., 1996 ; Zwaigenbaum et al.,
2013).

Avant I’age de 12 mois, le jeu des enfants est un jeu sensori-moteur, ou I’enfant
explore les objets sans accorder d’intérét a leur fonction (Baron-Cohen et al., 1992).
Durant cette période de jeu, des comportements stéréotypés peuvent apparaitre autour des
tris de formes ou de couleurs (Baron-Cohen et al., 1996). Entre 1’age de 12 et 15 mois, ce
jeu commence peu a peu a étre remplacé par du jeu fonctionnel, ou I’enfant témoigne de
sa comprehension de comment le jouet doit étre utilisé (pousser une voiture, parler dans
un téléphone...). A partir de I’age de 18 mois, les jeux symboliques commencent a se
développer. Progressivement, 1’enfant peut détourner la fonction initiale des objets et

attribuer des intentions aux jouets.

Dans I’ADOS-G, I’item C2 évalue le jeu symbolique. Cet item doit étre coté en
fonction de I’age chronologique des enfants. Dans notre échantillon, la substitution
d’objet et le fait d’utiliser la poupée comme un agent indépendant ont été observées
seulement chez un enfant avec un TSA. Trois autres enfants jouent a faire semblant, par
exemple en nourrissant la poupée, mais celle-ci n’est pas considérée comme un agent
indépendant. Les 19 autres enfants avec un TSA ne présentent pas de capacité de jeu
symbolique. La capacité a utiliser des objets de substitution ou a attribuer des intentions
aux jouets est observée chez la totalité des enfants avec un développement typique et chez
un enfant avec un RD. Seul deux enfants avec un RD ne présentent aucune compétence
en jeu symbolique. L’échec a I’item C2 est associé a une excellente sensibilité mais

manque de spécificité.
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Ces résultats montrent que la présence de jeu de faire semblant chez les enfants de
moins de 24 mois est fortement associée a I’absence de diagnostic de TSA (VPN de
93%). Cependant, chez certains enfants avec un RD le jeu de faire semblant n’est pas
compleétement mis en place a 1’age de 24 mois. L’absence de jeu symbolique a I’age de 24
mois ne semble donc pas liée a la présence d’un diagnostic de TSA. Les données issues
de la littérature rapportent que les compétences de jeu symbolique sont liées aux
compétences langagieres a la fois chez les enfants avec un développement typique et chez
les enfants avec un TSA ou un retard de développement (Kasari, Freeman, & Paparella,
2001 ; Sigman & Ruskin, 1999 ; Stone et al., 1990). Nous pouvons faire I’hypothése que
le niveau de jeu des enfants est peut-étre plus dépendant du niveau de développement
verbal et du développement des fonctions de représentation que de 1’age chronologique.
Or, dans notre échantillon, les ages de développement verbaux évalués avec 1’échelle de
Griffiths sont inférieurs a 16 mois, pour le groupe des enfants avec un TSA et pour le
groupe des enfants avec un retard de développement. Une autre hypothese pouvant
expliquer I’absence d’observation de jeu symbolique chez certains enfants sans TSA
peut-étre liée a la situation de jeu proposée. La situation visant a évaluer le jeu
symbolique dans le module 1 de I’ADOS-G est « la féte d’anniversaire ». Or, a 1’age de
24 mois, cette situation n’est pas trés familiere. Ce constat a été pris en compte dans le
développement du module Toddler, ou la situation proposée pour évaluer le jeu de faire
semblant est la situation plus commune du bain (Luyster et al., 2009).

Nous pouvons également faire I’hypotheése que les jeunes enfants de moins de 3
ans auraient été plus a 1’aise dans une mise en situation plus familiere.

L’¢évaluation des compétences dans le domaine du jeu symbolique devrait prendre
en compte le niveau de développement de I’enfant. Certains enfants peuvent présenter un
léger retard dans I’acces au symbolique sans que cette difficulté soit pour autant liée a la

présence d’un trouble spécifique.

Dans notre échantillon, I’observation des compétences dans le domaine du jeu
fonctionnel permet de différencier les enfants avec un TSA. Un seul enfant avec un TSA
présente un jeu fonctionnel varié. Quatorze enfants avec un TSA ne présentent pas de jeu
fonctionnel spontané. Cette absence de jeu fonctionnel spontané est egalement observée
chez 2 enfants avec un RD. L’échec a I’item C1 évaluant le jeu fonctionnel est associé a

un diagnostic de TSA dans 81% des cas.
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Le dernier domaine affecté chez les jeunes enfants avec un TSA est celui des
comportements stéréotypés et restreints.

Les données issues de la littérature rapportent que certains jeunes enfants avec un
TSA présentent des intéréts sensoriels inhabituels avant 1’age de 24 mois (Bryson et al.,
2007 ; Wetherby et al., 2004 ; Zwaigenbaum et al., 2005). Dans notre échantillon, 5
enfants avec un TSA et 1 enfant avec un RD présentent ce type de comportement. Ces
données montrent que 21% des enfants avec un TSA de notre échantillon présentent des
comportements sensoriels inhabituels, ce qui va dans le méme sens que les résultats de
Whetherby et al. (2004), selon lesquels un tiers des enfants avec un TSA présenteraient ce
type de comportements.

La présence de comportements répétitifs et stéréotypés est également observable
chez certains enfants avec un TSA tout comme chez les enfants avec un RD (Baranek,
1999 ; Osterling et al., 2002 ; Wetherby et al., 2004 ; Werner et al., 2000). Dans notre
échantillon, 18 des 23 enfants avec un TSA présentent ce type de comportements. Seuls 2
autres enfants avec un RD présentent des comportements répétitifs et stéréotypés. Les
données issues de notre échantillon montrent que les comportements stéréotypés et
restreints semblent plus spécifiques que ce qui est rapporté par la littérature. La présence
de comportements stéréotypés et restreints est associée a un diagnostic de TSA dans 90%

des cas.

L’utilisation du module 1 de ’ADOS-G permet d’observer des comportements
indicateurs d’'un TSA chez des enfants de moins de 3 ans. L’application des seuils
diagnostiques permet d’écarter un diagnostic de TSA. Les seuils diagnostiques pour les
TSA initiaux tout comme ceux développés par Gotham présentent un VPN de 100% dans
notre échantillon. La VPP est de 83%. Parmi les enfants dépassant le seuil diagnostic lors

de I’évaluation a I’ADOS-G, quatre d’entre eux n’ont pas recu un diagnostic de TSA.

Parmi ces 4 enfants, trois enfants ont été dépistés a risque de TSA par notre
protocole a I’age de 24 mois. Un quatriéme enfant avait été orienté a 1’age de 18 mois par
son médecin.

Ces 4 enfants identifiés comme des faux positifs ont des profils différents, mais

présentaient tous des comportements indicateurs d’un TSA a I’age de 24 mois.
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Le premier enfant présentait des signes autistiques dans les 3 domaines évalués a
I’ADOS-G. Cet enfant obtenait un score de 5 dans le domaine de la Communication et un
score de 15 a I’échelle d’Interaction. Tres peu de vocalises étaient présentes et le pointé
était absent. Quelques gestes spontanés avaient €té observés. Dans le domaine des
Interactions sociales, cet enfant n’utilisait pas le contact oculaire pour communiquer.
Aucun comportement d’attention conjointe n’avait été observé. Cependant, le sourire
social était présent et cet enfant orientait I’ensemble de ses expressions faciales. Dans le
domaine du jeu, aucune compétence, ni en jeu fonctionnel ni en jeu symbolique, n’avait
été observée. Un intérét pour les stimuli visuels avait été constaté. Cependant, lors de
I’évaluation développementale, cet enfant présentait un retard de développement
important. Son niveau de développement non verbal était évalué au Griffith & 10 mois.
Or, ’ADOS-G est fortement inclusif chez les enfants dont I’AD est inférieur a 15 mois
(Gotham et al., 2007). Des évaluations ont été réalisées a 1’age de 32 mois. Son niveau de
développement était alors estimé a 15 mois. Cet enfant continuait de présenter des signes
autistiques. Cependant, la passation de ’ADI-R a permis d’écarter I’hypothése d’un TSA
et le diagnostic de retard global de développement a alors été retenu.

Le second enfant obtenait un score de 4 a 1’échelle de Communication et un score
de 11 a I’échelle d’Interaction. Cet enfant utilisait quelques mots isolés, ces vocalises
étaient dirigées et aucune anomalie associée a I’autisme n’était observée. Le pointé était
présent mais sans le regard coordonné. Des gestes spontanés étaient utilisés de facon
suffisante. Toutefois, cet enfant ne répondait pas toujours a I’appel de son prénom. Le
contact oculaire n’était pas utilisé de maniere constante lors des interactions sociales, les
expressions faciales étaient peu dirigées et cet enfant ne manifestait pas de plaisir pour
I’interaction sociale. Il était capable de faire des demandes appropriées et présentait des
comportements d’attention conjointe, mais le regard n’était pas coordonné lors de ces
différents comportements. Au niveau du jeu, le jeu fonctionnel et symbolique était
présent, méme si la notion d’agentivité n’était pas présente. Des comportements répétitifs
avec les jeux de cause a effet avaient été observés. Son niveau de développement verbal,
évalué avec le Griffiths, était estimé aux alentours de 18 mois, son niveau no verbal aux
alentours de 30 mois. Cet enfant présentait également de graves troubles du sommeil. Un
traitement spécifique des troubles du sommeil a eté mis en place, ainsi que des séances
d’orthophonie. Lors de la seconde évaluation, a 33 mois, cet enfant ne dépassait plus le

seuil diagnostique des TSA a I’ADOS-G.
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Le troisieme enfant obtenait un score de 7 a I’échelle de Communication et un
score de 12 a I’échelle d’Interaction sociale. A 1’age de 24 mois, cet enfant n’utilisait
aucun langage pour communiquer. Les vocalises n’étaient pas dirigées. Aucun geste, dont
le pointé, n’était utilisé de fagon spontanée. Le contact oculaire était atypique, les
expressions faciales n’étaient pas dirigées et le sourire social était absent. Aucun
comportement d’initiation d’attention conjointe n’était présent. Cependant, cet enfant
¢tait capable de faire des demandes et répondait a 1’appel de son prénom. La présence de
comportements stéréotypés avait également été observée lors de la passation et I’item D4
avait donc été coté 1. Cet enfant présentait un retard de développement avec un niveau
verbal, évalué avec le Griffiths, aux alentour de 16 mois et un niveau non verbal de 18
mois. Lors de la procédure de confirmation diagnostique, les tests génétiques entrepris ont
mis en évidence un X fragile. Le syndrome du X Fragile est une pathologie associée a
I’autisme dans 10 a 25% des cas (HAS, 2010). Cependant, lors de la seconde évaluation,
suite 2 12 mois d’intervention, les seuils diagnostiques de I’ADOS-G et de I’ADI-R
n’étaient plus dépassés. A un jeune age, les enfants avec un X fragile présentent des
difficultés dans les interactions sociales pouvant faire évoquer un TSA.

Enfin, le quatrieme enfant présentait un retard de développement important,
associ¢ a des troubles visuels. Il avait été orienté a 1’dge de 18 mois pour une suspicion de
TSA. Lors de la passation de I’ADOS-G a 24 mois, il obtenait un score de 4 en
Communication et un score de 10 en Interaction sociale. Le langage de cet enfant était
constitué d’associations de 2 mots et présentait également des écholalies immédiates. Les
vocalises étaient orientées mais seulement dans le contexte d’une requéte. Cet enfant
utilisait des gestes, dont le pointé proto-impératif. 1l présentait des comportements
d’initiation de 1’attention conjointe et suivait la direction du pointé. Le contact oculaire
n’était cependant pas associé aux autres modes de communication. Aucun comportement
répétitif ou stéréotypé n’avait été observé lors de la passation de I’ADOS-G. Au Griffiths,
son niveau de développement non verbal était évalué aux alentour de 20 mois et son
niveau non verbal a 23 mois. Cet enfant a bénéficié d’une intervention précoce intensive
durant 18 mois. Lors de la seconde évaluation, a 36 mois, il ne dépassait plus le seuil
diagnostique a I’ADOS-G. La passation de I’ADI-R a également permis d’écarter le
diagnostic de TSA.
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Ces quatre enfants illustrent différents profils de faux positifs. A 1’age de 24 mois,
ces enfants présentaient tous des signes indicateurs d’un TSA. Dans la littérature, des
exemples de sujets présentant des signes précoces de TSA durant la petite enfance qui se
sont atténués par la suite sont rapportés (Guthrie et al., 2012 ; Kleinman et al., 2008).
Plusieurs hypothéses peuvent étre avancées pour expliquer les changements de diagnostic
et I’atténuation des signes de TSA au cours du développement.

Tout d’abord, des études rapportent le fait que chez les jeunes enfants, les profils
des individus présentant un retard de développement ou un TSA sont fortement
similaires et que des enfants avec un RD peuvent présenter des signes autistiques
(Charman et al., 1998 ; Lord, 1995 ; Trillingsgaard et al., 2005 ; Ventola et al., 2007). De
plus, les outils de diagnostic ne différencient pas toujours exactement les TSA des autres
handicaps chez les jeunes enfants (Cox et al. 1999 ; Lord et al, 1993 ; Saemundsen et al,
2003 ; Ventola et al., 2007).

Par ailleurs, des études rapportent le fait qu’une prise en charge précoce et
intensive permet de modifier la trajectoire développementale de certains enfants (Dawson
et al., 2010 ; Estes et al., 2011). En effet, certains de ces enfants, chez qui les signes
autistiques disparaitraient, deviendraient indiscernables de leurs pairs. Ces résultats quand
a la « normalisation » des comportements doivent étre mesurés. En I’absence actuelle de
bio-marqueur, aucune conclusion ne peut étre tirée quand a la disparition du trouble chez
ces enfants. Certains auteurs parlent d’intervention préventive, ayant empéché le
développement de déficits « en cascade » (Dawson, 2008 ; Mundy et al., 2009). Des

données sur I’évolution a long terme de ces enfants sont néanmoins nécessaires.

Ces quatre cas cliniques permettent de mettre en évidence des recommandations
face une suspicion précoce de TSA. Tout d’abord, il apparait indispensable de suivre
I’évolution de chaque enfant pour connaitre son statut diagnostique. Par ailleurs,
I’utilisation seule de I’ADOS-G ne permet pas de conclure a la présence d’un TSA chez
un enfant. Il est indispensable de connaitre le niveau de développement de 1’enfant pour
interpréter les résultats de ’ADOS-G et de multiplier les sources d’information, en
prenant notamment en compte le point de vue des parents (Kim & Lord, 2012). Enfin,
chez les enfants pour qui les données confirment la présence d’un TSA, les investigations
complémentaires, telles que les recherches génétiques et autres examens médicaux,
doivent étre entreprises en suivant les recommandations de la HAS pour le diagnostic de
I’autisme (2005).
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5. Conclusion

Cette ¢tude a permis de reconnaitre la pertinence de I’utilisation du module 1 de
I’ADOS-G pour évaluer les symptoémes des TSA chez les jeunes enfants de moins 3 ans

orientés pour une suspicion de TSA.

Cette étude présente des limites. Tout d’abord, 1’échantillon est de petite taille ce
qui limite les possibilités d’analyses statistiques. Les données portent sur des enfants
identifiés de facon prospective. De ce fait, les enfants avec un TSA de notre échantillon
ne sont pas représentatifs de I’ensemble des enfants avec un diagnostic de TSA. En effet,
seuls des enfants présentant des signes précoces ont été intégrés dans cette étude. Il en est
de méme pour les enfants avec un RD. En effet, ces enfants ont tous échoué a un test de
dépistage des TSA. Une autre limite de cette étude est le fait que le statut a risque des
enfants était connu de I’examinateur. Enfin, méme si les diagnostics finaux ont été
réalisés par une équipe indépendante, ces professionnels avaient tout de méme
connaissance des premiers résultats de I’ADOS-G pour chaque enfant par le compte
rendu écrit communiqué a chaque famille. Nous pouvons faire 1’hypothése que cette

connaissance a pu influencer la passation et la cotation de I’ADOS-G.

Cette étude a cependant permis de mettre en évidence les comportements
permettant de distinguer les enfants avec un TSA des enfants avec un RD sans TSA
associé. Ces comportements sont essentiellement observés dans le domaine des
interactions sociales. L’utilisation des seuils diagnostiques permet de confirmer ou non
I’existence d’un tel risque et ainsi d’orienter les enfants vers les services dont ils ont
besoin en fonction de leur problématique. Cependant, la passation de 1’ADOS-G
engendre des faux positifs. Cette étude a donc mis en évidence la difficulté de statuer sur
certains profils d’enfants. L’évaluation du développement des enfants a risque de TSA
pourraient aider le clinicien a différencier les enfants avec un TSA des enfants avec un
autre trouble du développement dans le cadre des diagnostics différentiels. Notre
troisieme ¢tude a donc pour objet d’évaluer 1’apport de 1’évaluation développementale

pour le diagnostic précoce des enfants a risque de TSA.
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Etude 3 : Apport des profils de développement pour le
diagnostic précoce des TSA

L’évaluation du développement de 1’enfant est recommandée dans les différents
guides de bonnes pratiques pour le diagnostic des TSA chez I’enfant (HAS, 2005 ; Steiner
etal., 2012).

Le but de cette ¢étude est d’évaluer I’apport des évaluations développementales
pour caractériser les profils des jeunes enfants avec un TSA. L’évaluation du
développement cognitif, verbal et non verbal, tout comme 1’évaluation des
comportements adaptatifs, peut aider le clinicien a asseoir un diagnostic. La prise en
compte d’un profil de développement spécifique pourrait participer au processus de

diagnostic différentiel.

1. Population :

Cette étude porte sur les mémes enfants que 1’étude 2.

2. Procédure

2.1. Outils

L’ensemble des enfants a été évalué avec 3 outils différents.

Le Vineland Adaptative Behavior Scales (Sparrow, Balla, & Cicchetti, 1984)
permet d’évaluer les difficultés rencontrées par les enfants avec un TSA dans leur
développement adaptatif. Cette échelle se base sur les observations des parents pour
évaluer les compétences de 1’enfant dans le domaine de la Communication, de

I’ Autonomie, de la Socialisation, et de la Motricité.

L’échelle développement de Griffiths (1970) permet d’évaluer I’enfant de sa
naissance a 5 ans dans différents domaines (Motricité ; Personnel-Social ; Audition et

167



Etude 3

Langage ; Coordination Oculo-Manuelle ; Performance). Seules les échelles « Audition et
Langage » et « Performance » ont été administrées. L’échelle « Performances » évaluent
les performances de I’enfant sur un matériel concret, sans utilisation de consigne.
L’échelle « Langage » permet également d’évaluer les compétences de 1’enfant, tant sur

le plan réceptif qu’expressif.

Le Profil Psycho-Educatif Révisé (PEP-R; Schopler, 1997) est un outil
spécialement élaboré par 1’équipe de Schopler pour évaluer le développement des enfants
avec un TSA. Le PEP-R permet d’évaluer 1’enfant dans différents domaines : I’imitation,
la perception, la motricité fine et globale, la coordination oculo-manuelle, le domaine des
performances cognitives et de la cognition verbale. Il évalue un age de développement
(AD) global pour chaque échelle. 1l permet également de mettre en évidence la zone
proximale de développement, grace a la mise en évidence des compétences en émergence.
Un « AD émergent » est également disponible. Une nouvelle version du PEP est
aujourd’hui disponible : le PEP-3 (Schopler et al., 2008).

2.2.  Analyses statistiques

Les analyses statistiques réalisées visent a caractériser plus spécifiquement les
profils de développement des enfants avec un TSA en comparaison aux profils des
enfants présentant un développement typique et des enfants présentant un retard de
développement mais sans TSA associé. Pour ce faire, les analyses ont porté sur les
Quotients de Développement (QD) obtenus par les enfants au PEP-R, au Griffith et au
Vineland.

Dans un premier temps, des analyses descriptives ont été réalisées sur I’ensemble
des outils utilisés pour chaque groupe. Les QD moyens ainsi que I’erreur standard sont
présentés pour chaque sous échelle. Les profils caractéristiques de chaque groupe sont
détaillés pour chaque outil spécifique.

Des analyses comparatives ont ét¢ menées en fonction de 1’appartenance au
groupe diagnostique. Ainsi, des analyses de variance ont mis en évidence les différences

significatives entre les groupes.
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Une analyse discriminante a ensuite été realisée afin de repeérer les items des
differentes échelles permettant de différencier au mieux les enfants avec un TSA et ainsi

aider au diagnostic.

3. Résultats

Analyse des guotients de développement obtenus au Vineland

Le groupe des enfants avec un TSA se caractéerise par des QD tous inférieurs a
100. 91% des enfants obtiennent un QD inférieur a 80 dans le domaine de la
Communication et de I’ Autonomie ; 95% dans le domaine de la Socialisation ; 52% dans
le domaine de la Motricite.

Les moyennes des QD du groupe des enfants avec un TSA sont toutes inférieures
a celles des deux autres groupes, exceptés pour la sous-échelle d’autonomie familiale ou
le groupe des enfants présentant un retard de développement obtient un quotient de
développement moyen inférieur aux deux autres groupes. Le profil de développement du
groupe des enfants avec un TSA se caractérise par un quotient de développement en
Motricité supérieur a celui obtenu dans le domaine de 1’ Autonomie, lui-méme supérieur a
celui obtenu dans le domaine de la Communication. Le QD le plus bas est obtenu dans le
domaine de la Socialisation.

Le groupe des enfants avec un retard de développement se caractérise par un profil
similaire, si ce n’est que le QD obtenu dans le domaine de la Socialisation et supérieur a
celui obtenu dans le domaine de la Communication.

Les enfants du groupe TSA ont obtenus en moyenne des QD inférieurs aux
enfants avec un développement typique a toutes les échelles du Vineland.

Les QD moyens obtenus au Vineland sont significativement différents entre les
groupes hormis pour la sous-échelle d’Autonomie Familiale et pour la sous échelle

Adaptation.
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Tableau 44. Moyenne et Erreur standard des Quotient de développement obtenus

au Vineland en fonction des groupes diagnostiques

Echelles du Vineland TSA RD TY

(n=23) (n=12) (n=12)

M (ES) M (ES) M (ES)
Communication 47,91 (5,08) 66,38 (4,39) 95,57 (1,99)
Réceptive 54,98 (8,49) 76,49 (5,67) 107,56 (3,81)
Expressive 44,99 (5,07) 63,26 (5,65) 97,07 (1,79
Autonomie 64,95 (3,93) 81,09 (4,16) 94,85 (1,81)
Personnelle 67,39 (4,44) 85,82 (5,11) 101,57 (1,81)
Familiale 69,99 (5,67) 67,98 (2,20) 95,15 (1,86)
Sociale 45,89 (5,10) 67,20 (4,06) 83,95 (3,84)
Socialisation 47,89 (5,20) 68,75 (5,68) 94,31 (1,85)
Relation Interperso 44,17 (5,82) 66,24 (6,52) 95,78 (2,42)
Jeux 43,53 (5,78) 78,83 (8,19) 107,11 (3,65)
Adaptation 48,86 (4,36) 52,37 (3,94) 67,48 (4,14)
Motricité 77,83 (2,86) 88,36 (3,57) 101,02 (2,86)
Globale 76,82 (3,05) 92,44 (4,03) 100,41 (2,42)
Fine 76,85 (3,14) 81,60 (3,27) 99,99 (4,14)

Le test post hoc de Tukey permet de mettre en évidence que les QD obtenus aux
échelles de Communication, d’Autonomie et de Socialisation sont significativement
différents entre le groupe des enfants avec un TSA et le groupe des enfants avec un RD
(p<,05). Dans le domaine de la Communication, les différences sont significativement
différentes pour la sous-échelle Expressive et non pour la sous échelle de Communication
Réceptive. Concernant les sous-échelles du domaine de I’ Autonomie, les différences sont
significativement différentes pour 1’échelle d’Autonomie Personnelle et d’Autonomie
Sociale. Les différences entre les scores obtenus sur 1’échelle d’Autonomie Familiale ne
sont pas significativement différentes. Dans le domaine de la Socialisation, les scores
obtenus aux sous-échelles de Relation Interpersonnelle et de Jeu sont significativement
différentes entre le groupe des enfants avec un TSA et le groupe des enfants avec un RD.
Les scores obtenus a la sous-échelle Jeux sont significativement différents entre le groupe
TSA et le groupe RD a un seuil de 1%. Dans le domaine de la motricité, une différence
significative est observee a la sous-échelle de Motricité Globale.

170



Etude 3

Tableau 45. Comparaison des QD du Vineland entre les 3 groupes diagnostiques

Echelle du
Vineland

Communication
Réceptive
Expressive

Autonomie
Personnelle
Familiale
Sociale
Socialisation
Relation Interperso
Jeux
Adaptation
Motricité
Globale
Fine

ANOVA Test de Tukey
TSA-RD
F p n’ p
24,500 ,000 527 ,025
11,297 ,000 ,339 ,140
26,663 ,000 548 ,036
15,340 ,000 411 ,015
15,264 ,000 410 ,015
7,602 ,001 257 ,957
15,318 ,000 410 ,012
20,557 ,000 483 ,017
19,802 ,000 474 ,027
26,805 ,000 549 ,001
4,432 ,018 ,168 ,845
13,701 ,000 ,384 ,058
14,119 ,000 391 ,005
10,938 ,000 332 613
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La figure 9 représente les QD obtenus au Vineland et qui sont significativement

différents entre les 3 groupes.
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Figure 9. QD du Vineland significativement différents entre les 3 groupes
diagnostiques
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Analyse des Quotients de Développement obtenus au Griffiths

Dans le groupe des enfants avec un TSA, 86% des enfants obtiennent un QD
inférieur a 80 dans le domaine du langage et 56% dans le domaine des Performances.

Tableau 46. Moyenne et Erreur Standard des QD obtenus aux Griffiths

Griffiths TSA RD TY

M (ES) M (ES) M (ES)
Performance 78,46 (5,63) 89,54 (5,85) 114,37 (2,02)
Langage 49,51 (6,41) 69,02 (3,78) 101,44 (2,24)

Les trois groupes obtiennent des QD supérieurs a la sous-échelle Performances par
rapport a la sous-échelle Langage. Les différences entre les deux sous-échelles sont
significativement différentes dans les 3 groupes (Tableau 4). Toutefois, la différence entre
le QD moyen obtenu a I’échelle Performance et a 1’échelle Langage est plus importante
dans le groupe des enfants avec un TSA (M= 28,95 ; ET=18,50) que pour le groupe des
enfants avec un RD (M= 20,52 ; ET= 14,37) et pour le groupe des enfants avec un
développement typique (M= 12,92 ; ET = 3,59). Cette différence n’est pas significative
entre le groupe des enfants avec un TSA et le groupe des enfants avec un RD
(t(33)=1,374 ; p=0,179).

Les QD obtenus au Griffiths sont significativement différents entre les trois
groupes (Tableau 5). Toutefois, les QD obtenus par le groupe des enfants avec un TSA ne
different pas de facon significative par rapport a ceux obtenus par le groupe des enfants

avec un RD.

Tableau 47. Comparaison des QD du Griffiths entre les 3 groupes diagnostiques

Griffiths ANOVA Test de Tukey
TSA-RD
F p n’ p
Performance 10,663 ,000 ,325 ,339
Langage 20,053 ,000 476 ,056
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Analyse des Quotients de Développement obtenus au PEP-R

Le groupe des enfants avec un TSA présente un QD total moyen de 70,62.

Les domaines les plus retardés sont le domaine de 1’imitation (M=44,53) ou 91%
des enfants ont un QD inférieur a 80; de la cognition verbale (M=46,65) et des
performances cognitives (M=48,69) ou 86% des enfants ont un QD inférieur a 80. Le
domaine le moins retardé est celui de la coordination oculo-manuelle, ou 50% des enfants

ont un QD inférieur a 80.

Le groupe des enfants avec un RD présente un QD général moyen de 76,61. Le
retard le plus important est observé dans le domaine de la cognition verbale (M= 62, 83)
et des performances cognitives (M=66,03).

Le groupe des enfants avec développement typique présente un QD général
moyen de 97,17. Les différents QD oscillent entre 93,72 pour le domaine de la cognition

verbale et de 131,15 pour le domaine de la perception.

Tableau 48. Moyenne et Erreur standard des QD obtenus aux sous échelles du
PEP-R

PEP-R TSA RD TY
M (ES) M (ES) M (ES)
Imitation R 44,53 (4,45) 79,38 (4,68) 104,64 (3,88)
Perception R 70,36 (4,42) 72,81 (5,75) 131,15 (6,10)
Motricité Fine R 73,21 (4,06) 87,10 (6,53) 104,10 (2,81)
Motricité Globale R 73,03 (3,43) 86,78 (3,93) 104,95 (3,43)
Coordination R 80,49 (4,63) 87,05 (5,67) 101,59 (2,89)
Perf. cognitive R 48,69 (4,26) 66,03 (5,28) 103,97 (3,36)
Cognition verbale R 46,65 (5,79) 62,83 (5,63) 93,72 (2,57)
Total R 63,93 (3,52) 76,61 (2,82) 97,17 (2,11)

Les QD obtenus par le groupe des enfants avec un TSA sont significativement
inférieurs a ceux obtenus par les deux autres groupes, exceptés pour le domaine de la
coordination oculo-manuelle. Le test post hoc de Tukey permet de mettre en eévidence que
seul les QD obtenus dans le domaine de I’imitation sont significativement différents entre

le groupe des enfants avec un TSA et le groupe des enfants avec un RD (p<,001). Les QD
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obtenu dans le domaine des Performances cognitives et de la motricité fine sont

également significativement différents (p<,05). Enfin, le QD Total obtenu par le groupe

des enfants avec un TSA est significativement inférieur & ceux obtenus par les deux autres

groupes.

Tableau 49. Comparaison des QD du PEP-R entre les 3 groupes diagnostiques

PEP-R ANOVA Test de Tukey
TDA-RD
F p n’ p
Imitation R 40,970 ,000 ,651 ,000
Perception R 23,436 ,000 ,516 ,963
Motricité Fine R 11,152 ,000 ,336 ,099
Motricité Globale R 18,713 ,000 ,460 ,031
Coordination R 4,950 ,012 ,184 ,595
Perf. cognitive R 36,940 ,000 ,627 ,026
Cognition verbale R 17,455 ,000 442 117
Total R 24,266 ,000 524 ,029
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La figure 10 représente les QD du PEP-R significativement différents entre les 3

groupes.
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Figure 10. QD du PEP-R significativement différents entre les 3 groupes

Une analyse discriminante a é€té effectuée sur les items dont les QD sont
significativement inférieurs dans le groupe des enfants avec un TSA par rapport au
groupe des enfants avec un RD.

Les items permettant de discriminer aux mieux les enfants avec un TSA des
enfants sans diagnostic de TSA sont en premier lieu la sous-échelle Réussite du domaine
Imitation du PEP-R, suivi par la sous-échelle Jeu du Vineland puis les sous-échelles
« Réussites » du domaine des Performances Cognitives et les sous-échelles

« Emergentes » du domaine Imitation.
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Tableau 50. Fonction discriminante portant sur les différents domaines
significativement plus déficitaires chez les enfants avec un TSA

Items des echelles Fonction
PEP Imitation R 770
Vineland Jeux ,632
PEP Perf. Cognitive R ,550
Vineland Communication 522
Vineland Socialisation ,517
Vineland Expressive ,516
PEP QD Total R ,516
Vineland Motricite globale ,504
Vineland Relation ,499
Vineland Sociale ,496
Vineland Autonomie ,489
PEP Motricité Globale ,489
Vineland Personnelle ,488

Cette fonction discriminante, basée sur la validation croisée, permet de classer

correctement 18 des 23 enfants avec un TSA et 20 des 24 enfants sans TSA.
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Une derniere analyse discriminante a été effectuée avec les 2 items les plus
discriminants de I’ADOS-G et de 1’évaluation développementale (Tableau 51). Cette
fonction discriminante, basée sur la validation croisée, permet de classer correctement 21
des 23 enfants avec un TSA et 21 des 24 enfants sans TSA.

Tableau 51. Fonction discriminante basée sur les items clés de I’ADOS-G et de
I’évaluation développementale

Items Fonction
Item B10 (Initiation Att. Conjointe) ,894
PEP- Imitation R -,793
Vineland- Jeu -,652
Item B2 (Contact Oculaire) 431
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4. Discussion

Cette ¢étude avait pour objectif d’évaluer la contribution des évaluations
développementales dans la procédure diagnostique des TSA chez les enfants de moins de

3 ans orientés pour une suspicion.

Nos données rapportent que le groupe des enfants avec un TSA présente des QD
inférieurs a 80 pour ’ensemble des domaines évalués avec les différents outils, excepté
dans le domaine de la coordination oculo-manuelle du PEP-R. Il est cependant important
de spécifier que les résultats recueillis témoignent d’une grande variabilité
interindividuelle. Ces données confirment le fait qu’une majorité des enfants avec un
TSA présente des retards dans plusieurs domaines de développement (Akshoomoff,
2006 ; Chawarska et al., 2007). Dans notre échantillon, 80% des enfants avec un TSA
présentent un retard de développement global. Ce taux est supérieur a ceux de la
littérature, rapportés aux alentours de 60% (Fombonne, 2005). Nous pouvons faire
I’hypothése que cela est da au fait que les enfants de notre échantillon ont tous moins de 3
ans et ont été orientés en raison de la présence de signes précoces de TSA. Les enfants
avec un bon niveau de développement sont repérés plus tardivement et ne sont donc que
peu représentés dans notre échantillon. Seuls 3 enfants ne présentent pas de retard de
développement associé aux TSA.

Le groupe des enfants avec un TSA se caractérise par des difficultés, évaluées
avec le Griffiths, plus marquées dans le domaine verbal que non verbal. Au PEP-R, le
domaine le moins affecté est celui de la Coordination Oculo-manuelle, dont le QD moyen
est de 80. Les domaines les moins affectés sont par la suite les domaines de la Motricité et
de la Perception. Les trois domaines les plus affectés sont les domaines des Performances
cognitives, de la Cognition Verbale et de I’Imitation.

Les profils des enfants avec un TSA se caractérisent par des points forts et des
points faibles. Ces résultats vont dans le sens de nombreuses études ayant mis en
évidence un profil ou les compétences verbales sont inférieures aux compétences non
verbales (Akshoomoff, 2006; Carter et al., 2007; Chawarska et al.2009; Charman et al.,
2003; Eaves & Ho, 2004; Landa & Garrett-Mayer, 2006; Wetherby et al., 2004).
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Cependant, dans notre échantillon, le groupe des enfants avec un RD présente le méme

profil que le groupe des enfants avec un TSA.

Le domaine de développement permettant de différencier au mieux le groupe des
enfants avec un TSA du groupe des enfants avec un RD est le domaine de I’Imitation,
évalué au PEP-R. Ces résultats sont concordants avec de nombreuses études qui montrent
que les compétences en imitation permettent de différencier les enfants avec un TSA des
enfants avec un autre trouble du développement a partir de 1’age de 24 mois (Charman et
al., 1997 ; Rogers, Hepburn, Stackhouse, & Wehner, 2003; Stone, Ousley, & Littleford,
1997). Ce déficit en imitation est a la base du modeéle de développement interpersonnel de
Rogers et Pennington (1991). Ce mode¢le émet 1’hypothése selon laquelle I’imitation serait
un déficit précoce qui engendrerait des difficultés dans I’établissement des relations entre
I’enfant et ses parents et impacterait le développement de la communication. Ce trouble
de I’imitation est par ailleurs soutenu par la mise en évidence d’un dysfonctionnement des
neurones miroirs chez les personnes avec un TSA (Oberman et al., 2005 ; Ramachandran
& Oberman, 2006; W.illiams, Whiten, & Singh, 2004). Cependant, ce
dysfonctionnement ne serait pas spécifique aux neurones miroirs mais serait plutét une
conséquence des problemes plus généraux de connectivité (Garber, 2007).

L’imitation a une importance primordiale dans le développement du jeune enfant.
Cette compétence est émergente des la naissance et se développe considérablement au
cours des deux premiéres années de vie (Meltzoff & Moore, 1977). L’imitation
intentionnelle d’actions apparait entre 1’age de 6 et 9 mois et, a 18 mois, I’enfant peut
imiter des actions complexes (Nadel, 2005). Dans le développement typique, 1’imitation a
plusieurs fonctions. Tout d’abord, elle a une fonction de communication et peut servir de
base a I’interaction sociale chez les jeunes enfants. Deuxi¢émement, elle joue un rdle
important pour l’apprentissage, et notamment |’apprentissage social. De nombreuses
études ont en effet mis en évidence un lien entre les compétences en imitation et les
compétences dans les domaines de I’attention conjointe, du jeu et le développement du
langage (McDuffie et al., 2007; Rogers, et al., 2003 ; Toth, Munson, Meltzoff, &
Dawson, 2006 ; Stone et al., 1997 ; Stone & Yoder, 2005).

Les enfants avec un TSA échouent dans des taches telles que les imitations
d’actions sur objets, les imitations motrices, gestuelles et vocales. Des difficultés plus ou

moins importantes sont toutefois rapportées en fonction de la tiche proposée. Cependant,
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ces taches ont toutes en commun le fait d’étre peu intéressantes pour I’enfant. Les travaux
de Jacqueline Nadel montrent que les enfants avec un TSA sont capables d’imitations
spontanées d’activités attractives et surtout capables d’apprentissages dans ce domaine
(Nadel, 2005). Par ailleurs, de nombreux programmes d’intervention rapportent que
I’entrainement des capacités d’imitation des enfants avec un TSA engendrent des
améliorations dans le développement du langage et des interactions sociales (Ingersoll et
al., 2012 ; Ingersoll & Lalonde, 2010 ; Ingersoll, 2010).

Les donnees de notre étude confirment donc le fait que les enfants avec un TSA
sont en difficulté pour produire des imitations. Dans notre échantillon, seuls deux enfants
ont un QD supérieur & 80 dans ce domaine, a savoir 81 et 87. Ces deux enfants ne
présentent pas de retard de développement global (100 et 93, respectivement de QD total
évalué par le PEP-R). Par ailleurs, parmi les 4 faux positifs a I’ADOS-G, I’'un d’entre eux
ne présente pas de difficulté dans le domaine de I’imitation (QD évalué a 96).

Les items d’imitation du PEP-R recouvrent des imitations motrices, avec ou sans
objets, des imitations vocales et gestuelles. Un item évalue également la reconnaissance
par D’enfant d’étre imité. Une analyse détaillée des items pourrait apporter des
informations intéressantes sur les types d’imitation plus particuliérement échoués par les
enfants avec un TSA.

Le déficit en imitation semble donc spécifique au groupe des enfants avec un
TSA. Ce domaine représente un point faible chez I’ensemble des enfants avec un TSA de
notre échantillon. Nous pouvons faire 1’hypothése que I’évaluation du domaine de
I’imitation, avec un outil standardisé, pourrait étre utile pour le diagnostic des TSA chez

les jeunes enfants a risque.

Le domaine du jeu, évalué au Vineland, permet également de différencier le
groupe des enfants avec un TSA du groupe des enfants avec un RD. Les données issues
des rapports parentaux sont donc concordantes avec les observations du professionnel a
I’ADOS-G. Seul un enfant avec un TSA présente un QD supérieur a 80. Cet enfant était
en effet le seul & présenter des compétences en jeu symbolique a I’ADOS-G. Parmi les 4
enfants faux positifs a ’ADOS-G, deux d’entre eux ne présentent pas de retard dans le
domaine du jeu.

L’age de développement moyen du groupe des enfants avec un TSA est évalué

aux alentours de 11 mois. Les premiers items de ce sous-domaine évalués concernent
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I’intérét de I’enfant pour son environnement et pour ses pairs. De nombreuses études
rapportent le fait que les enfants avec un TSA portent peu attention a leurs pairs (Clifford
et al., 2007 ; Swinkels et al., 2006 ; Wetherby et al., 2004). Nous pouvons faire
I’hypothése que ce manque d’attention sociale limiterait les opportunités d’apprentissage

social de I’enfant, qui se répercuterait sur 1’apprentissage des compétences de jeu.

Les résultats obtenus avec le Vineland mettent en évidence le fait que les enfants
avec un TSA présentent des retards de développement plus marqués dans le domaine de
la socialisation et de la communication. Ces données sont concordantes avec les résultats
des études sur les comportements adaptatifs des enfants avec un TSA (Kenworthy et al.,
2010 ; Perry et al., 2009 ; Paul et al., 2011 ; Saulnier & Klin, 2007).

Dans le domaine de la communication, le groupe des enfants avec un TSA, tout
comme le groupe des enfants avec un RD, présentent des retards tant sur le plan expressif
que réceptif, avec des difficultés plus marquées sur le plan expressif dans les deux
groupes. Ces résultats ne sont pas concordants avec les données de la littérature qui
rapportent que les enfants avec un TSA présentent des difficultés plus importantes dans la
compréhension du langage (Paul et al., 2007; Chawarska et al, 2009). Nous pouvons faire
I’hypothese que ces résultats sont dus aux caractéristiques de notre échantillon. En effet,
dans notre échantillon, 16 enfants avec un TSA sont non verbaux. Les difficultés des
enfants sur le plan expressif sont donc clairement observables par les parents. Les
difficultés sur le plan réceptif sont plus difficiles a évaluer au quotidien. Les enfants avec
un TSA peuvent se servir des indices contextuels dans 1’environnement pour fonctionner
durant la journée. Les parents peuvent donc supposer qu’ils comprennent les différentes
consignes données. Une limite de notre étude est le fait qu’aucune donnée issue de
I’observation directe de 1’enfant n’est disponible pour évaluer les compétences des
enfants sur les deux versants du langage. En effet, le Griffiths évalue le langage expressif
et réceptif dans une méme échelle. Le PEP-R évalue le langage expressif dans 1’échelle
de Cognition Verbale. Le langage réceptif est évalué, entre autres, dans I’échelle de
Performance Cognitive. Cependant, cette échelle évalue également d’autres compétences
sans lien avec le langage. Le PEP 3 propose deux echelles différentes pour évaluer les
deux versants du langage. La cotation de nos données selon ces deux échelles pourrait
étre une perspective intéressante, permettant d’obtenir une vision plus précise du langage

des enfants de notre échantillon.
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Le groupe des enfants avec un TSA de notre échantillon se caractérise par des
difficultés plus marquées que le groupe des enfants avec un RD dans le domaine de la
motricité globale, observées directement au PEP-R et rapportées par les parents. Ces
données vont dans le sens de résultats témoignant de retards moteurs chez les jeunes
enfants avec un TSA (Flanagan et al., 2012 ; Lane, Harpster, & Heathcock, 2012 ; Lloyd,
MacDonald, & Lord, 2013 ; Ozonoff et al.,, 2008). De plus en plus de recherche
s’intéressent au développement moteur des enfants avec un TSA. Les difficultés
rencontrées chez les jeunes enfants ne seraient pas seulement les conséquences d’un
retard de développement, mais au contraire, pourraient témoigner d’un déficit central du
TSA (Ozonoff et al., 2008). Ces difficultés motrices auraient des répercussions sur
I’exploration de I’environnement physique mais aussi social de 1’enfant et limiterait par
conséquent ses opportunités d’apprentissage (Lloyd et al., 2013). Ces données montrent
donc I’importance a accorder a I‘évaluation du domaine moteur, et encouragent a orienter
les enfants pour des bilans approfondis et une intervention ciblée.

Le groupe des enfants avec un TSA se différencie du groupe des enfants avec un
RD dans le domaine des Performances Cognitives évalués au PEP-R mais pas dans le
domaine des Performances évaluées au Griffiths. Nous pouvons faire I’hypothése que
cette différence de résultat est due a la nature des taches proposées. Dans le Griffiths, les
premiéres compétences de I’enfant sont essentiellement évaluées de fagon spontanée, sans
recours a des consignes verbales. En effet, I’examinateur observe comment 1’enfant
explore le matériel proposé. Par la suite, les compétences de 1’enfant sont évaluées par sa
capacité a effectuer des encastrements dans un temps imparti. Dans le PEP-R, le domaine
des Performances Cognitives évalue essentiellement les compétences de ’enfant dans le
domaine du langage réceptif et des compétences telles que le tri, I’appariement, le schéma
corporel. Les compétences a effectuer des encastrements sont évaluées dans le domaine
de la Perception et de la Motricité Fine, dont les QD moyens ne different pas entre les
deux groupes.

Ces données mettent en avant le fait que des différences peuvent étre observées
dans un méme domaine, évalué par 2 tests différents. Les tdches du Griffiths mettent en
jeu des compétences en Perception visuelle et en Motricité fine. Le domaine de la
perception, notamment visuelle, est un point fort du profil des enfants avec un TSA. Nous
pouvons donc faire 1’hypothese que la nature des taches proposées pour évaluer les

compétences cognitives des enfants avec un TSA joue un rdle important dans la réussite
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de ces enfants. Cette donnée met en avant I’importance d’une analyse qualitative des

résultats d’une évaluation pour une compréhension du profil de chaque enfant.

Nous pouvons faire I’hypothése que I’analyse détaillée des items des différents
outils d’évaluation pourrait apporter des informations sur les capacités des enfants et
peut-étre mettre en évidence des compétences clés pouvant participer a différencier les
enfants avec un TSA. A notre connaissance, une seule étude a comparé la réussite aux
items de I’échelle de Socialisation du Vineland entre un groupe d’enfants avec un TSA et
un groupe d’enfants avec un RD (Ventola et al., 2011). Une analyse des items de nos

données pourrait étre une perspective d’approfondissement de ce travail.
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5. Conclusion

Cette étude avait pour objectif de caractériser les profils de développement des
enfants avec un TSA pour aider au diagnostic différentiel.

Cette étude présente des limites. Comme précédemment, 1’échantillon est de petite
taille et non représentatif de I’ensemble des enfants avec un TSA ou un RD. Par ailleurs,
le PEP-R et le Griffiths sont peu utilisés dans les études sur 1’évaluation des jeunes
enfants avec un TSA, limitant les comparaisons. De plus, ces outils ne sont pas étalonnés

sur une population de référence.

Les résultats de notre étude montrent toutefois que le groupe des enfants avec un
TSA se caractérisent par des difficultés dans I’ensemble des domaines évalués, excepté
dans le domaine de la coordination oculo-manuelle. Les déficits les plus marqués sont

observables dans les domaines de I’Imitation et du Jeu.

En conclusion, lors d’une suspicion de TSA chez un jeune enfant, la prise en
compte du niveau de développement et du profil développemental de I’enfant peut
apporter des informations qualitatives et aider un clinicien a statuer sur le risque
diagnostique et ainsi orienter 1’enfant vers les services specialises dans le diagnostic et
I’intervention précoce.

Au plan pratique, cette étude a toute fois permis de fournir a chaque enfant une
¢valuation développementale et de favoriser la mise en pace rapide d’une intervention en

proposant des objectifs ciblés a développer.
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Conclusion genérale

Conclusion générale

L’objectif général de cette theése était de participer a 1’amélioration des pratiques
de dépistage et de diagnostic précoce des TSA en évaluant la pertinence de différents

outils pour aider les professionnels a repérer et orienter les enfants a risque de TSA.

Ces recherches présentent plusieurs intéréts. La méthodologie employée est
prospective et porte sur une population d’enfants tout-venant. Par ailleurs, les résultats de

ces études ont des implications cliniques directes.

La mise en ceuvre de ces recherches a permis de former des professionnels de
premicere ligne aux signes précoces des TSA et de démontrer la faisabilité d’un dépistage

des TSA chez les enfants de 24 mois, en population générale.

La premiére étude a permis de valider deux outils de dépistage des TSA utilisables
en population générale chez les enfants de 24 mois : le CHAT et le M-CHAT. Ainsi, les
professionnels de premiére ligne ont a leur disposition plusieurs choix pour organiser le
dépistage des enfants a risque de TSA. Cette étude a également permis de mettre en avant

le réle éventuel des professionnels de la petite enfance dans les pratiques de dépistage.

L’utilisation d’outils de dépistage entraine le repérage d’enfant a risque pour un
TSA. Nos données montrent que parmi ces enfants, seuls certains d’entre eux recevront
un diagnostic de TSA. Il apparait donc important, dans un second temps, de proposer des
évaluations complémentaires pour confirmer le risque de TSA. En effet, certains enfants

présentent d’autres troubles du développement, sans TSA associé.

L’utilisation du module 1 de I’ADOS-G permet de distinguer les enfants
présentant des signes autistiques de ceux qui présentent d’autres difficultés de
développement. Il peut notamment étre utilisé pour infirmer le risque de TSA et ainsi
participer a augmenter la spécificité du dispositif d’orientation diagnostique. En effet, les
enfants dépassant les seuils diagnostiques nécessitent des évaluations complémentaires,
conformément aux recommandations de la HAS pour le diagnostic des TSA (HAS, 2005).

Toutefois, avant 1’dge de 3 ans, certains enfants sans TSA présentent des signes
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autistiques. Dans notre échantillon, 4 enfants sont des faux positifs a I’ADOS-G a 1’age
de 24 mois. Le suivi de I’évolution de certains enfants est nécessaire pour déterminer leur
statut diagnostique. Cependant, la passation de I’ADOS permet de limiter les orientations
vers les équipes spécialisées dans le diagnostic des TSA d’enfants qui ne présentent pas

ce type de difficultés.

Les évaluations développementales ont permis de montrer que le groupe des
enfants avec un TSA se caractérisait plus particulierement par des difficultés dans les
domaines de I’imitation et du jeu. A ’heure actuelle, les évaluations développementales
ne permettent pas d’apporter des informations sur le statut diagnostique d’un enfant. Une
¢tude prospective impliquant une tache d’imitation pourrait étre envisagée.

Les évaluations développementales permettent de prendre connaissance des points
forts et des faiblesses de chaque enfant et ainsi de proposer un programme d’intervention
individualisé. Le fait de pouvoir proposer un programme d’intervention au terme de ces
¢valuations permet de mettre en ceuvre rapidement une intervention pour chaque enfant.
Débuter I’intervention dés 1’identification d’un risque permet de mettre a profit le temps
d’attente avant la confirmation du diagnostic. Quelque soit le diagnostic final,
I’intervention mise en place, basée sur une évaluation globale et individualisée, ne peut
étre que bénéfique pour chaque enfant. Dans la pratique, la mise en place de

I’intervention nécessite la disponibilité¢ de professionnels formés.

Par ailleurs, le travail en partenariat avec les professionnels de premiere ligne et
les équipes spécialisées dans le diagnostic et I’intervention précoce a permis de créer un

réseau de professionnels autour des questions liées au dépistage des TSA.

En conclusion, la mise en place de ce dispositif pour I’organisation du dépistage
des TSA sur la région Midi-Pyrénées répond aux recommandations de la HAS concernant
a la fois la formation des professionnels, la validation d’outils de dépistage et 1’orientation

diagnostique des enfants dépistés (HAS, 2005).

Ce dispositif de dépistage chez les enfants de 24 mois ne permet toutefois pas de
dépister I’ensemble des enfants avec un TSA. Le suivi des enfants de notre échantillon a
permis de repérer un faux négatif aux tests de dépistage. Nous pouvons faire I’hypothese

que les enfants présentant une symptomatologie subtile, associée a un bon niveau de
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fonctionnement ne seront pas repérés a 1’age de 24 mois. Ces données attestent de la
nécessité de dépister les TSA a difféerents moments du développement afin de repérer les
enfants avec un TSA, quelque soit leur profil et le mode d’apparition de la
symptomatologie. Le Questionnaire de Communication Sociale (SCQ, Rutter, Bailet, &
Lord, 2003) a été adapté en francais (Kruck, Baduel, & Rogé, 2013) et pourrait aider a
repérer les enfants avec un TSA a partir de 1’age de 4 ans dans le cadre d’un dépistage en
école maternelle.

Par ailleurs, des enfants faux positifs aux tests de dépistage et a I’ADOS-G sont
également présents. Ces résultats témoignent de la difficulté de statuer avec certitude de
la présence d’un TSA chez les enfants de 24 mois en se basant uniquement sur
I’observation directe du comportement. Des recherches tentent de mettre a jour des
indicateurs plus objectifs, notamment a 1’aide de nouvelles techniques telles que
I’oculométrie (Pierce et al., 2011). La multiplication des indices pourrait augmenter la

fiabilité des diagnostics précoces et diminuer 1’dge du dépistage.

Ces différentes études ont permis de confirmer des difficultés spécifiques aux
enfants avec un TSA de moins de 3 ans. Durant la petite enfance, les symptémes des TSA
se manifestent essentiellement dans le domaine de la communication sociale. Les jeunes
enfants avec un TSA s’orientent moins vers les personnes et s’engagent moins dans les
interactions sociales. Les actes de communication de ces enfants visent essentiellement a
réguler le comportement de 1’adulte au détriment des autres formes de relations possibles.
Les enfants avec un TSA semblent manquer en premier lieu de motivation sociale
(Dawson et al., 2004). Ce manque de motivation sociale limite les occasions de partage
émotionnel et d’attention conjointe, pourtant essentielles au développement socio-
émotionnel et communicatif de chaque enfant. Des difficultés sont également observables
dans le domaine de I’imitation, du jeu et de la communication non verbale (gestes, regard,
expressions emotionnelles).

Ces connaissances ont des implications pratiques pour orienter les interventions
chez ces jeunes enfants. Des études ont montré que 1’entrainement des compétences dans
le domaine du jeu, de I’imitation ou de I’attention conjointe peut avoir des répercussions
positives sur le développement cognitif de I’enfant (Ingerson & Lalonde, 2010 ; Kasari et
al., 2012 ; Stagnitti, O'Connor , & Sheppard, 2012).

Par ailleurs, il apparait important de se centrer sur la motivation de I’enfant pour

développer la communication sociale et 1’engagement socio-émotionnel, particuliérement
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chez les tres jeunes enfants avec un TSA. . Ces constats sont a la base du modéle de
Denver pour les jeunes enfants développés par Rogers et Dawson (2010) et qui apparait
étre fortement prometteur pour le développement des enfants dans le cadre d’une
intervention précoce et intensive (Dawson et al., 2012 ; Dawson et al., 2011 ; Estes et al.,
2011).

Certains des enfants dépistés ont pu intégrer des programmes de recherche portant
sur les effets de I’intervention précoce et notamment les interventions basées sur le

modéle de Denver.

De plus, le suivi des enfants dépistés a risque avant 1’adge de 3 ans permet
d’étudier les trajectoires développementales associées aux différents profils (Gotham et
al., 2012 ; Paul et al., 2008 ; Russel et al., 2012). Par exemple, une étude a montré des
liens entre les résultats a des outils de dépistage a 1’dge de 2 ans et les compétences
cognitives des enfants a 1’age de 4 ans (Deureu et al., 2012). De méme, les évaluations
développementales réalisées a intervalle régulier permettraient d’étudier 1’évolution de
domaines particuliers. Ces études pourraient participer aux différentes recherches visant a
pronostiquer le développement futur des enfants en fonction des profils cliniques
précoces. Des études ont montré, entre autres, que les compétences dans le domaine de
I’imitation, du jeu ou de ’attention conjointe étaient fortement liées au fonctionnement
cognitif futur de I’enfant (Charman et al., 2003 ; Luyster, Qiu, Lopez, & Lord, 2007 ;
Poon, Watson, Baranek, & Poe, 2012 ; Shumway & Wetherby, 2009 ; Wetherby et al.,
2007).

En conclusion, les études composant cette these ont donc permis des applications
cliniques immédiates en validant des outils de dépistage et en confirmant I'utilit¢ du
module 1 de I’ADOS-G pour la confirmation diagnostique. Des recherches immédiates

découlent de ces premiéres études grace notamment au suivi des enfants dépisteés.

Aujourd’hui, les recherches visent a diminuer toujours plus I’age du dépistage et a
augmenter la fiabilité du diagnostic précoce (Luyster et al., 2009 ; Pierce et al., 2012).
L’objectif principal est de prévenir la survenue des symptdmes en proposant une
intervention préventive chez les enfants a risque (Dawson, 2008).Dans I’attente de cette
perspective, les orientations du troisieme plan Autisme (2013-2017) prévoient la mise en

ceuvre d’un dépistage précoce du TSA a 1’age unique de 18 mois. Or, nos résultats
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montrent la présence de faux positifs tout comme de faux négatifs lors d’un dépistage a
I’age de 24 mois. En 1’état actuel des connaissances, une approche plus conservatrice
devrait étre adoptée. En effet, aucun outil de dépistage ne possede les qualités
psychométriques suffisantes pour un dépistage unique a 18 mois. De plus, aucun outil
n’est validé sur population francaise pour cet age. Enfin, la diversité des trajectoires
développementales précoces des enfants avec un TSA oriente davantage vers un
dépistage systématique a des temps multiples.

La formation des professionnels de premiére ligne, la prise en compte des
inquiétudes parentales précoces et I’utilisation systématique du M-CHAT et des
observations du CHAT devraient favoriser le dépistage d’un maximum d’enfants a risque

de TSA tout en minimisant le risque de faux positifs.
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