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Dépistage des troubles envahissants
du développement: quels outils?

RESUME : La précocité de la prise en charge des troubles envahissants du développement (TED) est un facteur
pronostique majeur. Cela fait du dépistage, et des acteurs du dépistage, un des points clés des TED. Le dépistage
est avant tout clinique. Les examens de santé obligatoires des premiers mois, réalisés avec précaution, sont un
support important du dépistage.

Quelques outils de dépistage plus spécifiques des TED sont actuellement disponibles en francais, surtout
pour les plus jeunes enfants. Nous présenterons ici les tests les plus recommandés, d'une facon pratique, pour
faciliter leur utilisation en cabinet de médecine générale ou de pédiatrie.

L'attente du diagnostic ou d’une prise en charge spécifique ne doit jamais empécher la mise en place d’'une

prise en charge symptomatique (p. ex. orthophonie devant un retard de communication ou de parole).

— M.-M. GEOFFRAY
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es troubles envahissants du

développement (TED), ou appe-

lés plus récemment “troubles
du spectre autistique” (TSA), sont
un ensemble de troubles développe-
mentaux hétérogenes qui touchent de
fagon précoce (avant I’dge de 3 ans) et
globale le fonctionnement de '’enfant.
1ls se caractérisent par un déficit et des
particularités dans les interactions
socio-communicatives réciproques, des
comportements stéréotypés, restreints
et répétitifs ainsi que des atypicités
sensorielles [1, 2]. Le prototype de ces
troubles est celui de 'autisme infantile.
Ils ont une prévalence élevée: environ
0,7 a1 % de la population générale [3].
Ils sont fréquemment associés a d’autres
pathologies mentales ou neurologiques
et a des syndromes génétiques. Ils sont
notammentassociés a unretard mental
(également appelé déficience intellec-
tuelle) dans plus de 55 % des cas [4]. Le
handicap adaptatifest variable selon la
sévérité, mais souvent majeur pour la
personne toute sa vie durant.

Ces troubles développementaux
résultent probablement d’une inter-
action complexe de facteurs géné-
tiques et environnementaux, qui altéere
le développement des fonctions céré-
brales et environnementales. Les pre-
miers symptomes émergents induisent
achaqueinstant de vie des expériences
atypiques avecl’environnement, et pro-
gressivement entrainent une déviation
delatrajectoire développementale [5]. 11
estimportant deretenir que ces troubles
compromettent les capacités de I'indi-
vidu a apprendre spontanément de son
environnement. Une prise en charge
précoce, avant que la symptomatologie
ne soit trop fixée, permet d’améliorer
le pronostic (fig. 1) [6]. Un diagnostic
peut le plus souvent étre fait de fagon
fiable des 1’age de 18-24 mois, et est
stable dans le temps [7]. Le retard dans
le dépistage et le diagnostic entraine
un retard dans l'intervention précoce.
Chezles plus grands (au-dela de 4 ans),
un défaut d’intervention adaptée et un
défaut d’'aménagement de l'environne-
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F1G.1: Les TED sont des troubles développementaux. Dépister, diagnostiquer et intervenir précocement
permet probablement d’enrayer le processus du neurodéveloppement pathologique en jeu et d’augmen-
ter la capacité de 'individu a apprendre de I'environnement.

ment, notamment scolaire, entrainent
une perte de chance dans les apprentis-
sages et le pronostic. Ces éléments font
du dépistage précoce, et des acteurs
de ce dépistage, un des points clés des
TED.

Le dépistage des TED est avant tout cli-
nique via 'évaluation systématique du
développement del'enfant en pédiatrie.
L’examen développemental est bien
évidemment précédé d’'un examen
clinique rigoureux des fonctions sen-
sorielles. A la moindre alarme déve-
loppementale, qu’il s’agisse d'un retard
prédominant au niveau du développe-
ment socio-communicatif ou d’atypicité
développementale de type autistique, le
clinicien doit pouvoir prendre rapide-
ment la décision d’orienter ou pas vers
un spécialiste. Certains outils de dépis-
tage accessibles a tous et dotés d’une
bonne sensibilité et spécificité peuvent
aider dansl'orientation. L'utilisation de
certains outils sera détaillée plus loin
pour la pratique clinique en cabinet.

Mieux connaitre

le développement typique
de I’enfant pour mieux
dépister les TED : les échelles
développementales comme
aide au dépistage

Le dépistage mais aussi le diagnostic
des TED se font a partir de 'examen cli-
nique. Les TED sont suspectés lorsque
les interactions socio-communicatives
réciproques sont majoritairement défi-
citaires parrapportauxautres domaines
de développement, et aussi devant des
atypicités développementales de type
autistique. Tous les autres domaines de
développement peuvent également étre,
dans une moindre mesure, déficitaires,
a savoir lamotricité fine, lamotricité glo-
bale, le développement cognitifet 'auto-
nomie dans le quotidien. A la différence
des TED, les patients avec un retard
mental isolé ont un retard global assez
homogene dans tous les domaines de
développement et ne présentent que peu
ou pas d’atypicité développementales
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(p. ex. stéréotypies). Les patients avec
un retard ou un trouble spécifique du
langage présentent un retard de parole
ou de langage sans déficit au niveau
des interactions socio-communicatives
non verbales réciproques. L'évaluation
développementale et les outils qui
étayent cette évaluation permettent de
pointer les compétences attendues a un
age donné, d’évaluer brievement le profil
développemental de 'enfant et d’orienter
le clinicien.

Il est doncindispensable pour le dépis-
tage que tous les cliniciens pédiatres,
médecins généralistes amenés a rece-
voir de jeunes enfants aient connais-
sance des grands repéres dans chaque
domaine du développement et/ou des
outils pour avoir desrepéres. Lexamen
du développement de I'enfant doit faire
partie de tout examen pédiatrique [8].
Les visites obligatoires et les éléments
de rappel du carnet de santé ont été
développés a cette fin. Ils sont la base
du dépistage. Des échelles développe-
mentales en libre accés sur Internet
permettent également de rappeler,
plus en détails, les grands repéres
développementaux. L'échelle de Denver
(http://www.cofemer.fr/UserFiles/
File/Denver.pdf) est souvent la plus
connue et utilisée. La partie “examen
développemental” du “relevé postna-
tal” de Rourke (2009) permet de repé-
rer dans la liste les capacités acquises
etnon acquises selon I'age (http://ocfp.
on.ca/docs/cme/rourke-baby-record---
french.pdf). Ce type de document peut
étre inséré dans le dossier médical. I1
est a noter que les inquiétudes fami-
liales sont consignées dans le “relevé
postnatal” comme des signes cliniques
parmi d’autres. Certaines familles
peuvent éviter d’aborder leurs inquié-
tudes, etil sera d’autant plus important
d’avoir un examen systématique du
développement de 'enfant.

Une meilleure connaissance de la
symptomatologie TED aidera également

le clinicien dans le dépistage.
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Mieux connaitre
la symptomatologie TED
pour mieux dépister les TED

Le déficit dans les interactions socio-
communicatives s’exprime notamment
parun évitement du contact oculaire, ou
un contact oculaire pauvrement modulé
(p. ex. trop fixe), un manque d’intérét
pour autrui (dés I'age de 3-4 mois le
nourrisson suit avec une grande appé-
tence les actions d’autrui), 'absence ou
la diminution de la réponse au sourire
social (observé normalement vers 'age
de 3 mois), un manque de partage de
plaisiravec autrui (p. ex. partage de plai-
sir lors de petits jeux sensoriels comme
le jeu de “coucou-caché” des I'age de
6-9 mois), 'absence ou la diminution de
laréponseal’appel au prénom (acquisle
plus souvent entre 7-8 mois), 'absence
de pointage (acquis entre 12-14 mois),
le déficit d’'imitation des gestes d’autrui
(un nouveau-né peut tirer la langue sur
imitation), un retard de langage, un
manque d’initiative de I'enfant dans le
jeu, une absence dejeu de faire semblant
(ce dernier est normalement observé a
partir de 18 mois) et enfin un manque
d’intérét ou une difficulté a interagir
avecses pairs (I'intérét dansl'interaction
réciproque avec les pairs s’observe a
partir de 18-24 mois). Lorsque I'enfanta
développé le langage, les atypicités fré-
quemmentretrouvées sont les écholalies
(répétition de mots/phrase en écho de
I'interlocuteur), les stéréotypies langa-
gieres (utilisations répétées de mots ou
expressions) et les inversions pronomi-
nales (p. ex. dire “je” ala place de “tu”).

Les comportements répétitifs, res-
treints et stéréotypés ont différentes
formes d’expression. La personne avec
autisme est souvent trées sensible aux
changements dans son environnement,
ou dans le déroulement des activités
de son quotidien. Des maniérismes des
mains (p. ex. mouvements répétitifs des
doigts) ou des maniérismes complexes
(p. ex. tourner autour du mobilier de
fagon répétitive et stéréotypée) sont

fréquents. L'utilisation des objets ou
d’une partie de l'objet de fagon non fonc-
tionnelle et répétitive est également fré-
quente (p. ex. ouvrir et fermer les portes,
ouvrir et fermer les yeux d'un poupon
de fagon répétitive et sans aucun autre
but que celui de I'action en elle-méme).
Des intéréts restreints peuvent étre
présents et interférer dans les inter-
actions avec autrui également. Il peut
par exemple s’agir chez un enfant ver-
bal avec TED et sans déficience intel-
lectuelle d’'un intérét envahissant pour
une période précise de 'histoire (p. ex.
guerres napoléoniennes). Dans ce cas,
lenfant oul’adolescent aura tendance a
introduire dans la discussion ce theme
de fagon fréquente et sans tenir compte
du contexte et de I'intérét d’autrui pour
le theme.

Aucun signe n’est pathognomonique

pour conclure a un diagnostic de
trouble du spectre autistique. C’est un

ensemble de signes qui, qualitative-
ment et quantitativement, permet de
conclure a un diagnostic de TED. La
présence d'un de ces signes doit ame-
ner le praticien a rechercher les autres
signes (tableau I et IT). La présence de
plusieurs de ces signes doit faire orien-
ter vers un spécialiste pour une évalua-
tion diagnostique. Le diagnostic ne doit
jamais retarderla prise en charge. Il est
notamment indispensable de commen-
cer l'orthophonie dans tous les cas de
retard de communication, de parole ou
langage.

La majorité des cas de TED est évoquée
devant unretard de langage sur le plan
expressif (premiers mots entre 12 et
18 mois et association de deux mots
a 2 ans), ou une absence de réponse a
I'appel du prénom. L'inquiétude des
parents concernant ces deux points
peut étre un moyen de dépistage effi-
cace si elle est entendue.

Signes d’alarme

® A 12 mois: absence de babillage, de pointage ou d’autres gestes sociaux.

© A 18 mois: absence de mots.
® A 24 mois: absence d’association de mots.

® Quel que soit I'age: régression du langage ou des compétences sociales.
® Inquiétudes des parents sur le développement socio-communicatif de leur enfant.

TABLEAU I: Les signes d’alarme doivent orienter vers un dépistage systématique.

Dépistage a 18 mois

diagnostique

® Absence de réponse a I'appel du prénom.
o Déficit du contact oculaire direct.
o Déficit du sourire social.

® Absence de pointage.

® Absence de jeu de faire semblant.

® Inquiétudes des parents.

La présence d’un de ces signes doit amener le praticien a rechercher d’autres signes d’alerte.
La présence de plusieurs de ces signes doit faire orienter vers un spécialiste pour évaluation

o Déficit de I'intérét pour I'adulte et/ou ses pairs.

o Déficit d’imitation des sons et gestes d’autrui.
e Retard de parole ou de langage (dit normalement plus de 20 mots environ).

® Absence de jeu a tour de réle (p. ex. lancer la balle a I'adulte en aller-retour).
® Présence de comportements répétitifs, restreints et stéréotypés.

TABLEAU Il : Le dépistage a 18 mois doit étre le plus systématique possible via un examen clinique détaillé
et un auto-questionnaire parental tel que le M-CHAT R/F.




Des outils spécifiques permettent de
systématiser le dépistage et étayer
l'observation clinique.

L'utilisation des outils
spécifiques de dépistage
des TED au cabinet

Les outils de dépistage au cabinet sont
des outils simples d’utilisation, rapide
dans leur passation, avec une bonne
sensibilité et spécificité. De nombreux
tests recommandés sont mis en ligne,
notamment par des associations de
parents d’enfant TED et sur des centres
ressources autisme. Cela permet de faci-
liter I'accessibilité des tests.

Le dépistage doit étre fait le plus pré-
cocement possible, c’est-a-dire avant
3 ans. Certaines formes plus atypiques
ou légeres sont souvent dépistées et
diagnostiquées plus tardivement. Il
est également nécessaire de disposer
d’outils de dépistage spécifiques pour
ces formes.

Loutil de dépistage le plusrecommandé
acejour pourles enfants de 16 4 30 mois
est le M-CHAT-R/F (Modified check-
list for autism in toddlers — revised).
Sa durée est de 2 minutes environ. Il
a été validé en 2014 avec une popula-
tion de 16 000 enfants américains [9].
11 est disponible en ligne en frangais
avec des explications sur sa passation
(http://www.asperansa.org/m-chat/m-
chat.html#11q07). Il s’agit d’'un auto-
questionnaire pour parents composé
de 20 questions fermées. Il est suivi,
lorsque le questionnaire initial est en
faveur d'un trouble du spectre autis-
tique, d’'un arbre décisionnel appelé
“questionnaire de suivi” qui permet
d’augmenter la spécificité. Un score
supérieur ou égal a 3 dans le ques-
tionnaire initial et de 2 dans le second
questionnaire correspond a un risque
de 47, 5 % d’étre diagnostiqué TED et
un risque de 94,6 % pour un diagnos-
tic de trouble du développement autre

(p. ex. trouble de la parole ou du lan-
gage ou déficience intellectuelle). I1
est important de dépister 'ensemble
des troubles du développement de
fagon précoce pour favoriser l'inter-
vention précoce et améliorer le pro-
nostic, comme dans les TED. Le risque
de faux positif est donc a intégrer dans
un dépistage plus large des troubles
du développement. Un score positif au
M-CHAT-R/F impliquera systématique-
ment une évaluation compléte aupres
d’un spécialiste.

L’échelle des comportements socio-
communicatifs CSBS-DP (Commu-
nication and symbolic behavior scales
developmental profile) est également
un auto-questionnaire pour les parents,
et permet de repérer des enfants entre
6 et 24 mois a risque de TED et autre
troubles du développement (temps de
passation et de cotation de 5 minutes
environ) [10]. Cette échelle est éga-
lement disponible en frangais en
ligne (http://firstwords.fsu.edu/pdf/
CSBSDP_ITC_French.pdf). Les cota-
tions ne sont pas disponibles en ligne,
mais les personnes intéressées pour-
ront consulter 'annexe I de cet article
pour plus d’information. La passation
de I’échelle peut étre répétée tous les
3 mois. A la moindre suspicion d'un
trouble du développement, I'enfant sera
orienté vers un spécialiste.

Cette échelle a été évaluée dans une
étude de dépistage dans une population
générale de 10479 nourrissons améri-
cains, avec un 4ge moyen de 12,5 mois
[11]. La valeur prédictive positive pour
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dépister I'ensemble des troubles TED,
retards de langage et retards mentaux
était de 75 %. Les enfants dépistés a
risque pour un trouble du développe-
ment socio-communicatifdiagnostiqués
dans 20 % des cas avec un TED, dans
55 % des cas avec un retard de langage
ou un retard mental et dans 25 % des
cas étaient des faux positifs. 15 % des
enfants parmi ceux diagnostiqués avec
un TED a 12 mois n’étaient plus diagnos-
tiqués avec un TED a 3 ans. Il est donc
important derester prudent dans I'infor-
mation donnée aux parents et d'utiliser
un vocabulaire approprié comme “a
risque de troubles développementaux”.
Le but est de les accompagner vers une
prise en charge précoce pour améliorer
le développement de leur enfant.

Les outils suivants concernent le dépis-
tage des enfants ou adolescents plus
4gés qui n'ont pas pu étre dépistés pré-
cocement.

Le SCQ (Social communication ques-
tionnaire, anciennement connu sous le
nom d’Autism screening questionnaire)
est un auto-questionnaire parental qui
vise a dépister des enfants de plus de
4 ans[12]. Les parents leremplissent en
moins de 15 minutes. Il comporte des
questions liées alacommunication, aux
interactions sociales réciproques ainsi
qu’aux intéréts et comportements res-
treints. Il aune bonne sensibilité et spé-
cificité. Cet outil n’est pas en libre acces,
mais il est toujours possible de se le
procurer dans les Centre de Ressource
Autisme régional ou d’en faire I'achat
pour son cabinet.

Annexe |: Cotation de la CSBS [1].

ordre cotées 0,1, 2.

0,1,2,3,4.

e Les réponses des parents pas encore, parfois, souvent seront respectivement dans cet
® Les réponses aucun, 1-2, 3-4, 5-8 ou plus que 8 seront respectivement cotées dans cet ordre

® ’échelle permet d’obtenir un score total en additionnant tous les scores.

® Un score supérieur au 5¢ percentile, selon la validation américaine, est a 6 mois d’au moins
12 points, a 9 mois d’au moins 16 points, a 12 mois d’au moins 22 points, a 15 mois d’au moins
31 points, a 18 mois d'au moins 34 points, a 24 mois d’au moins 39 points.
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Il sera préférable si on suspecte un TED
sans déficience intellectuelle d’'utili-
ser une échelle telle que AQ (Autism-
spectrum quotient) car le SCQ que nous
venons de présenter est moins efficace
pourle dépistage dans ce type de popu-
lation [13]. Il existe une version pour
enfant et une version pour adolescent
téléchargeable en acces libre (http://
www.autismresearchcentre.com/arc_
tests). La sensibilité et la spécificité de
I’échelle pour adolescent sont correctes
et ont été évaluées en francais (sensi-
bilité a 0,89 et spécificité a 0,98) chez
l’adolescent [14]. Les cliniciens qui sou-
haitent plus d’information sur la cota-
tion de ces deux échelles se référeront
a lannexe II. Lorsque le score total est
supérieur a 32, 'enfant ou I'adolescent
sera systématiquement orienté vers un
spécialiste.

Conclusion
et perspectives

Le dépistage des TED doit étre le plus
précoce possible, mais ne doit pas faire
oublier de dépister un TED a tout age.
Les outils de dépistage permettent de
systématiser le dépistage et de soute-
nir la prise de décision du praticien
de référer un patient a un spécialiste.
Il est & noter que peu d’outils de dépis-
tage ont été validés en frangais, mais
cela n’empéche pas de les utiliser en
restant prudent sur les informations
transmises aux parents.

La prise en charge débutera dés les pre-
miers signes d’alerte. L'adressage a un
spécialiste pour un diagnostic ou une
prise en charge spécifique (p. ex. thé-
rapie psychoéducative) ne doit jamais
empécher une prise en charge sympto-
matologique (p. ex. développement de
la communication infraverbale et des
précurseurs a la communication en
orthophonie).

Annexe ll: Cotation de I'AQ [13,14].

Les versions pour enfant et adolescent sont disponibles en francais en libre accés
a l'adresse suivante: http://www.autismresearchcentre.com/arc_tests

Ces échelles sont cotées selon la description suivante:

e Les réponses tout d fait d’accord et plutét d’accord valent 1 point pour les items 2, 4,5, 6,7,
9,12,13,16,18, 19, 20, 21, 22, 23, 26, 33, 35, 39, 41, 42, 43, 45 €t 46.

e Les réponses plutét pas d’accord et pas du tout d’accord valent 1 point pour les items 1,3, 8,
10,1,14,15,17, 24, 25, 27, 28, 29, 30, 31, 32, 34, 36,37, 38, 40, 44, 47, 48, 49 etso.

Le score total est obtenu a partir de I'addition des scores aux différents items.

Les enfants dépistés a risque seront
référés a un neuropédiatre et un pédo-
psychiatre pour le diagnostic. Les
centres d’action médico-sociale pré-
coce (CAMSP) et les unités de prise en
charge précoce sur les centres médico-
psychologiques (CMP) pourront coor-
donner la prise en charge spécifique.

Les praticiens a tous les stades de la
prise en charge pourront conseiller les
parents pour une intégration en collec-
tivité afin de favoriser la socialisation
et, suivant 1’dge, soutenir la mise en
place d’'aménagements scolaires (p. ex.
auxiliaire de vie scolaire) pour étayer
la scolarisation.
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