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Tous les TND ont en commun

Diagnostic devant tenir compte des associations (comorbidités) et des éventuelles
étiologies (tb secondaires — formes syndromiques)

* Associations fréquentes basées sur des mécanipses étiopathogéniques communs
Diagnostic INDIVIDUEL = Interventions INDIVIDUELLES

* Interventions PRECOCES s’appuyant sur les acquis, forces, faiblesses et souhaits
* Troubles ayant un retentissement social, relationnel et educatif

* Interventions PERSONNALISEES

PRECOCES

GLOBALES




TROUBLES DU SPECTRE DE LAUTISME



Weintraub,

Nature, 2009
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*Children who formerly would have been diagnosed solely with mental retardation

Confidence Intervals by Data Set/Location

Select state: u.s. or Total*
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National Survey of Children's Health

Medicaid

ADDM Network

e

childhealthdata.org for 2016-2017.

If NSCH 2016 data are selected, combined 2016-2017 estimates are shown.
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CDC 2014



Intervalles entre grossesse,
age paternel, infections
virales pdf grossesse, ATCD
fam maladies auto-immunes,
antiépileptique,
antidépresseurs (ISRS 6 pour
5 contres ), hypoxie naissance
, hutrition maternelle (vit B6-
B12, One Carbon), polution ?
Perturbateurs endocriniens ?
Prématurité....

remodelage de la chromatine,
adhésion et organisation des

cellules synaptiques, et
développement neuronal

Période foetale 28™e trimestre

? Immunité ?

Etiopathogénie Héritabilité : Jumeaux HZ >> 50 % (50-98%),
Enfants jusqu’a 20 %
Risque Relatif
Jumeaux Monozygotes = 153.0 wsucise 125276273 per 100000 personyears

J umeaux DlzngteS = 8.2 (95%Cl 3.7-18.1; 55 vs 805 per 100,000 person-years)
Frére ou soeur : 10.3 (95%cI 9.4-11.2; 49 vs 829 per 100,000 person-years)

Autres qu'on ne connait pas ?

Héritabilité = 50 %
Jama 2015 Savin et al.

Génétique (incluant Maladies Neurométaboliques)

Périnataux

Génomique, transcriptomique.....

Epigénétique

Rett, Xfra, Angelman et
taux ellevés de
Methylation



Pathology

Fragile X 2-5% | 20-40% FMR1
perous 3-4% | 33-44% | TSC1-TSC2
gr‘]‘gglcr:g‘r’]r} 159 1 100 | 24-38% UBE3A
?

Prader Will ' GABAr
22q11 deletion 1o 6-19 % SHANK3
16p11 deletion ° PCKB1

e CLIP2, ELN, GTF2I, G
Williams 7q11.3 8-21% TF2IRDL, and LIMK1
2q37 deletion ? 50 K1F1A, GBX2
‘é‘;‘;?jf:me ? 0-50% Multiples
Timothy
Syndrome ? 60-70% CACNA1C
12p13.3
CHARGE 8g11.2 ? 14-48% CHD7
Focal Cortical
Epilepsy with ? 70% CNTNAP2
dysplasia

Des étiopathogénies génétiques multiples. ...

Studies Patients Mean Individual scores Quality weighting score Prevalence of ASD
(n) quality
weighting

Obtained  Obtained Obtained Poor Adequate  Good Random-effects Quality-effects

scoreof3  scoreof 3 scoreof 3 pooled prevalence  pooled prevalence

forsample forsyndrome for ASD

confirmation  assessment

Fragile X syndrome 56 4089 063(016)  1(1-8%) 50(893%)  15(26:8%) 10 (17-9%) 31(55-4%) 15(26:8%)  26:0%(20:0-31-0)  22-0% (15-0-30-0)
Fragile X syndrome 28 1370 061(017) 0 23(821%) 7(25:0%) 6(214%)  16(571%) 6(214%)  28:0%(21.0-36:0)  30.0% (22:0-38.0)
(boys and men only)*
Tuberous sclerosis 25 1434  055(015)  2(8:0%) 5(200%)  8(320%) 11(440%  10(400%) 4(160%)  37:0%(33-0-400)  36.0% (33.0-400)
complex
22q11.2 deletion 14 830 0-69(015) © 14 (100%) 6(42:9%) 1(71%) 6(42:9%)  7(500%) 12:0% (6-0-19-0) 11-0% (5-0-19-0)
syndrome
Cornelia de Lange 12 598 055(013) 0 1(8:3%) 2(167%) 6 (50:0%) 4(333%) 2(167%)  430%(33-0-540)  43:0%(32:0-53-0)
syndrome
Down’s syndrome 10 1084  054(020) 3(300%)  4(40.0%) 1(10-0%) 6(60.0 2(200%) 2(200%)  16:0%(90-23.0)  16-0% (8:0-24-0)
Angelman’ssyndrome 7 245  068(018) 0 5 (71:4%) 3(42:9%) 2(28:6%) 1(143%) 4(571%)  350%(24-0-380) 34.0% (24-0-37-0)
Neurofibromatosis 6 412 0-57(018) 2(333%) 0 1(16:7%) 3(50-0%) 2(33:3%) 1(16:7%) 16-0% (8-0-26-0) 18-0% (9-0-29-0)
typel
Williams' syndrome 5 119 0-65(020) © 5(100-0%) 1(20:0%) 1(20:0%) 1(200%) 3(600%)  14.0%(8.0-21.0) 12.0% (6:0-20-0)
Rett’ssyndrome (gils & 194  051(010) © 2(400%) O 3(60-0%) 1(200%) 1(200%)  61-0%(47-0-750)  61-0% (46:0-74-0)
and women only)f
CHARGE syndrome 4 232 064(021) 1(250%) O 2(50-0%) 1(250%) 1(250%) 2(500%)  29-0%(14-0-48:0)  30.0% (13-0-48-0)
Mébius’ syndrome* 4 94  059(011) O 0 2(50-0%) 1(25:0%) 3(750%) O 9-0% (0-0-25:0) 7:0% (0.0-22:0)
Phenylketonuria 3 267 059 (0-17) 0 2(66-7%) 1(33-3%) 1(33:3%) 1(33:3%) 1(333%) 10-0% (1:0-27-0) 9:0% (0-0-23-0)
syndrome*
Cohen’s syndrome 2 96 0.67 (0) 0 0 2(100-0%) 0 2(100%) 0 54-0% (44-0-64-0)  54-0% (44-0-64-0)
Noonan’s syndrome 2 86 062(0:08) © 1(50-0%) 0 0 2(100%) O 16-0% (7:0-27-0) 15-0% (7-0-26-0)
Joubert’s syndrome* 2. 54 056(016) 0 0 0 1(50-0%) 1(500%) O 9-0% (0-0-50-0) 9-0% (0-0-49-0)
Hypomelanosis of 1 25 033 0 0 0 1(100%) 0 0
Ito syndrome*

Data are n (%), mean (SD), or prevalence (95% Cl). Syndromes listed in order of size of evidence base. Quality weighting categories are poor (0-33-0-55), adequate (0-56-0-77), and good (0-78-1.0; appendix).

ASD=autism spectrum disorder. *Excluded from subsequent between-groups analysis. fRett’s syndrome predominantly affects female individuals; papers id

Table 1: Study characteristics and weighting scores, and pooled prevalence for ASD for all 16 genetic and metabolic syndromes

ified in the met:

lysis included only girls and women.


https://ghr.nlm.nih.gov/gene/CLIP2
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/ELN
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/GTF2I
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/GTF2IRD1
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/LIMK1
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Maladies Neuromeétaboliques ?

* Autosomiques recessive
* Sous-éstimée
* 50 % associées a des signes neurologiques et psychiatriques

t Subtrat Produit l




Maladies Neurométaboliques fréquentes et traitables dans les TSA

Diseases

Phenylketonuria

ASD + associated signs

Neonatal onset, seizure, microcephaly,
musty and mousy odour

Diagnosis

Phenylpyruvic acid in urine
Plasma amino acids analysis

Treatment

Restricted diet
Amino acids

Adenylosuccinase deficiency

Profound retardation
first year
epilepsy, hypotonia

Succinyl aminoimidazole, carboxamine riboside and
succinyl adenosine in urine and CNS

D-Ribose

Creatine deficiency

Mental retardation, hypotonia, epilepsy,
dyskinetic movements, regression +++

Blood and urinary creatinine, MRI, Spectroscopy

Oral creatine
Arginine restriction
Ornithine substitution

Smith-Lemli-Opitz

Onset in infancy, mental retardation,

sensory hyperactivity, sleep disturbance,

hypotonia, ...

Abnormal sterol pattern (low plasma and tissue
cholesterol and increased plasma and tissue
7-dehydrocholesterol reductase)

Cholesterol replacement therapy

Serotonin deficiency

Various

CNS serotonin level

Serotonin + L-Dopa?

Cerebal folate deficiency

Ataxia, abnormal movement
Controversial

CNS folate

Folic acid

Xantomatosis Cerebo-Tendinous
With Aad Verrig Niemegen 12 cases

Xantome

Cholesteanol in blood sample

Chenodesoxycholic acid

ASD, autistic spectrum disorder; CNS, central nervous system; IEM, inborn error in metabolism; MRI, magnetic resonance imaging
Steiner, Bonnot et al, J Inh Disorder of Metabolism, 2017




DSM V: Nature dimensionnelle des éléments cardinaux
SPECTRE = Variabilité et hétérogénéité

ff, . Réciprocité Sociale et émotionnelle
g . Communication sociale non-verbale
’5 . Relations réciproques

Tous

. Répétition (mouvement et langage)

- ou Usage des objets
9 . Adhésions aux Routines et Rituels
5T . Intérét restreints / Intenses
5 . Interets / Réactions Inhabituelles
AL sensorielles.

moins

Langage
Expressif )
Niveau de
Langage
Y TSL
| y
Fctment | Retard
Intellectuel Langage
et
adaptatif P

Mode de
début

‘ TDAH J
Anxiété

Comorbidité ’
Humeur

Troubles
Organiques




Altération qualitative des Interactions sociales

Difficulté a développer des relations avec les pairs:
*difficulté dans les jeux de groupe, les jeux imaginatifs,

*manque d’intérét pour les autres enfants

Comportements non verbaux ne permettent pas de réguler
I'interaction sociale: *absence d’utilisation
adéquate du contact oculaire, du sourire social

*pauvreté des expressions faciales

Mangue de réciprocité socio émotionnelle et de plaisir partagé:

*pas de partage spontané des intéréts, du plaisir, difficulté a offrir
du réconfort, expressions faciales inappropriées

19



Altération qualitative de la Communication

= Absence ou retard de langage avec peu ou

pas de gestes de communication sociale

= Absence ou peu de jeu de faire semblant

varie, spontané

» Difficulté a initier ou soutenir une

conversation avec échange réciproque

" Langage répétitif, utilisation idiosyncrasique
de mots ou de phrases, discours inapproprié

au contexte

20



Caractere restreint, repétitif et stéreotype des
comportements, intéréts, activites

= Un ou plusieurs centres d’intéréts stéréotypés, restreints,
hors norme du fait de leur contenu ou leur focalisation ou
du fait de leur intensité ou de leur caractere limité( mais
non du contenu)

= Rituels ou adhésion apparemment compulsive a des
routines non fonctionnelles + immuabilité

= Préoccupations pour des parties d’'objets ou des éléments
non fonctionnels des objets (bruit produit, odeur,
vibrations, texture)

® |ntéréts sensoriels inhabituels

= Maniérisme moteurs des mains et des doigts ou
mouvements complexes de tout le corps

21



Variabilité dans le temps

Enfance

Adolescence




Associations a rechercher

- Epilepsie : plus fréquente que dans la population

généerale (5 a 40 % des personnes avec TED) :
e Risque plus élevé chez les filles

 Plus fréquente dans I’enfance (pics dans la " déficience visuelle ou auditive
petite enfance et a 'adolescence)

* Risque plus élevé en cas de RM associé _

= troubles du sommeil

- Retard mental (RM) : prévalence variable suivant le

type de TED : = troubles psychiatriques :dépression,
e Autisme infantile : 70 % de RM (40 % profond, déficit de I'attention/ hyperactivité,

30 % leger) anxiété, toc, phobies, catatonie
* Autisme atypique, autres TED,... : plus faible

* Syndrome d’Asperger : absent (définition)

23



- Par les professionnels de terrain (généralistes, pédiatres, PMI) lors d’examens systématiques
(9¢eme et 24°me mois du carnet de santé), de consultations de routine ou suite a des
préoccupations parentales

- Outils simples de repérage en francais, spécifiques (Check-list for Autism in Toddlers = CHAT,
M-CHAT) ou moins spécifiques (Alarme Détresse BéBé = ADBB)

- Régression dans le développement, en particulier de la communication sociale ou du langage
: signe d’alerte primordial

- Dés la 1¢ année : inquiétude des parents sur le développement de leur enfant, absence ou
rareté du contact par le regard, du sourire ou de l'orientation a I'appel du prénom

- Au fur et a mesure du développement : perturbations du langage ou de la socialisation,
comportements répétitifs et stéréotypés



Examens complémentaires et

Diagnostic . .
& consultations spécialisees

- A la recherche de pathologies associées et

, , , . . d’éléments étiologiques
A partir des mformajuons re_cue|II|e§ aupres
des personnes qui connaissent bien

'enfant: parents, professionnels en * Vision, audition
contact avec le sujet (médecins, . looi pilensi
psychologues, éducateurs, creche, Neurologie (et epilepsie)
enseignant, reéducateurs..) * Somatique (maladies associées)
e Géneétique (maladies génétiques
Par observation directe de I'enfant, associees)
adolescent, adulte * Utilité d’'une IRM morphologique cérébrale

avec spectroscopie (moment de réalisation

Avec des « outils » diagnostiques a discuter)

spécifiques: ADI-R, ADOS, CARS
- Repérage de troubles ou pathologies
psychiatriques  associées et  diagnostic
différentiel en utilisant des échelles validées



CARS ( childhood Autism Rating Scale)

Schopler 1980
I cars-T

= Echelle remplie a partir de 'observation du ECHELLE D’EVALUATION DE L'AUTISME INFANTILE

comportement du sujet o SR
= Destinée a évaluer la sévérité de l'autisme CAHIER DE NOTATION
= Pas de formation spécifique: peut étre utilisée - ]

par des professionnels peu entrainés a son - A}c ;ON

ope . N® D'IDENTIFICATH
utilisation
DATE DE L'EXAMEN ANNEE . MOIS JOUR - ooacerccis=a
u >2 ans DATE DE NAISSANCE : ANNEE ... .. MOIS . JOUR
- Passation 20 é 50 mn | AGE CHRONOLOGKQUE ANNEES - - - ---- MOIS - -
; EXAMINATEUR :

m  Peut étre utilisée en cas de déficience auditive
ou visuelle ' SCORES AUX DIFFERENTES CATEGORIES

= Utile pour les évaluations d’évolution | l j )
omvovo Ve VIE Vi X X Xt X X Xivo XV SCORE TOTAL

EEEEliEEEEEe

15 18 21 24 27 30 33 36 39 42 45 48 51 54 57 60

NON AUTISTKQUE LEGEREMENT
A MOYENNEMENT SEVEREMENT AUTISTKQUE
AUTISTRQUE

i :‘ ‘ EDITIONS ET APPLICATIONS PSYCHOLOGIQUES

26



CARS ( Childhood Autism Rating Scale)
Schopler 1980

" Evalue 15 domaines spécifiques: les relations sociales, I'imitation, la communication verbale,
la communication non verbale, les réponse auditives, réponses visuelles, les modes
d’exploration (odorat, go(t, toucher), les réponses émotionnelles, I'utilisation du corps,
I'adaptation au changement, la peur/lI'anxiété, le niveau d’activité, le niveau intellectuel et
homogénéité du fonctionnement, une appréciation générale

= Scores seuils:
< 30 = non autiste
>30=Ilégerement a moyennement autistique

>37 et score de 3( ou plus) dans 5 domaines évalués =séverement autistique

* Risque de « surdiagostic » d’autisme comparé a I'ADI-R en cas de retard mental associé



Evaluation du fonctionnement

Pour adapter projet personnalisé de suivi

- avec des outils non-spécifiques aux TED (bilan orthophonique , psychomoteur, ergothérapique
classiques)

- et avec des outils spécifiques pour repérer les éléments caractéristiques d’'un TED :
* Profil psycho-éducatif (PEP-3 pour I'enfant et AAPEP pour I'ado et I'adulte, TTAP)

» Batterie d’évaluation cognitive et socio-émotionnelle (BECS) et Aberrant Behavior Checklist
(ABC)

* Tests orientés sur les cognitions sociales (théorie de 'esprit, échelle d’empathie ASQ)



ADI R(Autism Diagnostic Interview Revised)

Lord, rutter, le couteur 1989-1994

= Entretien semi structuré avec les parents
ou les tuteurs

= Formation

= >18 mois d’age de développement
= Validée sur 50 enfants

= 1 heure a 2h 30 de passation

= Evalue la communication, l'interaction
sociale réciproque, les comportements
répétitifs et patterns stéréotypés et la
chronologie de I'anomalie
développementale

 Comprend 93 items répartis en 6 sections:
e 1informations générales
* 2 histoire du développement précoce

* 3 a5 exploration de la communication, du
développement social et du jeu, des
intéréts et comportements habituels

* 6 difficultés non spécifiques , aptitudes
complémentaires, questions
complémentaires

* Cotation:

-selon la gravité des troubles
actuellement ou entre 4 et 5 ans

) ~ -scores seuils pour les domaines
évalués

* Différencie autisme et trouble du langage ou
retard de développement



ADI R(Autism Diagnostic Interview

Revised)
Lord, rutter, le couteur 1989-1994

 Comprend 93 items répartis en 6 sections:
e 1 informations générales
* 2 histoire du développement précoce

« 3 a 5 exploration de la communication, du
développement social et du jeu, des intéréts
et comportements habituels

6 difficultés non spécifiques , aptitudes
complémentaires, guestions
complémentaires

 Cotation:

-selon la gravité des troubles actuellement
ou entre 4 et 5 ans

-scores seuils pour les domaines évalués

* Différencie autisme et trouble du langage ou
retard de développement

25. RITUELS VERBAUX

(POUR DECIDER DE LA PRESENCE DE RITUELS VERBAUX, BASEZ-VOUS
SUR LE DEGRE DE PREVISIBILITE DE LA SEQUENCE ET DU CONTEXTE,
AINSI QUE SUR LE CARACTERE COMPULSIF DU DISCOURS. L'ACCENT
PORTE ICI SUR DES SEQUENCES FIXES D'ENONCES DITES « COMME SI » LE
SUJET RESSENTAIT UNE PRESSION A LES FORMULER DANS UN CERTAIN
ORDRE. LE SUJET IMPOSE UN ORDRE A CE QU'IL/ELLE DIT, ET PEUT, DE
PLUS, METTRE DES RESTRICTIONS SIMILAIRES DANS LES
REPONSES/ENONCES VERBAUX DES AUTRES).

Est-ce qu'il/elle dit et redit toujours la méme chose, toujours de la méme
facon, ou insiste pour que vous disiez toujours les mémes choses encore
et encore? Est-ce qu'il/elle continue a dire les mémes choses jusqu'a ce
gue vous répondiez d'une certaine facon? Que se passe-t-il si vous
l'interrompez ou refusez de le faire? Est-ce que ce probleme est apparu
dans le passé? (RECUEILLEZ DES DETAILS).

0 =aucun

1 =tendance a dire les choses de facon ritualisée ou a demander aux
autres de le faire, mais sans compulsion, et arréte aussitot de le faire si
on lui demande.

2 = le sujet doit dire une chose ou plusieurs de facon spéciale. Les rituels
peuvent interférer avec la vie familiale. lls peuvent impliquer d'autres
personnes de la famille et provoquer une détresse lors de l'interruption.
lls peuvent étre a l'origine de géne ou de réorganisation mineure dans la
vie familiale, qui peuvent étre tolérés par la plupart des familles.

3 = comme pour « 2 » mais avec des difficultés plus importantes a se
controler et une intrusion plus importante dans la vie familiale. Les
membres de la famille sont impliqués a un degré tel que cela entraine
une géne sociale marquée, une interruption ou un empéchement de
certaines activités familiales. Détresse marquée lors de toute tentative
d'interruption.

8 =le sujet a un score de " ou '2' a I'item 19 Niveau général de langage.
9 = inconnu ou non demandé.



ADQOS (Autism Diagnoses Observation Schedule)
J * 4 modules en fonction du niveau de
Lord 2000 développement et de langage:

= Module 1: pas d’utilisation

- . Vé . ' ' .
Observation semi structurée: I'enfant ou I’'adulte est mis spontanée du langage

en situation, dans des contextes standardisés ,de

N . . . . = Module 2: utilisation de
communication, d’interaction sociale, de jeu

phrases restreintes courante

Formation = Module 3 : langage utilisé de

. ) facon courante et utilisation de
>2 ans d’age de développement jouets appropriée
Validée sur 381 sujets = Module 4: adolescent et adulte

parlant couramment
30 mn a 45 mn de passation —

= Donne des scores avec score seuils
pour autisme ou TED selon la
définition DSM-IV ou CIM10

. . . — . ADOS
Evalue l'interaction sociale, la communication, le jeu,
I"utilisation symbolique des objets

...............

= Différencie autisme et trouble du
langage

= Doit étre utilisé en complémentarité
de I'’ADI-R




ECA-R

(Echelle des comportements autistiques —révisé)

Lelord (Tours)
2 ansetdemia 12 ans

Observation des enfants dans le service d’accueil,
en groupe, 1x/semaine

Utilisable par tous les professionnels, au moins 2
personnes , possible dans deux situations
différentes

Evalue: retrait autistique, trouble de |a
communication verbale et non verbale, réactions
bizarres a I'environnement, motricité perturbée,
réactions affectives inadéquates, troubles des
fonctions instinctives, troubles de I'attention des
perceptions et des fonctions intellectuelles

29 items notés entre 0 et 4 selon la fréequence-
- profil

32

ECA-N (Echelle d’evaluation du comportement
autistique du nourrisson)

Sauvage
12 a 36 mois

Validée sur 80 enfants en contexte d’utilisation en
structure

33 items cotés de 0 a 4 selon fréquence
d’apparition, lors d’'une synthese clinique
regroupant I'ensemble des professionnels , fondé
sur observations directes + entretiens avec les
parents, CR d’examen( possible pour films
familiaux)



VINELAND

(Vineland Adaptative Behavior Scale= VABS) ECSP (Early Social Communication Scale)

e Guidetti et Tourette
e Dol

* Pour évaluation du retard de \ _
développement * 3a30mois

e 0al8ans llmois et adultes

* Niveau développemental pour les
compétences communicatives

e 4 domaines: communication, autonomie e 40 mn
dans la vie quotidienne, socialisation,
développement moteur (pour es < 6 ans)

e Entretien semi directif 20 a 60 mn

 Domaines : interaction sociale, attention
conjointe, régulation du comportement (but=
modification d’autrui)

e Score brut pour chaque domaine, score * > l'enfantinitie, répond ou maintien
total convertis en 4ge équivalents interaction

* Chaque item cote 0,1,2 fonction de |a
régularité et de la performance
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PEP-3 (psycho educational profile)

e Schopler —Caroline du Nord

* 2 ans et 7ans et demi (<12 ans si retard de
développement)

* Resultats en niveau de développement et
émergences

* Permet la réalisation d’un programme
éducatif

* 45 mna1h30
e Utilisation du langage peut étre minime
« Domaines évalues: cognition, langage

expressif, langage réceptif, motricite fine, et

générale, imitation
- age developpemental
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BECS (Batterie d’Evaluation cognitive et sociale)

Domaines d’évaluation
* Communication
* [nteraction sociale
e Cognitions (F Ex)
 Fonctionnement sensoriel
* et moteur
* Emotions et comportement
* Autonomie
* Apprentissages scolaires




Les methodes de
prise en charge dans
"autisme

« Les évaluations ont pour finalité de définir et ajuster les interventions
proposées a l'enfant/adolescent dans le cadre d’un projet individualisé
d’interventions. Elles ne se réduisent pas a la détermination du
diagnostic nosologique pour I'enfant/adolescent ou a celle d’un score
mais visent a mettre en avant ses ressources, ses potentialités et ses
capacités adaptatives et a déterminer ses besoins »

Démarche diagnostique = Diagnostic nosologique + évaluation

fonctionnelle des troubles et des capacités

= Projet Personnalisé d’Intervention (PPI)
co-élaboré avec la famille
(FFP-HAS )

HAUTE AUTORITE DE SANTE

RECOMMANDATION DE BEONNE PRATIQUE

Autisme et autres
troubles envahissants du developpement :

interventions éducatives et thérapeutiques

coordonnées chez I'enfant et 'adolescent

Methode Recommandations par consensus formalise




Considerations genéerales

* Respect de la singularité

* Aucune approche éducative ou
therlape(tjjtiquefvlable pOl_,II_II“E|[E):‘| y
totalité des enfants avec rade i .
B) e Choix Besoins

Ressources particuliers

* Prudence /méthode qui prétendent
«guerir »

* Définir ,prioriser , adapter /age,
développement, évolution

e Evaluer +++
Besoins

e Eviter sous/ ou sur/stimulation Identiques
(Loi 2005)
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Besoins particuliers TSA
(HAS 2010)

e Structuration

e QObjectifs court terme
—>long terme

e Activités réalistes
e Durée suffisante

* Quantite stimulation=
enfants typiques

e Généralisation

PPl et méthodes de
prise en charge
doivent prendre en
compte ces besoins
particuliers

Recommandées chez <4 ans (évaluées <09/2011)

->caractéristiques: équipes formées et supervisées, taux
d’encadrement d’un adulte pour un enfant, rythme
hebdomadaire d’au moins 20-25 heures par semaine

* Analyse appliquée du comportement : ABA (B)

* Programme développemental de Denver (B)

* Traitement et education pour enfants avec
autisme ou handicap de la communication :
TEACCH (C)

 Thérapie d’Echange et de Développement (AE)



e Caractéristiques de ces modeles :
- Cohérence
- Augmentation des temps socioéducatifs
- Généralisation
- Implication des parents

* La plupart des interventions aupres des parents montrent des
ameéliorations chez l'enfant dans la communication verbale et non
verbale, I'engagement social, le niveau global de développement et
des symptomes de TSA

* Impact sur les parents eux-mémes



DEFICIT SOCIAL PRECOCE

Trajectories of social engagement
and communication behaviors

of ASD children S .
= Communication atypique dans les TSA
-— =T -
é K | e ABD — Faible communication non verbale
T o e TS — Faible communication intentionnelle
§ ! — Réduction del’attention conjointe
* o - . . : : :
P : — Faible orientation vers les signaux sociaux
§ e — Anomalies de la pragmatique
E’ . ré ré N 7
3 B Interaction parent-enfant déséquilibrée

— Signaux de communication faibles/asynchrones
— Perplexité parentale

— Augmentation des comportements directifs

— Diminution de la synchronie/contingence

— Réduction de la réciprocité

— Réduction de l'initiative de I'enfant

(Ozonoff et al., 2010)




DEFICIT SOCIAL PRECOCE

Trajectoire developementale perturbée

GERALDINE DAWSON Development and Psychopathology 20 (2008), 775-803

Early behavioral intervention, brain plasticity,

and the prevention of autism spectrum disorder

Cascade négative

« Early genetic and environmental
risk factors contribute to an atypical
trajectory of brain and behavioral
development that is manifest in
altered patterns of interaction
between the child and his/her
environment.

An important aspect of this altered
interaction is a failure on the part of
the child to actively engage in early
social interaction »

Décroissance des
interactions
sociales
réciproques

Peu d’engagement
dans la relation
sociale

Mangue des expériences sociales et
des apprentissages: altération du
développement neurologique et

psychologique




Les enjeux de |'intervention précoce

1) Développement typique de I'enfant : rapide, social, communicationnel

* Premiere année: s’inscrit dans une attention préférentielle de I'enfant pour les stimuli sociaux (vocalisations
interactives, attention conjointe, utilisation des gestes sociaux, engagement social, partage des émotions

positives)
* Seconde année : développement du langage

Sila rééducation débute a 3-5 ans, le décalage d’acquisition avec les pairs est déja grand. En 'absence des
bases / prérequis (attention conjointe) = spirale négative, trajectoires atypiques

2) Période critique chez tous les enfants avant 2 ans
* Accélération du développement des connexions cérebrales
» Spécialisation corticale

Intervenir précocement, au moment de la neuroplasticité = impact a long terme



K. Sullivan et al. / Research in Developmental Disabilities 35 (2014) 2921-2932

NORMAL EXPERIENCE-

EXPECTANT LEARNING  ATYPICAL EXPERIENCE EXPECTANT LEARNING

Social
Experience
R
= /7 N\ / . . I \
Q *  Brain and behavioral development determined by
g- Atypical brain interaction between biological processes and social
o development environment
© lascals + Lack of social engagement will influence prefrontal
q>, i / development, cortical specialization, and connectivity,
dependent on s TR G SR
© : leading to impaired social communication and
underlying language
biological ™ ¢ Treatments can target the child’s experience, biology,
processes \ or both /

0 6 mo 1 2
Age (years)

Fig. 1. Atypical brain and behavioral development in ASD.

e Autisme TND a forte composante
généetiqgue mais il répond de maniere
significative aux interventions intensives
préecoces.

ele patrimoine génétique régule le
développement cérébral mais est
dépendant de I'apprentissage.

eUne prise en charge intensive permet de
compenser les effets des déficits
biologiques, si  elle est initiée
précocement, au moment ou la plasticité
cérébrale est encore tres forte.

eles interventions précoces visent
également a prévenir les déficits
spécifiques qui sont générés en cascade
par le déficit primaire de l'interaction
sociale et modifier ainsi les trajectoires
développémentales.

Sullivan et al., 2014



Le diagnostic comme moyen d’anticiper les trajectoires developpementales

B Social trajectories
| 00

Large hétérogénéité = C’est pas joué d’avance

i)
High

Si le fonctionnement social est bon, il s"améliore plus.

L'amélioration a majoritairement lieu dans les 6 lere
années = Agit TOT

EJ: il
S * Une catégorie, les « bloomers » peuvent d’améliorer plus
l= .
= vite.
21
L

Age
p E D l AT R l C S& Six Developmental Trajectories Characterize Children With Autism
Christine Fountain, Alix S. Winter and Peter S. Bearman

OFFICIAL JOURNAL OF THE AMERICAN ACADEMY OF PEDIATRICS Pediatrics: {)]_‘jgjna]]_Y pub]jshed online A]}n]_ 2.2012;




ABA

* Applied Behavior Analysis= Analyse

Appliquée du Comportement

* Skinner, années 30

Environnement
(Stimulus) —> comportement —>

* Théeorie des apprentissages
opérants par essais distincts ou
incident—>Programme Lovaas
gannées 60) 40h /sem pendant 2 a

ans

* /ABA a pour objectif la modification

du comportement par la
manipulation de 'environnement.

Environnement
(Conséquence)

Tous domaines du développement/observation
directe/évaluation des performances/parents
cothérapeutes/supervision

Principes:
e Activités a I'initiative de I'adulte
* Qrientation de I'attention

* Incitations a produire cpt en réponse a
stimulus spécifique

e Gestion des conséquences=Renforgateurs
positifs externes
Individualisé

Primaire, social, activité
intéressante

Immédiat, répété, fiable

. Destiné a disparaitre

. Enchainement des cpts en séquences

. Extinction pour cpts probléemes (sauf si
danger)
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TEACCH * Planning d’activités suivant un programme

e Stratégies: activités réglées adaptées aux
émergences cognitives (PEP-

AAPEP—>programme)
* Treatment and Education of Autistic and : r s \
* Obijectifs a court terme pour buts a lon
related Communication handicapped Children teere P &

 Structuration de I'environnement temporo

« 1965 Schoppler et Reichler spatial

* Origine somatique de 'autisme * Visuel

* Collaboration entre professionnels et parents * Répétition

« Optique « généraliste » de la prise en charge * Variation des cadres et objets, cadre naturel

» Services complets, coordonnés et
communautaires assures pendant toute la vie
de la personne autiste

e Caractere individuel de la prise en charge

e Techniques éducatives ( visuel, stratégies,
répétition, variation des cadres et objets,
cadre naturel)
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Therapie d’échange et de déeveloppement

1995 Lelord et Barthélémy —Tours

Trouble perceptivo-moteur précoce=>difficulté a traiter
I'environnement physigue et social

Rééducation des fonctions déficientes (attention
visuelles et auditive, perception...)

Principe de l'lacquisition libre (apprentissage naturel)

Evaluation clinique (période d’observation/échelle) et
examens (electrophysiologique et imagerie cérébrale)

Organisation:

* Plusieurs séances de 30 mn par semaine (sérénité du
thérapeute, tranquillité de I'environnement,
échanges, imitation réciproque et libre, gestes,
mimiques), intéréts de I'enfant

* Evaluations répétées (ECA-R)




Modélisation des liens entre sensorialité et troubles du comportement

Ordre prédictibilité
évitement stimuli

Inaccessibilité des environnements sociaux et sensoriels

! |

Hypo Recherche
sensibilité stimulation

N S

REPONSE
COMPORTEMENTALE

COMPORTEMENTS
AUTISTIQUES*

!

Fascination
sensorielle

g,

Compétences
spéciales

Apaisement ou

Hyper STRESS
sensibilité SENSORIEL
S
LEGENDE

expériences sensorielles
[ stratégies d’adaptation
- interactions positives

- interactions négatives

Source de plaisir

Acceptation
de soi

isolement

@

rejet et discrimination

AMENAGEMENT
SENSORIEL

Soutien social

Partage
des difficultés
et révélation
du diagnostic

* trouble de la communication (évitement du regard, gestuelle diminuée), intéréts restreints,
comportements répétitifs et stéréotypés, rituels, ouverture sociale altérée

Figure 5 : Schéma d'interactions entre expériences sensorielles individuelles, sociales et sociétales







Modele de Denver (précoce)

» Sally Rogers (Denver) Géraldine Dawson( Washington)

e Stimuler les réeseaux neuronaux impliqués dans les
comportements sociaux

* Suit certains principes de ABA et PRT (entrainement des
réponses pivot):ABA: orientation attention, ABC, incitations

PRT: activités tres motivantes, choix , alternance
acquis et en cours, renforcateur lié au but de

I'enfant

+ le jeu =support a I'apprentissage des compétences
sociales, émotionnelles, communicatives et cognitives

+ tour de réle dans des routines socio sensorielles,
engagement dyadique

+ affect positif de I'adulte et modulation de I'affect et de
I"éveil de I'enfant

+ réponse de I'adulte aux signes de communication de
I'enfant

+ multiples formes de communication établie

+ activités variées, langage adapté(+1),

Intervention globale intensive
(25h/semaine/2 ans)

A domicile(VAD) avec formation et
intervention des parents /et en centres
préscolaires

lenfant/1 adulte ou petit groupe d’enfants

Déroulement

Curriculum des capacités
Objectifs pour 12 semaines

Séances (séquencage des activités 2 a 10 mn,
répétition et diversité, plan d’intervention
écrit)

- partir de ce qui motive I'enfant

- réponse de 'adulte a l'initiative de I'enfant dans le
cadre des objectifs pour I'enfant
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Caractéristiques des interventions proposées dans les TSA

* Précocité pour capitaliser la plasticité cérébrale
* Centrage sur le déficit primaire dans l'interaction sociale
* Promotion des réseaux cérébraux complexes en mobilisant 'ensemble des domaines
de fonctionnement
(Sullivan et al, 2014)

* Apprentissage de compétences fonctionnelles et significatives

* Mise en place dans les jeux/interactions quotidiens avec le parent
(National Research Council, 2006)

* Individualiser l'intervention en tenant compte du profil de développement de chaque
enfant
* Faire participer les parents a travers un encadrement continu (se concentrant
spécifiquement sur la réceptivité et la sensibilité des parents aux indices de I’enfant)
et un enseignement des modalités d’intervention
(Wallace and Rogers, 2010)



Les mémes principes enseignés
aux parents et aux professionnels

Uinterven tion

précoce en

utisme
pour les pa re ﬂts

vec le modele de Denver

A

]
~
X-J/
S. J. Rogers, G. Dawson, L. A. Vismara
Préface de Barasdette Roge




Modalités variées

Early Social Interaction Project
Wetherby et Woods 2006

Parent training intervention with a focus
on development of joint attention Drew
et col 2002

Hanen’s More than Words’
Carter et Col 2011

ESDM-P
Estes et al (2014)

Pediatric Autism Communication
Therapy,
Pickles and Green, 2016

2 VAD par semaine
+ 9 sessions en bindme dans des jardins d’enfants
durant 1 an

Une session de 3 h a domicile, toutes les 6
semaines durant 1 an

8 groupes de parents + 3 sessions individuelles sur
3,5 mois

12 sessions individuelles d’1 H par semaine.
Enseignement des principes de I ESDM : attention
conjointe, principes de changement
comportemental dans les routines

12 sessions en bindbme parent enfant sur 6 mois +
1 fois par mois pendant 6 mois



Pediatric Autism Communication Therapy (PACT)

* « Intervention basée sur la médiation des parents et 'utilisation de Ia
vidéo pour améliorer les compétences de communication sociale chez les
enfants avec TSA »

» But: faciliter le développement de compétences prélinguistiques et
communicationnelles chez 'enfant avec TSA a travers l'interaction
dyadique parent/enfant en situation écologique de jeu

‘ THERAPIE DE
&, COMMUNICATION
POUR LES ENFANTS
™  AUTISTES D’AGE

5 PRESCOLAIRE
(PACT)

Paediatric Autis
Communication Therapy




PACT: basé sur |’état des connaissances

* Principes tirés des recherches sur la communication prélinguistique, la
pragmatique, le développement du langage.

*g
e La communication asynchrone donne moins d’opportunité d’apprentis: ig !\

langage
* Roble positif de I'attention conjointe dans le développement du langage

* Roéle positif des réactions encourageantes, contingentes et sensibles des
parents dans le développement de I'attention conjointe

* Thérapies fondées sur attention conjointe, synchronie, réciprocité dans les
relations parent/enfant qui favorisent le développement du langage expressif

* Nécessité de respecter les percurseurs développementaux de la
communication

 Recommandations du National Research Council soulignent la nécessité
d’interventions fonctionnelles axées sur la communication.



Présentation

3 g d
ﬁﬂ\%

But: changer l'interaction
de la dyade parent-enfant
pour renforcer les
compétences de
communication de
I'enfant.

Les parents sont invités a
utiliser une interaction
adaptée lors de sessions
de jeu ou d’autres
activités avec leur enfant

'c/
@ .
4

W
kx_—//é/y\

\

\
)

Accent sur les interactions écologiques

Développement d’un partenariat avec le
parent

Développement de I'expertise parentale

Sur objectifs (pour I'enfant et pour le
parent) déterminés par la hiérarchie des
compétences développementales de
I’enfant, le rythme d’acquisition de
I'enfant et le rythme du parent.

LU'approche PACT prend en compte la
dimension autistique a travers un style
d’interaction adapté approprié au
niveau de communication sociale de
I'enfant



Principes généraux

Utilise le vidéo-feedback

Utilise un style de thérapie basée
sur la réflexivité

Prise en compte des modalités
d’apprentissage

Interaction de jeu parent/enfant
filmée de 10mn

Visualisation en silence, puis
sélection d’une séquence ciblée,
puis réflexion

Questionnements
« socratiques » (30-60 mn)

Programme a domicile coécrit
avec le parent (15 mn)



Pediatric Autism Communication Therapy el

Phase initiale de 6 mois:

-VAD (modes d’apprentissage, explications,
contexte, environnement physique, choix du
matériel)

-Visites hebdomadaires alternées

entre I'"hopital et la maison (2 heures)

+ travail a la maison (30 min par jour)

Phase suivante de 6 mois:
-Consolidation. Visites bimensuelles
Alternées a I’hopital et la maison
(30 min par jour) et généralisation

18 séances possibles

\’ Etapes développementales

- Attention partagée,

- réponse parentale synchrone,

- stratégies de communication adaptées,

- augmentation des fonctions de communication

10




Modalités

Extraits vidéo positifs++

Aider le parent a comprendre les ressentis, les
expériences de I'enfant

FHOGRAMMEDUPACTADOMIKIE Questionnements « socratiques » : ex « pourquoi
pensez-vous que votre enfant a choisit ce jouet? »,
« comment avez-vous su que... »

Mom Date de naissance ° Date -

CONTENU :

- Liste des préoccupations des parents avec des
solutions : ex« ce jeu m’ennuie... » = reconnaitre les
sentiments du parent et I'encourager a réfléchir a

SRR A A I'intérét de I'enfant et au plaisir partagé

Analogies concretes

IDEES :

Mise en place d’un programme (écrit avec le parent)
pour le domicile (résumé des réussites, objectifs
développementaux de I'enfant, objectifs pour les
sessions pratiques a domicile)

Date de |a prochaine session



Etapes du PACT

* Attention partagée

e Synchronie et sensibilité

* Se concentrer sur le langage réceptif

* Etablir des routines et anticiper

* Augmenter les fonctions de communication

* Elaboration et développement de la conversation



Etudes de validité du PACT

Aldred 2004 Amélioration des scores | Amélioration (NS ) du langage
(28 enfants, 2 a 5 ans, random, d’ADOS (significatif pour | avec meilleure utilisation du
groupe C) interaction sociale langage
1 cs /mois pt 6 mois réciproque) Pas de changement au PSI
2 cs /mois de consolidation (parental stress index)
Evaluationa 1 an
Green 2010 Ameélioration pour groupe  Amélioration de l'interaction
152 enfants, 2 a4 ans 11, random, PACT mais différence dyadique
groupe C insuffisante entre les deux
2 ¢s /mois pt 6 mois groupes sur scores d’/ADOS

+ 1 cs /mois pt 6 mois
Evaluation a 1 an

Pickles, Green 2016 Ameélioration significative  Plus d’initiations sociales par
Follow up a 5,75 ans pour le groupe PACT les enfants pour le groupe
(communication sociale et PACT

symptomes répétitifs)



PACT Parent-child communication interaction

« 8-min parent-child free play videotaped in clinic

« Dyadic Communication Measure for Autism(DCMA ;Aldred et al., 2012, 2014)

« Coding parent and child communication acts, mutual shared attention,
parental communication responses

Primary outcomes e
- Primary outcome

At 13 months Parent

predicts child Synchronicity ‘ Child
communication responsiveness

Sensitive ‘Child communication

responsiveness |Il'nltlatlon

Predicts child

communication at
follow-up

13

Communication Therapy



Apports du PACT

 Efficacité prouvée et recommandeée par le NICE
e Spectre d’age large (enfants entre 2 et 10 ans)
* Tres centrée sur la communication +++

* Implémentation aisée :
—>Complete les autres prises en charge (ne les remplace pas+++ )
=2 Manualisée, facilement transmissible,
—>Durée limitée / Colt modéré

Limites

* Necessité de prendre en compte la disponibilité psychique du
parent+++

* Objectifs peu précis, moins globaux pour l'enfant (// ESDM par
exemple)



Merci de votre attention
et de vos questions...

CONTACT

9 olivierbonnot@chu-nantes.fr ‘ @BonnotOlivier www.u2peanantes.org



