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Au départ: des inquiétudes parentales

précoces

* Dans 80% des cas les premiers signes
sont repérés par la famille autour de 2
ans,

e 14% école,
* 5% professionnels

»La moitié des parents inquiets
s’adressent a leur géneraliste ou
pédiatre

» 'autre moitié cherche directement
un avis plus spécialisé: CAMSP, CMPP,
CMP, consultation hospitaliere, CRA,
libéral (psychiatre, psychologue,
neuropsychologue)

—> Suite donnée au premier rendez-
vous

(JAucune, dans pres de 26% des cas

La grande majorité de ceux ayant vu
un médecin généraliste (44 %) ou un
pédiatre (33 %) ont été dirigés vers un
autre professionnel de santé

> CAMPS
> CMP
> CMPP

» Si 1 recours psychiatre: 58%
orientation vers un autre
professionnel de santé ou une équipe
mais 24% sans suite proposée



Diagnostic et intervention précoce: la demande
des associations de parents depuis + de 15 ans

* 1996 — Avis n° 47 du CCNE :

« L'établissement d'un diagnostic précoce et précis de I'autisme est essentiel pour permettre la prise en charge
la mieux adaptée a chaque enfant. Mais le large éventail des formes cliniques du syndrome autistique et le fait
gu'un tableau clinique comportemental d'autisme typique peut correspondre a des observations anatomiques,
génétiques, voire métaboliques tres difféerentes, peuvent rendre difficile ce diagnostic. L'utilisation, en France,
de criteres diagnostiques qui ne concordent que partiellement avec ceux des classifications internationales,
peut étre un facteur de difficulté supplémentaire. »

e 2005 - Avis n°102 du CCNE :

« Malgre une succession de rapports, de recommandations, de circulaires et de lois delouis plusde 10 ans (...) le
défaut de prise en charge demeure considérable, et la situation de la plupart des familles confrontées a cette
situation demeure dramatique.

« En tout état de cause, le diagnostic doit étre le plus précoce possible afin de permettre aux parents de faire
acceder le plus rapidement possible leur enfant a une prise en charge éducative adaptée, et, grace a une
Imellleufre connaissance de la nature du probleme qui cause sa souffrance, de s’occuper le mieux possible de
eur enfant.

La possibilité d’établir le plus précocement possible un diagnostic fiaple,_gqi permette de debuter le plus tot
gossnble une prise en charge adaptée est une demande pressante et justifiée des familles d’enfants atteints
e TED. »
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OBJECTIFS

Identifier les messages-clés permettant de diffuser les connaissances relatives :

m aladéfinition de I'autisme et des autres troubles envahissants du développement
(TED) et leurs différentes formes cliniques ;

aux données épidémiclogiques et facteurs associés a l'autisme et autres TED ;

aux spécificités du fonctionnement de la personne avec autisme et autres TED ;

aux outils validés d'évaluation du fonctionnement dont disposent les
professionnels (outils de repérage, de diagnostic, de suivi de I'évolution) ;

m aux interventions proposées (objectifs et critéres d'évaluation).

Ce travail répond a la mesure 1 du Plan Autisme 2008-2010.

Messages clés

u La classification de référence des TED est la Classification internationale des maladies
- 10° édition (CIM-10).

Les troubles envahissants du développement et les troubles du spectre de l'autisme
recouvrent la méme réalité clinique.

Les symptémes de la triade autistique (troubles de la communication et du langage,
troubles des interactions sociales, et comportements répétitifs) évoluent tout au long
de la vie.

Les personnes avec TED ont des besoins identiques aux autres personnes et des
besoins particuliers ; les interventions répondent & ces deux types de besoins.

Le projet personnalisé d'interventions est évolutif et repose pour chaque personne sur
une évaluation fonctionnelle réguliére de ses besains et de ses ressources.

La famille est dés le début un partenaire actif dans ce projet.




HAS

HAUTE AUTORITE DE SANTE

RECOMMANDATION DE BONNE PRATIQUE

Trouble du spectre de I'autisme

Signes d’alerte, repérage, diagnostic et évaluation
chez I'enfant et I'adolescent

Méthode Recommandations pour la pratique clinique

L3
recommandation
de février 2018



'enjeu de cette recommandation

Améliorer les pratiques professionnelles
du diagnostic de TSA pour:

»poursuivre la réduction observée de
‘age moyen au diagnostic ;

»améliorer le parcours diagnostic,
notamment réduire les delais
d’obtention d’un diagnostic ;

»articuler dans les délais les plus courts
diagnostic et projet personnalise
d’interventions précoces.

RECOMMANDATION DE BONNE PRATIQUE

Trouble du spectre de 'autisme
Signes d’'alerte, repérage, diagnostic et évaluation
chez I'enfant et I'adolescent

Méthode Recommandations pour la pratique clinique




Ce qui change en 2018

Référence Le diagnostic s’inscrit dans un
neurodéveloppementale parcours

Inquiétudes des parents pour le

£ développement de leur enfant ou régression Inquiétudes des Cone M tatl e
z & X 9! professionnels de la petite obligatoire entre 0 et 6 ans
zZg du développement (langage, interactions , et
/ B et (ana0e, Iteact enfance, enseignants (échelle de développement)
Sa 1 ;
£z ;
ze Consultation médicale en soins primaires :
e @ (médecin traitant ou de PMI) H ‘Signes dalerte de
~A & Consultation par un médecin de créche ou TSA ou population
TlC A D ST AI‘ ST;\‘ Al de Iducation nationale
DIAGNOS ’ »
" Consultation dédiée en soins primaires dans Develomement mhabituc
M ANUA les 3 semaines - Examen clinique approfonci [ENPU AL LS LU M,
) (médecin traitant ou de PMI) ‘ NON
NTAL DISORDER
ME A & [ —
& ————
primar T mols aprES

NoN t

out ‘ ~examen ORL et examen visuel

Sinécessaire

« prise en charge auditive et
visuelle

« rééducation orthophonique

* bilan orthophonique
* bilan du développement moteur

« proposition dorientation vers un établissement

diaccueil du jeune enfant ou si déja en créche, X -
demande d'une observation par les puéricultrices rééducstion peychomotrice
Consultation de suivi, coordination des actions

en vue du diagnostic et synthase des résultats

SIUVIGIWAI SNOLLNIAYILNI

Diagnostic du T linique, 3
— | anamnése développementale, examen pédiatrique complet,
examen du fonctionnement (communication  langage, profi
cognitf, capacités adaptatives, fonctions psychomotrices ou
i neuromotrices, processus d'intégration sensorielle)
o troubk

DIAGNOSTIC ET EVALUATION DU FONCTIONNEMENT

Prise en charge adaptée

> [ Autre que TSA J - [ au diagnostic

Yes,
A by
oul

Slab d'un proj 3

éducatives et thérapeutiques entre parents et équipe

(N

fonctionnement et des besoins de 'enfant
(cf. recommandations HAS Anesm 2012)

m Professionnels de premire igne
Professionels de deuxiéme igne
Professionnels de troisiéme igne
Equipe dinterventions

NOLLNIAYILNILG ISITYNNOSHId 13r0td



S

- = STATISTICAL
JAGNOSTIC AND S
2 MANUAL OF

Comment est defini 'autisme en 20187 HES

2005 = DSM-4 /CIM-10 (1994) 2018 - DSM-5

JATED J TSA
v'Triade syndromique v'Troubles persistants de la
v'8 catégories de troubles communication sociale

v'Modeéles de comportements, activités
ou intéréts restreints ou répétitifs

JApproche dimensionnelle
v'Continuum

v'3 niveaux/besoin de soutien
v Haut fonctionnement = soutien
v Autisme = soutien substantiel
v Autisme sévere = soutien trés élevé

JApproche catégorielle

Autisme infantile

Syndrome d’Asperger
pas de retard cognitif
pas de retard de langage

signes
cliniques complets
avant 3 ans




Une approche dimensionnelle

Figure 2: Variation in Autism Spectrum Disorder Characteristics

GAO grouped the characteristics associated with autism into five broad categories,
with some overlap between categories.

Three hypothetical

e Focus/In e B
1e® terest autistic individuals

A\ S

The type and —»
severity of
characteristics
experienced
varies from
person to
person

%
o
9.
.
Z,
%
o®
(V)]

Autism
spectrum
disorder

Source: GAO analysis of the Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fifth Edition (DSM-5). | GAO-17-109

»Avec la CIM la question était de
savoir dans quelle catégorie de
troubles on entrait ou pas!

» Avec I'approche dimensionnelle
I'enjeu est de repérer l'existence
d’un noyau de troubles
spécifique, son association a
d’autres troubles et les besoins
de |a personne en fonction du
retentissement de ces trouble
sur son fonctionnement et on
adaptation.



La référence au neurodéveloppement = TSA
situés au sein des TND

> Le neurodéveloppement désigne 'ensemble des mécanismes
quir:/ont gui<|:|erf|a facon dont k()e cclarv%?u se développe,
orchestrant les fonctions cérébrales (fonction motrice, bl d _
langagiere, cognitive, d’intégration sensorielle, structuration Tro u eS u N e u ro
psychique, comportement, etc.).

» C’est un processus dynamique, influencé par des facteurs
biologiques, génétiques, psychiques, environnementaux. Il
débute trés précocement, des la période anténatale, pour se
poursuivre jusqu’a I'age adulte.

Developpement

» Ce flux maturatif modifie chaque jour les capacités de
I’enfant, est plus ou moins rapide selon les individus, mais il
suit des étapes incontournables qui dans le cadre d’un
développement normal s’enchainent de facon fluide.

» La perturbation de ces processus de développement cérébral,
conduit a un trouble neuro-développemental correspondant
a des difficultés plus ou moins grandes dans l'une ou
plusieurs de ces fonctions cérébrales.

» Le TSA ayant des points communs avec les autres TND
concernant les signes cliniques et les facteurs de risque, la
démarche diagnostique multidisciplinaire sera orientée sur
I’examen du developpement et la recherche des comorbidités



Evolution de la conception de 'autisme
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ESSENCE: Early Symptomatic Syndromes Eliciting Neurodevelopmental
Clinical Examinations = syndromes précoces symptomatiques requérant des
examens cliniques neurodéveloppementaux — Christopher Gillberg, 2010

L'autisme n'est pas isolé il est |a plupart du
temps 'indice d'un neurodéveloppement
troublé dont on va retrouver d'autres
composantes si on les cherches:

v TDAH 5-7%

v Troubles du langages 5%
v’ Dyspraxie 5%

v DI 2%

v' TSA 1,2%

v’ Autres troubles + rares

— Ces troubles, surviennent avant I'age de 5
ans, touchent 10% des moins de 18 ans (12%
garcon, 8% de filles) et dont la moitié
conserveront des difficultés a I'age adulte

* « Je propose d’éviter dorénavant de se

focaliser uniquement sur l'autisme. Dés qu’il
s’agit d’une personne ‘avec autisme’, il
faudrait se demander si chez elle I'autisme est
vraiment la seule difficulté et méme si ce
trouble est vraiment le plus sévére qu’elle
présente. »

« Aucune frontiére nette ne sépare l'autisme
des traits autistiques, ni ne sépare les traits
autistiques de la « normalité ». Qu’il soit
handicapant ou non, 'autisme ne disparait
jamais, il perdure toute la vie. »

* Nécessité d'avoir un regard clinique global et

de rester dans une logique de compréhension
des difficultés de la personne dans un
environnement et une trajectoire et pas
uniguement de soigner un trouble;



PARCOURS : DES SIGNES D'ALERTE AU PROJET PERSONNALISE D'INTERVENTIONS

Inquiétudes des parents pour le Inquiétudes des Consultation de suivi

{ développemant de leur enfant ou regressan {professionnels dela pemeJ obligatoire entre 0 et 6 ans
Consultation médicale en soins primaires

du dévgloppement (langage, lrllte‘ractlons enfance, enseignants (échelle de développement)
sociales, etc.), quel que soit I'age @ W
i
; Q
(médecin traitant ou de PMI) '
Consultation par un médecin de créche ou
de I'éducation nationale @X@
<

IDENTIFICATION
DES SIGNES D'ALERTE

Consultation dédiée en soins primaires dans
les 3 semaines - Examen clinique approfondi
(médecin traitant ou de PMI)

REPERAGE

Principes organisateurs

* Actualiser et compléter les recommandations de
2005 sur le diagnostic et de 2012 sur les
interventions afin favoriser avec leurs familles un
parcours cohérent et fluide pour les enfants et
adolescents concernés ;

oul « examen ORL et examen visuel

* bilan orthophonigue

| = bilan dl:l Fiévalop!:)amer\l moteur ) )

» proposition d'orientation vers un établissement
d’accueil du jeune enfant ou si déja en créche,
demande d'une observation par les puéricultrices

1 |

Consultation de suivi, coordination des actions

Si nécessaire :

« prise en charge auditive et
visuelle

= rééducation orthophonique

= rééducation psychomotrice

SALVIAGIWWI SNOILNIAHILINI

en vue du diagnostic et synthése des résultats

* Pas de modele d’organisation unique et
Evaluation par une équipe spécialisée de — » Diagnostic du TSA avec observation clinique, utilisation outils, ge n e ra I |Sa b | e d u pa rcou rs d Iagn osth ue’ m a IS

2¢ ligne* formée aux TND anamnése développementale, examen pédiatrique complet,

(évaluation multiprofessionnelle) examen du fonctionnement (communication - langage, profil a p po r‘te r d es o uti I S po u r I e m ett re e n w u V re d e

cognitif, capacités adaptatives, fonctions psychomotrices ou

neuromotrices, processus d’intégration sensorielle) fa go n p I u S fI u id e ;

» Diagnostic des pathologies et des troubles associés

agnost Prise on charge adaptée * Prendre en comFte la forte hétérogénéité selon les
Diagnostic du TSA Autre que TSA — hps rgnsﬁc pf . ) ' I -
L I J territoires de |'offre de soins, de la démographie

on | R _’ médicale, et des compétences disponibles sur le
: e neurodéveloppement afin que les ARS en lien

étroit avec les acteurs territoriaux puissent choisir
les organisations et stratégies d’évolution de I'offre
les plus pertinentes en fonction des diagnostics
territoriaux et des besoins identifiés.

DIAGNOSTIC ET EVALUATION DU FONCTIONNEMENT

» Annonce du diagnostic et transmission des

compte rendus

» Indications pour le projet d_'inlarvention Co-élat R TR TS
- aménag.em.em Pédagog'ql_l_’ éducatives et thérapeutiques entre parents et équipe
» Hoévalugtion|:vorifienla stabllité dejta dlinterventions comportant une réévaluation réguligre du
Sitationtalinigislollljamciorationiat] fonctionnement et des besoins de 'enfant

cours d'une consultation spécialisée, & (cf. recommandations HAS Anesm 2012)
6 mois ou a 1 an et adapter le suivi

Démarches administratives MDPH et ALD

S oI par DI=EED ré:férant B Professionnels de premiére ligne
de l'enfant (MG ou pédiatre ou médecin de 9
PMI), ou le médecin de I'établissement qui B Professionnels de deuxiéme ligne

l'accueille (UEM, Sessad) i Professionnels de troisisme ligne

Equipe d'interventions

NOLLNIAYILNLGA ISITYNNOSHId 13r0dd



Un parcours en 3 étapes

IDENTIFICATION
DES SIGNES D'ALERTE

DIAGNOSTIC ET EVALUATION DU FONCTIONNEMENT

REPERAGE

Inquiétudes des parents pour le

. . Inquiétudes des Consultation de suivi
développement de leur enfant ou régression . .
L N professionnels de la petite obligatoire entre 0 et 6 ans
du développement (langage, interactions " .
enfance, enseignants (échelle de développement)

sociales, etc.), quel que soit I'age

|

Consultation médicale en soins primaires
(méc-iecin lrailant-uu d.E PMI) ‘ PR H Signes d’alerte de
Consultation par un médecin de créche TSA ou population
ou de I'Education nationale

Consultation dédiée en soins primaires dans
les 3 semaines - Examen clinique approfondi 4

Développement inhabituel

(médecin traitant ou de PMI)

i

DOUTE . Consultation dédiée en soins Poursuivre la surveillance
¥ | primaires & renouveler 1 mois aprés du développement

Suspicion de TSA

NON +

. A
oul » Examen ORL et examen visuel Si néoessaire :
» Bilan orthophonique N
« prise en charge auditive et
» Bilan du développement moteur visuelle

» Proposition d'orientation vers un établissement
d'accuell du jeune enfant ou si déja en créche,
demande d’une observation par les puéricultrices

= rééducation orthophonigue
« rééducation psychomotrice

¢ Consultation de s

en vue du diagno:

» Diagnostic de TSA avec observation clinique, utilisation outils,
anamnése développementale, examen pédiatrique complet,
examen du fonctionnement (communication - langage, profil
cognitif, capacités adaptatives, fonctions psychomotrices ou
neuromotrices, processus d'intégration sensorielle)

» Diagnostic des pathologies et des troubles associés

Prise en charge adaptée
( Autre que TSA J E— ( au dlagn?csuc P! J

Consultation en CRA ou autre

type de dispositif de 3°lignet

Co-élaboration d'un projet personnalisé d'interventions
é&ducatives et thérapeutiques entre parents et équipe
d'interventions comportant une réévaluation réguliére du
fonctionnement et des besoins de I'enfant

(cf. recommandations HAS Anesm 2012)

B Professionnels de 1= ligne
Professionnels de 2° ligne

B Professionnels de 3¢ ligne
Equipe d'intervention

SALVIAGINNI SNOILNIAYILNI

NOILNIAYILNLA ISITYNNOSHId LIr0dd

»Repérage en consultation
dédiée de 1°¢ ligne
Evaluation diagnostique

formalisée par un dispositif de
« 2¢Me |igne »

Annonce et mise en place d’un
projet personnalisé



Le Repérage

Inquiétudes des parents pour le Inquiétudes des Consultation de suivi o CO n S u Ita t i O n d é d i é e ré a I i S é e p a r

développement de leur enfant ou régression professionnels de obligatoire entre
du développement (langage, interactions la petite enfance, 0 et 6 ans (échelle

sociales, etc), quI que soit I'age enseignants de développement) I e m é d e Ci n q u i S u it |’ e nf a nt

'
i

9 iy . o i
Consdultation médicale en soins primaires !
:

K

(médecin traitant ou de PMI) Signes d’alerte de
TSA ou population

arisque

IDENTIFICATION
DES SIGNES D'ALERTE

Consultation par un médecin de créche

ou de I'Education nationale

* 1€ |igne

Consultation dédiée en soins primaires dans

¢ . /
e | —— * Outil recommandé de 16-30
(médecin traitant ou de PMI)

)
2
! | - :
) °
= DOUTE | cConsultation dédice . : I ' | I M - H A I rV I n
= 4 . A N Poursuivre la surveillance °
en soins primaires & i e ——
Suspicion de TSA renouveler 1 mois aprés PP
. . /’
clinigue structuree M-CHAT
oul
» Examen ORL et examen visuel
» Bilan orthophonique Si nécessaire : F O I I O W - u
» Bilan du développement moteur * prise en charge auditive et
" | » Proposition d’orientation vers un visuelle
établissement d’'accueil du jeune enfant * rééducation orthophonique
ou si déja en creche, demande d’'une » rééducation psychomotrice

observation par les puéricultrices L

1 .

G Itation de suivi, coordination des actions
en vue du diagnostic et synthése des résultats

SALVIAIWWI SNOLLNIAYILNI

Equipes de pédopsychiatrie (services de psychiatrie infanto-juvénile dont centres-médico-psychologiques - CMP), services de pédiatrie,
centres d’action médico-sociale précoce (CAMSP), centres médico-psycho-pédagogiques (CMPP), réseaux de soins spécialisés sur le
diagnostic et I'évaluation de 'autisme ou praticiens libéraux coordonnés entre eux par un médecin.



La démarche diagnostique

IDENTIFICATION
DES SIGNES D'ALERTE

REPERAGE

DIAGNOSTIC ET EVALUATION DU FONCTIONNEMENT

Inquiétudes des parents pour le
développement de leur enfant ou régression
du développement (langage, interactions
sociales, etc.), quel que soit I'age

Inquiétudes des Consultation de suivi
professionnels de la petite obligatoire entre 0 et 6 ans
enfance, enseignants (chelle de développement)

Il

Consultation médicale en soins primaires
(médecin traitant ou de PMI)
Consultation par un médecin de créche
ou de PEducation nationale

Signes d'alerte de
TSA ou population

‘Consultation dédiée en soins primaires dans

les 3 semaines - Examen clinique approfondi inhabituel
{médecin traitant ou de PMJ)
Doute Consultation dédiée en soins
¥ | primaires & renouveler 1 mois aprés
Suspicion de TSA
NON
oul » Examen ORL et examen visuel Sindoessalre:

» Bilan orthophonique

» Bilan du développement moteur

» Proposition dorientation vers un
daccueil du jeune enfant ou si déja en créche,
demande d'une observation par les puéricultrices

« prise en charge auditive et
visuelle

. Pl iy
« rééducation psychomotrice

P Consulation de s
en vue du diagnesiic et synihése des résultats

Diagnostic de TSA avec observation clinique, utilisation outils,
— anamnése développementale, examen pédiatrique complet,
examen du fonctionnement (communication - langage, profil
cognitif, capacités adaptatives, fonctions psychomotrices ou
3 d'inté

neur p
l Diagnostic des pathologies et des troubles associés

Prise en charge adaptée
Pudre que TSA J — [ au d\agguslic ? J

Consultation en CRA ou autre
type de dispositif de 3*lignet

Go-élaboration d'un projet personnalisé d'interventions
éducatives et thérapeutiques entre parents et équipe

di ions comportant une réévaluation réguliére du
fonctionnement et des besoins de 'enfant

(cf. recommandations HAS Anesm 2012)

W Professionnels de 1" ligne
Professionnels de 2° ligne

W Professionnels de 3 ligne
Equipe diintervention

SALVIGIWNI SNOILNIAYILNI

NOLINIAYALNLA ISITYNNOSYId 13r0dd

Le diagnostic de TSA est un diagnostic
clinique.

Réalisée par une équipe de 2¢™e ligne
Abord clinique multidisciplinaire

Implique des professionnels
experimentes et spécifiqguement
formés dans les troubles du neuro-
développement et les autres troubles

de I'entance et non pas seulement du
TSA.

* Ces professionnels doivent veiller a se
coordonner entre eux pour assurer la
cohérence du processus diagnostique
et interpréter ses résultats.



Il est recommandé que I'évaluation initiale comporte au minimum les éléments suivants:

Janamneése développementale détaillée
Wvérification de la réalisation des tests de repérage standard (audition, vision) ;

Elexar)nen pédiatrique clinique complet (poids, taille, périméetre cranien, examen neurologique,
etc.) ;

observation clinique, en situation d’interaction avec I'enfant de ses capacités de communication
sociale et de ses comportements

v CARS - Childhood Autism Rating Scale ou 'ADOS
v ADI - Autism Diagnostic Observation Schedule
v 'ECA-R - échelle d’évaluation des comportements autistiques révisée ;

[ examen des différentes dimensions du langage et de la communication non verbale et
pragmatique

examen du niveau de fonctionnement intellectuel et du profil cognitif

Jexamen des capacités adaptatives de I'enfant dans les situations de vie quotidienne sur la base
des observations parentales, en particulier au moyen de I’échelle de Vineland ;

dexamen des fonctions psychomotrices dont les habiletés motrices globales et fines
dexamen des processus d’intégration sensorielle.



Recherche des troubles associés
consultations et examens spécialisés

Les troubles associés dans le TSA sont tres fréquents. Leur prise
en compte sur le plan diagnostique et thérapeutique peut
considérablement améliorer la qualité de vie des enfants
concernés et de leurs proches.
O troubles ou pathologies pouvant avoir un impact sur le fonctionnement de I’enfant
avec TSA:

v"autres troubles du neurodéveloppement (trouble du développement intellectuel,
trouble du langage, déficit attentionnel, trouble développemental de la
coordination (TDC),

troubles sensoriels (surdité, basse vision)

perturb.?)tion des grandes fonctions physiologiques (comportement alimentaire et
sommeil),

troubles psychopathologiques (anxiété, dépression, etc...),

pathologies neurologiques (épilepsie, probleme neuromoteur (fatigabilité ou
paralysie, ataxie, mouvements anormaux),

AN N NN

path?logie somatique : dentaire, hormonale, cardiaque, digestive, métabolique,
etc...).

Q facteurs de vulnérabilité neurobiologique pouvant perturber le .
neurodseAveIoppement et contribuer a I'émergence des troubles cognitifs des enfants
avec TSA:

v facteurs de risque comme la grande prématurité, I’exposition prénatale a des
toxigues, une lésion cérébrale vasculaire, traumatique ou infectieuse (méningite,
encéphalite, etc...)

v' déterminants neurobiologiques telles que les anomalies chromosomiques ou
géniques (plusieurs centaines sont actuellement répertoriées),

»  dont certaines qui présentent un déterminisme fort dans la survenue d’un TND (ex. s?/n-
drome de I'X fragile, délétion 22q13 / géne SHANK3, sclérose tubéreuse de Bourneville,
néomutations dominantes dans de nombreux genes) ;

> d’autres qui constituent un facteur de prédisposition a un TND en interaction avec d’autres
facteurs génétiques ou environnementaux (ex. nombreuses délétions/duplications décou-
vertes en ACPA, variants géniques rares).

Aucun test ou examen para-clinique n’est
recommandé de maniere systématique, leur
réalisation s’effectuant sur signe d’appel.

U Consultations spécialisées
v’ Vision (ophtalmo/orthoptie)
v Audition

v' Génétique médicale: si TDI, signes d’appels ou besoin
d’un conseil génétique

v Neuropédiatrie: atcd périnataux, signes d’appels

L Examens spécialisés

v EEG avec technique adaptée aux recommandations des
bonnes pratiques en fonction de I'age ;

v Imagerie par résonance magnétique (IRM) cérébrale
avec spectroscopie.

v’ Autres (électrophysiologie, tests génétiques, bilans
radiologiques malformatifs, etc.).

v’ Bilans neurométaboligques = consultation en centre de
référence Maladies héréditaires du métabolisme

v Centres spécialisés (CHU pédiatriques) pour accés a des
sédations adaptés



'annonce du
diagnostic de TSA aux
parents et a I'enfant

(JObligation déontologique
dBonnes pratiques

d Compte rendu écrit

B l'annonce du diagnostic médical est une obligation déontologique’.

B |l est recommandé de laisser aux parents la possibilité de poser des questions au moment de I'annonce mais aussi plus
tard quand ils auront assimilé l'information ; envisager également de répondre aux questions de I'enfant et de ses fréres
et sceurs.

B |l est recommandé que I'annonce soit effectuée :

4 lissue des bilans pluriprofessionnels par le médecin qui coordonne la démarche diagnostique (pédopsychiatre,
pédiatre ou neuropédiatre, compétent dans le domaine des TSA) ;

si possible en présence des deux parents, dans une consultation dédiée avec ce médecin et si besocin un autre
professionnel ;

en utilisant le terme de trouble du spectre de l'autisme (TSA) en référence au DSM-5 en attendant la CIM-11 ; si
l'enfant a regu un diagnostic qui n'est pas en référence avec la CIM-10 ou le DSM-5 (par exemple : psychose infantile,
dysharmonie évolutive), une démarche de réactualisation du diagnostic peut étre proposée aux parents au regard de
['actualisation des connaissances ;

en référence aux bonnes pratiques de l'annonce (clarté et accessibilité du message, écoute, articulation des proposi-
tions éducatives et thérapeutiques au diagnostic, pronostic ouvert).

B |l est recommandé que I'annonce d'un diagnostic de TSA comporte :

I'annonce du diagnostic de TSA et des éventuels troubles associés ;

un éclairage précis sur le fonctionnement de I'enfant en soulignant ses compétences, potentialités et difficultés dans
les divers domaines du développement de l'enfant ;

un temps d'échange offrant aux parents la possibilité de poser des questions et de les infarmer sur ce gu'est 'autisme,
et la fagon dont il est susceptible d'affecter le développement et les fonctions de l'enfant ;

le risque de récurrence dans les fratries et la possibilité d'étre orienté vers une consultation de génétique clinique afin
de réaliser I'enquéte génétique éticlogique ;

des indications pour l'élaboration & venir d'un projet personnalisé d'interventions éducatives et thérapeutiques®, et
pour des aménagements pédagogiques adaptés aux besoins et aux demandes de I'enfant et de sa famille ainsi qu'a
leur priorité et leur choix ;

un temps d'échange permettant de déterminer les modalités et le moment de donner des informations & l'enfant
et éventuellement & ses fréres et soceurs. Il est également opportun de fournir des outils (brochures dinformation
par exemple) permettant de guider les parents dans leur démarche d'annonce du diagnostic aux autres membres
de leur famille et & leurs proches ;

la remise d'un compte rendu médical écrit faisant état du diagnostic médical, comportant la synthése des observa-
tions cliniques, des principaux résultats des bilans et des préconisations d'interventions éducatives, d’'aménagements
pédagogiques adaptés et thérapeutiques. |l est rappelé que le secret médical n'est pas opposable aux représentants
légaux de l'enfant.



'annonce du diagnostic d’autisme par les pédopsychiatres
francais et le point de vue des parents d’enfants autistes :
étude multicentrique (OrRFANIDOU, DANION-GRILLAT, SAULEAU, PASCAL 2012)

L'annonce du diagnostic par les
pédopsychiatres

(Déclarent annoncer le diagnostic : plus de
90% mais moins de 50% en systématique

JAnnonce différée voire discutée si :

v'tableau atypique (20%),

v’ enfant trés jeune (10%)

v’ parents semblent pas préts a entendre le

diagnostic (33%)

dTermes utilisés :

v autisme (76%), traits / troubles
autistiques (75%), TED (69%)

v’ expressions plus généralistes fréquentes
v"dysharmonie / psychose (25%)

Le vécu des parents

v" Concordance entre termes annoncés et représentations
parentales (surtout pour autisme et Asperger)

v Exigence d’un diagnostic précis, d’une information claire
et exhaustive

v’ Davantage d’empathie

v’ Satisfaction / termes employés : 60 %

v’ Mais : retard au diagnostic reproché (70 %)
Effets de 'lannonce

v Réactions parentales bien percues par les psychiatres

v’ Effets sur le couple partagés

Conséquences d’une non-annonce selon les parents
v angoisse, culpabilité parentale (28%)

v’ prise en charge retardée (21,5%) ou inadaptée (14%)

v isolement de I'enfant (13,5%)

v erreurs éducatives (5,5%)



De I'annonce au projet p

d’intervention

ARTICULATION ENTRE 'ANNONCE DU DIAGNOSTIC ET LA MISE EN CEUVRE

DU PROJET PERSONNALISE D'INTERVENTIONS

Avant la confirmation d'un diagnostic de TSA, il est souhaitable de poser et annoncer un diagnostic provisoire de
troubles du neurodéveloppement assorti d'un diagnostic fonctionnel précisant les altérations de fonction ou les
troubles invalidants de la santé permettant ainsi la mise en place d'interventions et l'ouverture de droits via les maisons
départementales pour les personnes handicapées (MDPH) et I'assurance maladie (protocole d'affection de longue
durée - ALD).

Il est recommandé qgue le compte-rendu contenant les informations strictement nécessaires a la coordination ou a la conti-
nuité des soins ou au suivi médico-social et social de I'enfant soit adressé systématiquement aux médecing et professionnels
concernés, dans les conditions légales et réglementaires du partage d'informations®.

Pour favoriger des choix éclairés par les familles, il est recommandé de leur proposer des séances d'information ou de
guidance parentale sous forme de programme de psycho-éducation ou d'éducation thérapeutique.

'élaboration avec les parents et l'enfant du projet personnalisé d'interventions éducatives et thérapeutiques se réalise aprés
le temps d'annonce et nécessite que les parents soient accompagnés pendant cette période de transition entre la fin de la
démarche diagnostique et la mise en ceuvre effective du projet dinterventions co-élaboré avec les familles.

Il est recommandé de prendre en compte les besoing habituels d'information ainsi que les besoins d’accompagnement aux
démarches administratives des parents sur les ressources disponibles sur le territoire (accueil de I'enfant, service d'aide 4 la
personne, lieu de répit, services de documentation territoriaux dont ceux des CRA, associations de familles et de personnes
autistes).

Les indications préconisées au cours de I'annonce pour élaborer un projet personnalisé d'interventions éducatives et théra-
peutiques et pour des aménagements pédagogiques ont pour objet de favoriser le développement de I'enfant, son inclusion,
sa participation sociale et son bien-étre. Les préconisations discutées avec les parents, prennent en compte les résultats de
I'évaluation du fonctionnement de I'enfant, les ressources territoriales mais aussi les priorités et choix des parents.

ersonnalisé

Résultats de
|’évaluation
diagnostique

e Comprendre le fonctionnement
de I'enfant
e Points d’appuis/vulnérabilités

* Accompagner le choc de
I'annonce
* Répondre aux attentes des

Annonce

Elaboration du parents
. e Les rendre acteurs du
projet développement de leur enfant

* Ressources du territoire
¢ Coordination
e Visée développementale

Mise en ceuvre du
projet
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La place des CMPP - Evaluation du 3¢™¢ plan
autisme — Rapport IGAS mai 2017

Les CMPP sont des structures de proximité  Des réponses souvent inadéquate en

auxquelles s’adressent les familles terme de diagnostic
* les financements prévus dans le plan autisme * des interventions sont proposées
ont été tres peu utilisés pour renforcer les (psychomotriciens, orthophonistes, etc.), sans
CMPP gue pour autant un diagnostic soit posé. C'est
e les CMPP ¢ , des délais d le cas notamment lorsque les parents sont
€S sont marques par des delals de orientés vers les CAMSP, les CMP et les CMPP
prise en charge trés importants qui ne leur
permettent pas une intervention précoce * |l apparait que des interventions peuvent étre
telle que préconisée par les RBP roposées pendant plusieurs années sans que

es familles se voient informées réellement

> des CMPP ont fait état de I'insuffisance des d’un possible diagnostic, elles sont alors

CLEd'tS de fc%rrgatlorntpour accompagner les amenées a accepter des interventions sans
Changements de pratiques réellement comprendre les objectifs
> les établissements ne disposent pas toujours thérapeutiques poursuivis

de I'ensemble des compétences avec des  Des établissements et professionnels de
equipes formees et le temps disponible des santé continuent de rejeter « en bloc »

professionnels de santé peut étre largement 'application des bonnes pratiques
Insuffisant



Mission IGAS évaluation du fonctionnement
des CAMSP-CMPP-CMP (décembre 2018)

* Les centres ont fait évoluer leurs pratiques et adaptent leurs modes
de prise en charge mais les droits des patients et des familles ne sont

pas toujours respectes:
* participation active des parents a la prise en charge,
e du droit a I'information,
* liberté de choix de I'approche thérapeutique utilisée

Ces attentes sont mieux prises en compte notamment pour la prise en
charge de 'autisme

F84 représente 5% de la file active des CMPP (RA2016)



Quelles reponses pour l'autisme sur le terrain?
Un éetat des lieux local au debut des années 2010

Les TSA au CMPP

* 5% FA avec un diagnostic CFTMEA
de TED/psychose infantile

* Pas de diagnostic et d’évaluation
formalisés

* Pas de pec spécifiques mais
souvent + de 3 pec/semaine

e Pas de formation

* Bilans CRA a l'initiative des parents
= attente >18 mois

Réponses apportées par les équipes de
CMPP

v'Suivi ambulatoire exclusif
v'Psychothérapies individuelles
v'Guidance/soutien parents, fratrie
v'Psychomotricité

v'Rarement de l'orthophonie

v'Peu de pec complémentaires

v'Orientation tardive vers les HJ /IME
pb de scolarisation



Un écart important .

Attentes parentales Réponses des professionnels

* Un diagnostic fiable, référencé a une * Ne pas stigmatiser par un diagnostic

clz?ssmcatlon, ) o * Eviter de préjuger de I'évolution
* Prise en charge precoce associée a des « Références psychodynamiques

i NCreé . -
aides concretes autisme=psychose infantile=

* Explication sur les difficultés de leur schizophrenie
enfant et sur Ies.ch0|x possibles + Méconnaissance des outils et pec
* Acteurs/partenaires de la pec de leur recommandées

enfant * A priori négatif au « comportemental »

o ape . . , . . o
Mobiliser le maximum de ressources * Attention centrée sur le sujet qui distord

* Priorise I'inclusion la perception des enjeux
développementaux



Y

Equipe de CMPP dédiée au diagnostic et a
I’'accompagnement précoce Autisme/TED Marseille nord

2012 - Creation de I'EDDAP
Equipe Dédiee au Diagnostic
et a '’Accompagnement
Précoce de 'autisme

Répondre a des questions
simples posées par la plupart des
parents:

v'Qu’est-ce qu’a mon enfant?
v'Pourquoi a-t-il cela?

v'Que faut-il faire? Comment va-
t-il évoluer
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Contexte de création de I'EDDAP

* CMPP Marseillais ARI 6 CMPP — 1.200 enfants FA — 30.000 actes/an

* Constitution d’une petite équipe spécialisée pour le diagnostic et
accompagnement des jeunes enfants (18/48 mois)
» Pédopsychiatre 0,10 etp
» Psychologue du développement 0,30 etp
» Orthophoniste 0,10 etp
» Psychomotricien 0,10 etp
> Educatrice spécialisée 0,40 etp
» Assistante de service social 0,08 etp

e Séances et Interventions réalisées dans le cadre d’actes de CMPP
e Création autofinancée dans le cadre du CPOM associatif



_E PARCOURS D’EVALUATION DIAGNOSTIC
PROPOSE PAR LEDDAP

équipe de premiere
ligne: CMPP -
CAMSP

® Pédopsychiatre ou
pédiatre spécialisé

diagnostique: ADI-R,
ADOS, CIM-10, CARS
e Evaluation

fonctionnelle: PEP-3,
Vineland, ECSP....

e Visite a domicile

N

Adressage Accompagnhement post
v diagnostic
e Aprés repérage par e Evaluation “ e Synthese e Guidance parentale

pluridisciplinaire
avec partenaires

e Annonce
diagnostique sur 2
RV espacés

* CR écrit avec
propositions
d’accompagnement

¢ Interventions dans
le milieu

¢ Aide a la mise en
place d’un projet
individualisé en lien
avec équipe qui a
adressé
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Accompagnement post-diagnhostic
(sequences de 3 mois)

Soutien a la mise en

place et la Guidance psycho- Interventions en Appui aux
coordination des éducative milieu naturel démarches
interventions
Y N N
RencontresEet g’changes Séances en bindme T e MtDPHl »
avec Equipe éférent scolarité
CMPP/CAMSP ’dpsyihplogue eﬁ Ecole maternelle Association parents
Orthophoniste libérale SeCIC oS ?vec S Domicile Professionnels libéraux
et autres intervenants parents et I'enfant Lieux d’accueil JE
AN : L - \\ ! 9
N N Y
> Exploiter les bilans 9Corpprendre le > Sensibiliser les _ > Eviter I'isolement
- Construire un plan fonctionnement de grolfesi'onnels R - Réduire le risque de
i t
d’intervention cohérent son enfant ; A?::é?:;ger le milieu rupture de parcours
- Assurer la - Amortir le choc de - Mettre en place des outils —)PreE)arer I or,lenta,t',on
EerliTTAtinn annonce développementaux vers d’autres dispositifs
. ‘ . ' AN ‘ A\

Interventions inspirées de 'ESDM



Une organisation tres spécifique sur 5 semaines




Bilan de I'expérience e il csesjeemaine.

Accompagnement: 30 heures

mobilisées/semaine

Points forts

* Souplesse du fonctionnement /CMPP * Volume de temps mobilisé tres inhabituel
« Cout modeste: 1 etp = FA 12-18 diagnostic et cadre de fonctionnement ordinaire des CMPP

suivis/an e Suscite peu d’engouement des professionnels
, , . de CMPP
* Permet d’apporter rapidement une réponse » .
spécifique compléetant celle de dispositifs * Complexité de la mise en placeet
existants peu spécifiques coordination des interventions en libéral et
. . T ., institutions
* Diagnostic et projet individualisé conformes )
aux RBPP * Place du médecin traitant, liens CHU/

examens complémentaires restent difficile

* Faiblesse de |'offre d’aval pour les relais a la

* Limite les risques de discontinuité du sortie du dispositif: SESSAD, UEMA
parcours entre diagnostic et interventions ' ! ""

* Developper la coordination et l'acculturation
des partenaires autour d'un méme projet

* Réduit les délais d’acces au diagnostic

* Financement non pérenne du dispositif
Cadre réglementaire/ soins complémentaires
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Les points clés du dispositif EDDAP

- Il permet d’intervenir tot (18/24 mois)
- Il associe le diagnostic a un accompagnement précoce
— |l construit un véritable cadre pour I'annonce du diagnostic

- Il apporte des réponses individualisées avec des évaluations
développementales articulees a des modalités variees de soins et
d’intervention

= |l pose les bases d’une synergie parents-professionnels

- Il permet aux parents de rester acteurs des soins de leurs enfants
(principes de ’ESDM)

-2 Il s’inscrit dans une réponse de proximité basée sur l'utilisation des
ressources locales: CAMSP, CMP-CMPP, HDJ, libéral, SESSAD,...



Une conclusion...

Professionnels

Une équipe de CMPP isolée sans
I"appui d’'un dispositif spécifique
ne sera jamais en mesure

d’apporter toute les réponses que :

v’ les parents attendent
légitimement

v'les RBP préconisent

v'le 3¢Me plan et la stratégie
nationale cherchent a déployer
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