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Introduction
« Être autiste ne signifie pas être indifférent (…). 
Les interactions sociales impliquent de comprendre des choses que la plupart des gens connaissent sans avoir à les apprendre. J’ignore comment faire cela. Je ne sais même pas quand je devrais essayer de le faire. Les gens semblent s’attendre à ce que je les remarque et que j’entre en relation avec eux, quels qu’ils soient, simplement parce que l’occasion se présente. Mais si je ne sais pas qui sont les gens, je ne sais pas comment ni pourquoi leur parler. Cela ne signifie pas pour autant que je sois indifférent. Je ne suis pas conscient des indices sociaux, ou, si parfois je les remarque, je ne sais pas ce qu’ils signifient. Et même quand parfois je peux dire ce que signifient ces indices, je ne sais pas pour autant comment il faudrait y réagir (…). Une fois, lors d’une rencontre avec une personne accablée de chagrin, sanglotant violemment, je pouvais bien sûr dire qu’elle était agitée, et même comprendre qu’il y avait quelque chose que je pouvais faire et qui serait mieux que de ne rien faire, mais je ne savais pas ce que ça pouvait bien être. C’est très vexant et aussi très décourageant.
Personne ne m’expliquait quels étaient les signaux et comment les utiliser.
Dans le domaine social, il y a une foule de choses que je ne comprends pas à moins que quelqu’un ne me les explique (…).
Être autiste ne signifie pas être inhumain, indifférent, mais cela signifie être différent, être étranger. D’une certaine manière, je suis mal équipé pour survivre dans ce monde, comme un extraterrestre échoué sans manuel d’orientation. »
Jim Sinclair (in Schopler & Mesibov, 1992, p. 294-302).


Les enfants autistes présentent des troubles précoces du développement qui affectent en profondeur l’ensemble de leurs moyens de relations sociales, émotionnelles et cognitives au monde qui les entoure. Les modalités et la signification des relations sociales et de la communication humaine ne sont pas intégrées spontanément alors que ceci ne fait habituellement l’objet d’aucun enseignement explicite pour les autres enfants. Ces difficultés sont extrêmement pénalisantes pour eux-mêmes et déroutantes pour les familles, les professionnels de santé et d’éducation qui en ont la charge, ou plus tard, à l’âge adulte, pour leurs partenaires de vie professionnelle ou sociale. Dans la plupart des cas, même si des habiletés se manifestent dans certains domaines, cela se traduit sur le versant adaptatif par des handicaps restreignant très sérieusement le champ des comportements et des intérêts, la vie relationnelle et sociale, l’autonomie, l’épanouissement affectif, la construction et la communication de représentations socialement partagées.
Bien que l’autisme ait fait l’objet de nombreuses recherches multidisciplinaires internationales (en médecine, psychologie, linguistique, neurosciences, sciences cognitives…) permettant d’en mieux saisir les particularités non seulement comportementales mais cognitives et neurocérébrales, ce trouble du développement reste encore souvent mal connu ou enfermé dans des représentations trop schématiques. Ainsi, sont plaqués des jugements absolus sur ces personnes en termes de déficits (« Les enfants autistes ne communiquent pas, sont incapables de… » ; « Ils n’ont pas de théorie de l’esprit ») comme de facultés (« Ce sont des enfants intelligents » ; « Ils n’ont pas de troubles cognitifs »), affirmations qui ne tiennent compte ni de l’extrême variabilité de l’expression clinique, ni surtout du parcours de développement propre à chaque enfant. Dans les formes peu invalidantes, certains chercheurs ou personnes présentant ces caractéristiques autistiques considèrent même qu’il ne s’agit pas d’un trouble mais d’un ensemble de différences dans le continuum de la diversité humaine.
« Différents des autres mais pas indifférents aux autres », voilà qui résume assez bien l’extrait du témoignage de l’adulte autiste présenté ci-dessus. Il révèle que, si les personnes autistes ne comprennent pas bien leur entourage, nous pouvons nous aussi, la communauté des « neurotypiques »1, nous tromper et avoir des difficultés à les comprendre. Ainsi, si les perturbations neurobiologiques ne font guère de doute dans ce syndrome, leur impact développemental concerne non seulement le fonctionnement et l’organisation intrapersonnelle de l’enfant mais aussi, à travers ses conséquences sur l’entourage, les processus interpersonnels de co-régulation et co-construction qui jouent un rôle fondamental dans le développement émotionnel et cognitif. La communication entre la personne avec autisme et ses partenaires sociaux, entravée dans les deux sens, constitue donc un élément essentiel des conditions difficiles et atypiques dans lesquelles s’effectue le développement psychologique de ces enfants.
Le sous-titre de l’ouvrage précise que nous nous intéresserons ici à un développement sociocognitif différent. L’intérêt pour l’interface entre processus sociaux et cognitifs du développement prend appui sur plusieurs cadres théoriques. En psychologie du développement, il doit beaucoup aux approches socioconstructivistes et interactionnistes (Vygotski, 1934/1997 ; Bruner, 1983), selon lesquelles les processus adaptatifs de l’enfant et la construction de représentations signifiantes du monde sont dès le début de la vie ancrés dans ses expériences sociales. Pour ces auteurs, l’enfant sans troubles du développement (désigné par « typique » ou « tout-venant » dans cet ouvrage) élabore ses compétences cognitives supérieures à travers ses interactions avec des partenaires sociaux plus avancés que lui au plan du développement cognitif et communicatif : l’inter-régulation des conduites et des significations étaye progressivement leur intra-régulation. Lorsque des troubles précoces altèrent les ressources du très jeune enfant pour interagir et communiquer, c’est l’ensemble de ces processus habituellement intégrés et étayants qui va être modifié, au plan social comme au plan cognitif. Par ailleurs, le champ des neurosciences développementales, en plein essor depuis une vingtaine d’années, a lui aussi fortement investi l’exploration de la cognition sociale, typique et atypique, apportant un éclairage complémentaire, intégrant le niveau neurobiologique, à la compréhension les mécanismes fonctionnels et processus développementaux en jeu. Ainsi, les dysfonctionnements seront explorés dans cette dynamique interactionniste, inhérente à tout trouble du développement, entre anomalies neurocérébrales et perturbations des échanges sociaux et cognitifs qu’elles induisent, avec des effets en retour sur l’organisation neurofonctionnelle.
Cet ouvrage a pour but de contribuer à une meilleure compréhension du développement psychologique singulier qu’est celui des personnes autistes, en rendant accessible aux lecteurs français une synthèse de recherches scientifiques internationales récentes portant sur l’articulation entre deux dimensions essentielles du fonctionnement et du développement de l’enfant : la communication et la cognition.
La communication est au cœur du syndrome autistique, mais paradoxalement, très peu d’ouvrages français ont jusqu’ici présenté une analyse approfondie des recherches basées sur l’observation rigoureuse et contrôlée des comportements socio-communicatifs de ces enfants (et leur évolution à l’adolescence et l’âge adulte), référée aux connaissances issues de la psychologie du développement quant à leurs processus de complexification croissante. Comment les enfants avec autisme communiquent-ils, au plan verbal comme non verbal ? Quelles sont les caractéristiques fonctionnelles de leurs échanges, leurs motivations et intentions sociales, en fonction des contextes d’interaction, des partenaires, des étapes et du niveau de leur développement ? Quel impact leurs difficultés communicatives ont-elles sur le développement de leurs relations sociales avec leurs partenaires familiaux, éducatifs ou leurs pairs ? Comment les connaissances sur les anomalies du fonctionnement neuro-cérébral dans l’autisme peuvent-elles nous éclairer sur ce développement socio-communicatif atypique ? Le diagnostic n’est qu’une étape, mais ensuite, une caractérisation globale d’un « défaut de communication » ne suffit pas à comprendre ces enfants, dans leur diversité et leurs trajectoires d’évolution. Dépasser les approches trop générales de capacités conçues comme altérées vs. fonctionnelles au plan relationnel et communicatif pour leur substituer des approches développementales est essentiel pour soutenir et accompagner l’enfant dans son appropriation progressive des moyens d’échange (Tager-Flusberg et al., 2009), depuis leurs composantes les plus élémentaires jusqu’aux plus intégrées et élaborées.
Cependant, une bonne connaissance du développement socio-communicatif typique, bien que nécessaire, n’est pas suffisante pour apporter à chacun de ces enfants une aide ajustée. Identifier et aménager les conditions qui favorisent la participation de ces enfants aux interactions sociales et l’intégration signifiante des moyens de communication n’est pas une simple question de bienveillance, d’écoute ou d’encouragement renforcés. Cela implique de prendre en compte des modalités de fonctionnement tout à fait inhabituelles au plan cognitif.
L’ouvrage propose ainsi de parcourir les différents secteurs de la cognition (concept pris au sens large, ce qui inclut également des processus de traitement et de régulation émotionnels ainsi que les relations évolutives entre motivations ou intérêts préférentiels et attributions de signification) afin de mettre en lumière, sur la base de recherches expérimentales, les différentes composantes du traitement des informations qui se distinguent chez les personnes autistes et peuvent gêner considérablement leurs interactions sociales et leur communication, depuis leur intérêt et motivation pour les échanges, leur appropriation des moyens pour communiquer jusqu’à l’usage fonctionnel ajusté de leurs connaissances. Seront explorés les processus spécifiques à la cognition sociale (traitement des visages, des voix, des gestes et mouvements humains, de leurs composantes émotionnelles, imitation, décodage des états mentaux…) comme les processus plus généraux (intégration sensori-motrice, organisation structurée des informations, mémoire, fonctions exécutives…). Cette synthèse articulée permettra également de mieux comprendre pourquoi ces particularités ne se réduisent pas à des déficits mais peuvent également engendrer le développement de compétences exceptionnelles dans certains domaines.
Ces caractéristiques, communicatives comme cognitives, ne sont bien entendu pas figées et nous nous attacherons à leur mise en perspective développementale au travers des grandes voies actuelles d’interprétation et de modélisation de ces données. Seront abordés les liens entre modèles sociocognitifs et modèles neurobiologiques. Nous montrerons leurs apports réciproques tout en explicitant leur différence de niveau d’analyse et l’importance de considérer, à tous les niveaux, les interactions entre facteurs internes d’intégration et de structuration et les facteurs d’expérience du sujet avec son environnement, en lien avec la qualité de l’accompagnement qui lui est proposé pour favoriser son développement.
La dernière partie de l’ouvrage dégagera les implications de ces travaux pour le diagnostic précoce, l’évaluation, le suivi et la prise en charge de ces enfants. La compréhension de leurs modalités propres de fonctionnement et de développement sociocognitif constitue en effet un enjeu majeur pour le repérage des premiers signaux d’alerte et la mise en place de programmes spécifiques de soutien et d’accompagnement des enfants eux-mêmes, de leurs familles et des professionnels de santé et de l’éducation qui en ont la charge, ainsi que du monde du travail qu’ils intégreront si possible à l’âge adulte.
L’unité de l’ouvrage tient en son objectif prioritairement centré sur la compréhension d’un développement différent : en éclairant par les recherches les modes singuliers de relation et de compréhension du monde dont font preuve les enfants autistes ainsi que leurs possibilités d’évolution, il vise à aider conjointement les enfants puis les adultes autistes et leur entourage, tant familial que professionnel, en offrant des pistes pour se placer du point de vue d’une personne au fonctionnement mental différent, avec laquelle il est possible de trouver des ajustements socio-communicatifs et des intérêts communs. Accompagner la mise en place de conditions favorables à ces « passerelles sociocognitives » réciproques est déterminant pour favoriser le développement de l’enfant non pas seulement sur le plan éducatif des apprentissages, mais également sur celui des partages relationnels et ludiques pour eux-mêmes, du plaisir de la communication et de l’échange d’intérêts et de représentations.
Enfin, cet ouvrage pourra également être utile pour la compréhension fondamentale du développement typique : ces recherches interrogent en effet les modèles du développement par leur mise en lumière des processus et facteurs impliqués dans le développement de la communication et la cognition sociale. En cela, il pourra intéresser aussi bien des étudiants que des enseignants, en formation professionnelle ou orientée vers la recherche.

1. Ce terme est employé sur des forums internet créés par des personnes ayant un trouble du spectre autistique pour qualifier les personnes non autistes (cf. par exemple : www.wrongplanet.net).





Chapitre 1
Qu’est-ce que l’autisme ?
1. RAPPEL HISTORIQUE

2. CRITÈRES DIAGNOSTIQUES

3. CARACTÉRISTIQUES ÉPIDÉMIOLOGIQUES

4. VERS L’IDENTIFICATION DE SIGNES PRÉCOCES

5. HYPOTHÈSES ÉTIOLOGIQUES

6. AU-DELÀ DE L’ÉTIOLOGIE : COMPRENDRE LES PROCESSUS D’UN FONCTIONNEMENT ET D’UN DÉVELOPPEMENT ATYPIQUES


1. Rappel historique
L’autisme n’est probablement pas une pathologie nouvelle, apparue au xxe siècle, et certains portraits d’enfants « possédés » ou « sauvages » dans des écrits romancés ou médicaux des siècles précédents pourraient correspondre à ce que l’on a plus tard caractérisé comme syndrome d’autisme. Au cours de l’histoire et selon le contexte culturel, le regard porté sur les pathologies et leurs modes de classification change (Marchais, 2001 ; 2002 ; Faucher, Poirier & Lachapelle, 2006), et cela a été particulièrement le cas pour l’autisme (cf. Wing, 1997 ; Bursztejn, 2000 ; Charmak & Cohen, 2003 ; Wolff, 2004 ; Hochman, 2009 ; Beaulne, 2012). En Europe, jusqu’au début du xxe siècle, les enfants aujourd’hui appelés « autistes » étaient probablement considérés de manière indistincte comme relevant des arriérations mentales dans les cas graves, ou jugés simplement bizarres dans les cas légers. C’est Léo Kanner, l’un des fondateurs de la pédopsychiatrie aux USA, qui a mis en avant en 1943 l’existence d’un syndrome se différenciant selon lui d’autres pathologies, à partir de onze jeunes patients qu’il avait observés pendant cinq ans (Kanner, 1943). Ces enfants manifestaient une configuration de symptômes singulière justifiant de les distinguer d’autres enfants psychotiques ou retardés mentalement : ils étaient caractérisés par une inaptitude à établir des relations affectives normales avec autrui, un retard dans l’acquisition du langage, avec incapacité, s’il se développait, à lui donner valeur de communication, de fréquentes stéréotypies gestuelles, et un besoin impérieux de maintenir identique leur environnement matériel. Leur aspect extérieur était par ailleurs décrit comme normal. Kanner a emprunté le qualificatif d’« autisme » à Bleuler (1911) qui l’utilisait pour désigner l’un des symptômes de la schizophrénie, le repli sur soi. Cependant, Kanner distingue clairement le nouveau syndrome qu’il a identifié, sous les termes « d’autisme infantile précoce », où les troubles du contact affectif et l’isolement ont à ses yeux un caractère inné, l’enfant dès le début de la vie ne disposant pas des moyens habituels pour développer des relations avec autrui, alors que la schizophrénie apparaît de façon beaucoup plus tardive (adolescence ou âge adulte).
Presque simultanément à la publication de cet article de Kanner, un autre psychiatre, Hans Asperger, décrivait en 1944 en Autriche des cas d’adolescents présentant des symptômes du même type (difficultés sociales et communicatives majeures, ritualisation et rigidité des comportements ou intérêts), mais ayant en revanche un bon langage, une efficience intellectuelle normale voire supérieure dans certains domaines, ainsi qu’une certaine maladresse motrice. Ce regroupement pathologique fut intitulé « syndrome d’Asperger ». En raison de leurs caractéristiques fonctionnelles communes sur plusieurs axes (difficultés sociales, communicatives et de flexibilité adaptative), l’autisme et le syndrome d’Asperger sont aujourd’hui considérés comme des entités à placer sur un continuum parmi les troubles du spectre de l’autisme avec différentes trajectoires et modes d’expressions (voir dans le point suivant l’évolution du Manuel Diagnostique et Statistique des troubles mentaux dans sa dernière version, le DSM-V, APA, 2013).

2. Critères diagnostiques
Depuis l’individualisation de ce tableau clinique particulier par Kanner il y a soixante-dix ans, de nombreux auteurs ont essayé de préciser le concept d’autisme dans sa spécificité et la hiérarchie de ses symptômes. Les débats empiriques et théoriques ont conduit à la coexistence de plusieurs échelles ou descriptions de critères diagnostiques : Classification Internationale des Maladies d’origine anglaise : CIM-10 (World Health Organization, 1990) ; Manuel Diagnostique et Statistique des troubles mentaux, classification d’origine américaine dans ses éditions successives (American Psychiatric Association : DSM-III, 1980 ; DSM-III-R, 1987 ; DSM-IV, 1994 ; DSM-5, 2013) ; classification française : CFTMEA-R (Mises et al., 2012). Chacune de ces classifications, bien que repérant globalement des symptômes similaires, les organise ou les met en perspective de façon différente, en raison de méthodologies et d’hypothèses distinctes concernant les mécanismes étiologiques sous-jacents. Une classification basée sur des critères comportementaux strictement objectifs et indépendants d’un cadre théorique d’interprétation des pathologies du développement ne paraît pas possible ni même souhaitable. Tout inventaire de caractéristiques « déviant de la norme » est issu d’un certain regard porté sur l’enfant, d’une conceptualisation du fonctionnement et du développement jugé « normal » et/ou « sain », et des articulations sous-jacentes entre domaines. Ainsi, toute définition de l’autisme dépend-elle d’une certaine représentation du développement humain et n’est pas réductible (en tout cas à l’heure actuelle) à un marqueur, qu’il soit comportemental ou biologique, qui permettrait de décider si un individu en est atteint ou pas. Le concept d’autisme correspond à un syndrome composite ayant une forte hétérogénéité clinique, et son diagnostic repose sur le jugement du praticien, à la différence d’autres pathologies touchant les facultés mentales, telles que la trisomie 21, définies par un marqueur génétique. Pour autant, afin que chaque praticien ne développe pas son système de classification personnel, mais puisse échanger avec les autres, et faire avancer la compréhension scientifique de ces pathologies, il est essentiel d’expliciter au maximum les critères utilisés pour le diagnostic, et de ne pas les considérer comme des systèmes clos et définitifs, mais susceptibles d’évoluer au fur et à mesure des confrontations avec les recherches conduites auprès de ces populations sous l’angle descriptif (études cliniques, épidémiologiques) comme sous l’angle de l’interprétation des processus sous-jacents (études psychologiques, génétiques, neurobiologiques, etc.).
Le concept d’autisme a une extension plus ou moins large selon les systèmes de classification : la CIM-10 et la CFTMEA-R différencient plusieurs sous-catégories spécifiques, réservant par exemple le terme d’autisme typique aux enfants ressemblant à ceux décrits par Kanner, et utilisant pour les autres cas d’autres subdivisions (ex : troubles envahissants du développement non spécifiés, troubles désintégratifs de l’enfance, dysharmonies évolutives, etc.), en tenant compte de l’efficience intellectuelle relativement bien préservée ou au contraire plus sévèrement affectée, ainsi que de l’extension des troubles. Les classifications de type DSM ont tendance à inclure comme « autistes » une catégorie plus large d’enfants que le système CFTMEA-R. Les versions DSM-IV, puis DSM-IV-TR ont pendant un temps tenté d’établir des subdivisions plus fines. Un travail de réorganisation plus fondamental, à l’appui des recherches épidémiologiques récentes dans laquelle la variabilité clinique s’ajustait mal à ces subdivisions formelles, a conduit à évoluer dans la version DMS-5 vers une approche plus dimensionnelle, regroupant les différentes formes sous l’appellation du « Trouble du Spectre de l’Autisme » (TSA) conçues dans un continuum, avec des manifestations d’intensité plus ou moins sévère dans deux axes principaux (Communication sociale/Intérêts restreints et comportements répétitifs), et articulées à des besoins de soutien plus ou moins importants. Le terme « spectre » est à comprendre ici dans le sens d’une suite continue de formes de syndromes proches, permettant de traduire l’importante hétérogénéité clinique.
Ces divergences expliquent, entre autres, pourquoi les données épidémiologiques ont pu varier selon les époques ou les pays, et aussi les difficultés de comparabilité de certaines recherches au plan international. Plusieurs auteurs font part, à la lecture des travaux internationaux de leur perplexité quant au statut véritablement similaire des cohortes d’étude que ce soit en termes d’intensité des troubles ou d’organisation psychique. C’est pourquoi il est essentiel que puissent être rendus publics, et validés sur une large population, les outils diagnostiques utilisés. Parmi les outils les plus approfondis disponibles aujourd’hui en langue anglaise et française, on peut citer l’entretien diagnostique basé sur la CIM-10 mis au point par l’équipe du Pr M. Rutter à Londres, l’ADI-R (Lord, Le Couteur & Rutter, 1994), ainsi que l’échelle CARS (Schopler, Reichler, De Vellis & Daly, 1980) pour l’évaluation de l’intensité/sévérité des symptômes. L’échelle ADOS permet quant à elle de porter le diagnostic sur la base d’une observation directe semi-structurée proposant une palette de situations interactives à l’enfant (Lord, Rutter, Goode et al., 1989). Tous ces outils ont fait l’objet de traductions françaises et d’études de validation permettant leur usage en France.
À l’heure actuelle, le concept nosographique d’autisme est encore, on le voit, en pleine évolution, et les révisions régulières des systèmes de classifications des pathologies sont précisément faites pour tenir compte de l’avancée des recherches et ajuster au mieux les concepts utilisés aux nouvelles connaissances (cliniques, épidémiologiques, génétiques…). La tendance à attribuer aux individus souffrant de pathologies des étiquettes, ou des « catégories » pour les classer, fait certes partie d’une certaine tradition médicale, ainsi que d’une demande des familles et des structures de prise en charge (sanitaires ou éducatives), qui ont besoin de mettre des mots sur une réalité bouleversante, difficile à comprendre, pour y apporter des réponses ciblées. Cependant, l’approche dimensionnelle plutôt que strictement catégorielle trouve de plus en plus de support (ex : DISCO, Leekam, Libby, Wing, Gould & Taylor, 2002 ; et aussi le TSA, avec deux axes dimensionnels et degrés de sévérité sur chacun dans le DSM-5, 2013). Chaque individu résulte d’une combinaison et organisation unique d’un certain nombre de caractéristiques de fonctionnement et de dysfonctionnement, elles-mêmes en évolution, et en interaction avec des conditions environnementales qui lui sont propres. Cet abord fonctionnel et dynamique permet d’envisager avec plus de souplesse chaque enfant dans sa singularité, plutôt que de le restreindre à une étiquette syndromique dont aucun « prototype » ne reflète les individualités ou qui plaquerait sur lui une vision uniquement déficitaire. Hétérogénéité et complexité de chaque individu ne justifient pas pour autant de laisser la demande diagnostique dans le flou ni de la reporter à plus tard, le temps que les symptômes soient plus flagrants. Pour les familles (et l’ensemble des personnes s’occupant de l’enfant), l’information diagnostique précoce demeure cruciale, car elle oriente l’attention vers un développement différentiel de l’enfant qui justifie un soutien et un ajustement spécifiques, avec pour but de limiter autant que possible l’installation ou l’aggravation de handicaps.
On trouvera dans le tableau 1 les critères diagnostiques issus de la dernière concertation internationale parus dans le DSM-5 (2013).
Tableau 1. Critères diagnostiques d’un trouble du spectre de l’autisme (DSM-5)

	Trouble du spectre de l’autisme
 
Le sujet doit présenter les critères A, B, C et D
 
A. Difficultés persistantes dans les domaines de la communication et des interactions sociales dans une variété de contextes, non expliquées par d’autres retards de développement généraux, se manifestant par la présence des 3 éléments suivants :
A1. Difficultés de réciprocité socio-émotionnelle : variant depuis une approche sociale anormale et une incapacité à tenir une conversation en raison d’une réduction d’intérêts, d’émotions, d’affects et de réponses jusqu’à l’absence totale d’initiation d’interactions sociales.
A2. Déficits de l’utilisation des comportements non verbaux à des fins d’interactions sociales : depuis une faible intégration de la communication verbale et non verbale, certaines anomalies du contact visuel et du langage corporel ou des difficultés dans la compréhension et l’utilisation de la communication non verbale, jusqu’à un manque total de mimiques ou gestes expressifs
A3. Difficultés à développer et maintenir des relations interpersonnelles appropriées à son niveau de développement (au-delà de celles avec ses proches) : variant depuis des difficultés à adapter ses comportements à différents contextes, des difficultés à partager des jeux imaginatifs (symboliques) et à se faire des amis, jusqu’à une absence apparente d’intérêt pour les personnes
B. Présence de comportements, d’intérêts ou d’activités à caractère restreint ou répétitif se manifestant par au moins 2 des 4 éléments suivants :
B1. Langage, mouvements moteurs ou utilisation d’objets stéréotypés ou répétitifs (tels que stéréotypies motrices simples, écholalie, utilisation d’un langage idiosyncratique ou utilisation répétitive d’objets)
B2. Attachement excessif à des routines, patterns ritualisés de comportements verbaux ou non verbaux, résistance excessive aux changements (ex : rituels moteurs, insistance pour suivre le même trajet ou manger les mêmes aliments, questionnements répétitifs, ou détresse extrême lors de petits changements)
B3. Fixations ou restrictions importantes des intérêts, de focalisation et d’intensité anormales (Attachement marqué ou préoccupation à l’égard d’objets inhabituels, intérêts hautement circonscrits et persévératifs).
B4. Hypo- ou hyperréactivité à certaines stimulations sensorielles ou intérêt inhabituel envers des aspects sensoriels de l’environnement (ex : indifférence apparente à la douleur, au chaud ou au froid, réactions aversives à certains bruits et/ou textures, touche ou sent les objets de façon excessive, fascination envers les lumières ou les objets en rotation).
B4. Hypo- ou hyperréactivité à certaines stimulations sensorielles ou intérêt inhabituel envers des aspects sensoriels de l’environnement (ex : indifférence apparente à la douleur, au chaud ou au froid, réactions aversives à certains bruits et/ou textures, touche ou sent les objets de façon excessive, fascination envers les lumières ou les objets en rotation).
 
C. Les symptômes doivent être présents depuis la petite enfance (mais il est possible qu’ils ne se manifestent pleinement qu’au moment où les exigences sociales dépassent les limites de l’individu)
 
D. Les symptômes pris dans leur ensemble limitent et altèrent le fonctionnement quotidien de la personne
 
En outre, un degré de sévérité est évalué pour chacun des axes A et B en 3 niveaux (nécessite un soutien/nécessite un soutien substantiel/nécessite un soutien très substantiel) à l’aide de critères fournis dans une grille.





3. Caractéristiques épidémiologiques
Sur la base d’une synthèse de 43 études épidémiologiques publiées entre 1996 et 2009, Éric Fombonne (2009) montre que le syndrome d’autisme « classique » touche environ 20 enfants sur 10 000, mais ce taux s’étend à 60-70 enfants pour 10 000, soit environ 1 enfant sur 150, si l’on considère l’ensemble des TSA, incluant les troubles envahissants non spécifiés (37/10 000) ou le syndrome d’Asperger (6/10 000). L’analyse inclut 17 pays et indique que, si l’on choisit des critères de diagnostic homologues, ces statistiques sont comparables quelle que soit la région du globe (États-Unis, Europe, Asie ; pour la France, voir Fombonne, 1998). Elles sont similaires dans toutes les classes sociales et toutes les cultures. Les taux de prévalence ont augmenté depuis une quinzaine d’années, mais cela ne relève pas d’un phénomène « épidémique », seulement de la combinaison de trois facteurs : un élargissement des critères diagnostiques, une plus grande diffusion des connaissances dans le public qui est sensibilisé aux signes d’alerte de cette pathologie et une amélioration des modalités de dénombrement des cas dans les services de santé (Gernsbacher, Dawson & Goldsmith, 2005).
L’autisme est plus fréquent chez les garçons que chez les filles (sex ratio moyen masculin/féminin : 4,2 M/1 F), l’asymétrie étant moins grande pour les TSA avec retard mental (2 M/1 F) que pour les formes avec efficience intellectuelle préservée (5.5 M/1 F, Newschaffer et al., 2007 et même jusqu’à 12 M/1 F pour le syndrome d’Asperger, selon Whiteley, Todd, Carr & Shattock, 2010). Certains auteurs estiment cependant que les filles pourraient être « sous-diagnostiquées » dans les cas légers et/ou présenter des formes de résilience et de compensations plus élevées liées aux exigences éducatives (Giarelli et al., 2010 ; Constantino & Charman, 2012 ; Dworzynski, Ronald, Bolton & Happé, 2012 ; Zwaigenbaum et al. 2012 ; Begeer et al., 2013).
Dans une forte proportion des cas, l’autisme s’accompagne de retards importants dans les acquisitions : selon les études, on rapporte 50 à 80 % des cas correspondant aux critères du retard mental, de modéré à sévère. Nous verrons au chapitre 3 (cf. p. 109) les raisons de la variabilité de cette estimation. Au-delà de cette estimation globale quantitative de l’efficience mentale, il existe une forte hétérogénéité entre les individus qualifiés d’autistes.
Cette hétérogénéité se manifeste sur plusieurs plans :
a) Les troubles sont plus ou moins étendus et intenses à l’intérieur de chacun des grands domaines comportementaux définissant le diagnostic. Ainsi, par exemple, certains enfants autistes évitent beaucoup plus activement le contact social que d’autres, simplement peu réactifs, et l’expressivité socio-émotionnelle peut varier grandement selon les individus ; les troubles du langage vont du mutisme complet à un langage abondant et correct au plan lexical et syntaxique, mais avec de nombreuses anomalies dans son usage communicatif ; l’intensité des activités stéréotypées, ainsi que le degré de ritualisation ou de rigidité face au changement peuvent également différer de façon notable d’un enfant autiste à l’autre. L’âge de début de manifestations des difficultés peut varier en restant toutefois dans la première enfance.
b) Ces troubles peuvent être associés ou non avec d’autres caractéristiques psychologiques (îlots de capacités intellectuelles exceptionnelles pour la musique, le dessin, le calcul… ; troubles de l’humeur comme des passages dépressifs puis d’excitation euphorique), physiologique ou comportementales (ex : hyperactivité, troubles praxiques, troubles alimentaires, troubles du sommeil, épilepsie…).
c) Enfin, cette configuration de troubles n’est pas statique pour un individu donné ; des évolutions sensibles s’observent avec l’âge en fonction de la maturation, des expériences et de l’accompagnement de l’enfant, selon des trajectoires qui seront évoquées dans les chapitres suivants, même si les anomalies dans la réciprocité des échanges et la compréhension des codes sociaux semblent perdurer tout au long de la vie de ces personnes.

4. Vers l’identification de signes précoces
Malgré le caractère précoce des troubles, défini dans la plupart des systèmes diagnostiques comme antérieur à 36 mois, il existe une variabilité importante, selon les pays et selon les cas, de l’âge de l’enfant au moment où la famille s’inquiète au sujet de son développement et consulte pour la première fois, ainsi que concernant le délai éventuel entre les premiers signaux d’alerte et l’établissement confirmé du diagnostic. Raccourcir ce délai afin de proposer dès que possible un accompagnement ciblé constitue un objectif prioritaire pour un trouble du développement.
En France, l’âge moyen de l’enfant au moment où le diagnostic est établi se situe entre 5 ans et demi et 6 ans (rapport HAS 2010 ; Enquête Doctissimo-Fondation FondaMental auprès de 697 personnes, 2013). Il diffère selon les formes, puisqu’il est plus précoce pour l’autisme typique (4,7 ans) ou les TED non spécifiés (5 ans) que pour le syndrome d’Asperger (9 ans). Globalement, l’âge de l’enfant lorsque le diagnostic est posé a baissé sensiblement depuis une trentaine d’années mais il reste supérieur en France à celui des pays anglo-saxons où il est actuellement de 3 ans environ aux USA (Fountain, King & Bearman, 2011) et de 4 ans au Canada (Ouellette-Kuntz, Coo, Lam, Yu, Breitenbach & Hennessey, 2009) avec des variations selon les états.
Les raisons d’un tel retard en France résultent de plusieurs facteurs : un manque de formation des professionnels de la petite enfance en secteur sanitaire ou éducatif insuffisamment sensibilisés aux signes spécifiques d’alerte sur ce trouble et peu informés sur les services spécialisés auxquels s’adresser pour recommander une consultation d’experts aux familles, consultation qui permette de déboucher sur une prise en charge précoce adaptée en cas de diagnostic confirmé. Mais elles tiennent également à plusieurs difficultés inhérentes à l’établissement d’un diagnostic précoce et différentiel, face à un syndrome dont les manifestations sont hétérogènes en intensité, extensivité et âge d’expression, ainsi qu’aux inquiétudes des professionnels quant aux répercussions sur l’enfant et sa famille de l’annonce d’un handicap.
En effet, plus les troubles apparaissent tôt, et moins ils sont faciles à reconnaître comme spécifiques de tel ou tel syndrome : les bébés n’ont pas énormément de moyens d’exprimer un dysfonctionnement, quel qu’il soit, et les anomalies les plus diverses (du simple trouble digestif à une pathologie plus grave) vont s’exprimer chez le nourrisson par des perturbations des grands domaines fonctionnels : l’alimentation, le sommeil, la régulation émotionnelle (ex : pleurs excessifs). Ainsi, une étude récente (Barnevik-Olsson et al., 2013) indique que 44 % des enfants ayant reçu un diagnostic d’autisme (contre 16 % d’un groupe témoin) présentaient dès la 1re année des perturbations importantes de l’une au moins de ces fonctions au point de conduire les parents en consultation. De plus, à moins d’être spécialistes, peu de parents vont réellement s’inquiéter dans les premiers mois de particularités de la communication avec leur bébé : soit parce qu’ils ne s’attendent pas vraiment à ce qu’un bébé soit très communicatif avant un certain âge (surtout pour les parents peu expérimentés, dont c’est le premier enfant), soit qu’ils attribuent le style de réactivité du bébé (par ex. : très calme, ou ayant de fréquentes colères) à son caractère.
Dans de nombreuses situations, parents comme médecins ont d’ailleurs des raisons de ne pas s’inquiéter, car il existe de très fortes différences interindividuelles dans le développement des bébés, que ce soit sur le plan du tempérament, ou du rythme de développement moteur, langagier, cognitif… Même quand le comportement ou le développement du bébé inquiètent réellement les parents, de nombreux médecins peuvent trouver difficile de se prononcer de façon fiable quant au diagnostic avant l’âge de 24 à 30 mois, car des signes similaires peuvent témoigner d’autres pathologies : un retard mental général, une anomalie neurologique, un trouble spécifique du développement du langage…
Plusieurs types de recherches ont toutefois permis d’avancer sur la détection de signes précoces et de contribuer à l’élaboration d’outils de dépistage de plus en plus fins (recensées par ex. dans Barbaro & Dissanayake, 2009 ; Zwaigenbaum, Bryson & Garon, 2013) : d’une part, par une approche rétrospective basée sur l’analyse de films familiaux d’enfants autistes, films réalisés antérieurement à l’annonce du diagnostic et évalués par des codeurs non informés du diagnostic ultérieur du bébé ; d’autre part dans une approche prospective, par le suivi de cohortes d’enfants à risque plus élevé d’autisme (fratries – cf. p. 32 les facteurs génétiques). Nous présenterons le principe et les limites méthodologiques de chaque approche, puis nous en synthétiserons les principales contributions pour l’identification de signes précoces dans l’autisme.
Dans la mesure où, lors des entretiens diagnostiques, les souvenirs récents des parents peuvent avoir tendance à dominer et à masquer l’évocation des comportements antérieurs, les vidéos que réalisent couramment la plupart des familles de leurs bébés sont un des matériaux utilisés par les chercheurs pour essayer de détecter de façon plus objective des signes parfois ténus d’anomalies dans les interactions précoces ou dans d’autres domaines (sensorialité, motricité, comportements attentionnels…) qui pourraient avoir un impact sur les relations atypiques de l’enfant à son environnement Le principe de ces études est de donner à coder à des juges, ignorant le statut diagnostique des sujets, des films de bébés qui, pour les uns ont grandi sans aucun handicap, et pour les autres, ont reçu ultérieurement le diagnostic d’autisme. Il est important que le ne juge sache pas à l’avance de quel type de bébé il s’agit afin d’éviter des biais de codage, dans le relevé des comportements d’échange observés. La période couverte par les films analysés varie de 0 à 24-30 mois pour la plupart.
Cependant, ces études rétrospectives basées sur des films familiaux sont sujettes à des critiques méthodologiques, soulignées par Zwaigenbaum et al. (2013). La qualité de ces films amateurs est hétérogène, tout comme la périodicité de leur réalisation au cours des premiers mois. Les situations filmées ne sont pas représentatives, les enregistrements ayant tendance à être plus focalisés sur des événements marquants (ex : premiers jours, premiers pas, anniversaires) que sur les situations banales du quotidien. De plus, il est probable que la famille arrête la caméra quand le bébé a un comportement inhabituel ou de détresse, ou tout simplement s’il ne réagit pas, ce qui ne permet pas de se faire une idée de la fréquence de ces éléments éventuellement atypiques dans les premiers mois. Enfin, ces données exigeraient davantage de comparaisons avec des bébés manifestant d’autres pathologies.
Malgré tout, les analyses rétrospectives de vidéos familiales restent informatives pour l’identification de caractéristiques peu détectables à l’œil nu, et donc moins sensibles à des biais de filmage : signes ténus ou paramètres comportementaux uniquement repérables par des analyses technologiquement poussées (ex : analyse spectrale vocale ; microanalyse des rythmes ou enchaînements temporels des comportements entre partenaires ; analyse de l’anticipation ou de la symétrie des mouvements, pour la recherche de signes moteurs précoces…).
La deuxième voie d’identification prospective de signes précoces s’est considérablement développée ces dernières années. En effet, compte tenu de l’augmentation du risque dans les familles comportant un enfant autiste d’avoir un autre enfant atteint dans la fratrie (risque de récurrence limité mais accru par rapport aux familles tout-venant, cf. p. 32), des équipes de chercheurs ont entrepris des études de suivi longitudinal depuis leur naissance de cohortes d’enfants cadets d’enfants autistes, pour pouvoir repérer le plus tôt possible les manifestations faisant suspecter un syndrome autistique et mettre en place des interventions adaptées. Ces protocoles ont l’avantage, par rapport aux études de films familiaux, de procéder à des relevés comportementaux plus systématiques et mieux contrôlés, tant par observation des enfants en situation naturelle qu’en situation expérimentale explorant de possibles particularités de traitement (ex : enregistrements électro-physiologiques, mesures de poursuite oculaire, etc.). Une partie des observations est filmée, ce qui permet à nouveau de faire effectuer les analyses comportementales par des juges naïfs quant au groupe d’appartenance du sujet. Une limite de ces recherches peut cependant résider dans le fait que les enfants autistes de familles à incidence multiple ne sont pas forcément pleinement représentatifs de l’ensemble des cas d’autisme, et que le choix des critères pour constituer des groupes comparatifs pertinents, soit de cohortes « à faible risque » ou à risque de développer d’autres troubles, peut s’avérer délicat (Zwaigenbaum et al., 2013).
Examinons à présent les principales dimensions de signes précoces que ces travaux ont mis en évidence de façon récurrente à travers les différentes méthodologies.
Des signes distinctifs, relativement aux enfants au développement typique ou avec retard de développement, sont déjà identifiables de façon robuste au cours de la 2e année de l’enfant ultérieurement confirmé dans un diagnostic d’autisme, et sensibles pour la plupart dès l’âge de 12-14 mois. Ces signes précoces s’observent dans les domaines suivants :
– communication sociale : moindres réponses d’orientation sociale en particulier à l’appel du prénom et capacités plus faibles d’attention conjointe ; un retard du développement des outils communicatifs verbaux et gestuels s’observe également mais la différence est seulement sensible comparativement aux enfants typiques, elle est moins mois nette avec les enfants retardés mentaux ;

– comportements répétitifs sur le corps propre et/ou dans l’usage d’objets, tels que leur inspection visuelle intense, des actions extrêmement répétées de taper, faire tourner… ;

– régulation émotionnelle atypique : moins d’affects positifs, et plus de variabilité et d’intensité dans les affects négatifs ;

– retards ou anomalies du développement psychomoteur dans le contrôle moteur en particulier postural. Cependant, là encore, ce critère paraît plus discriminant relativement aux enfants typiques que retardés ;

– anomalies de trajectoire développementale (détectables dans les suivis longitudinaux) : réduction progressive des comportements sociaux appropriés à l’âge et acquisition ralentie (avec parfois un plafonnement, une stagnation à un même niveau) du langage et des habiletés cognitives non verbales.


Au plan interindividuel, de grandes disparités demeurent pour identifier précisément quand les premières manifestations comportementales du trouble sont apparues. La revue de question de Zwaigenbaum et al. (2013) fait apparaître plusieurs types de trajectoires possibles selon les enfants : dans certaines formes à début précoce, les troubles sont manifestes avant 12 ou même 6 mois, dans d’autres, l’évolution de l’enfant ne montre pas de signes distinctifs puis stagne (forme « plateau »), dans d’autres enfin, après une phase de développement typique, l’enfant présente une régression des acquisitions, en particulier au plan socio-communicatif (perte de langage, du contact par le regard, le sourire, etc.). Face à ces débuts « tardifs » de l’autisme, plusieurs interprétations sont à envisager : il est possible que les signes dysfonctionnels aient existé mais aient été trop ténus pour être détectés, ou n’aient pas encore dépassé le seuil des limites adaptatives de l’enfant, mais il n’est pas exclu non plus que l’expression de cette pathologie soit variable, depuis la naissance jusqu’à 3 ans (voire même un peu plus tard dans le syndrome d’Asperger). Pour autant, ce critère d’âge des premières manifestations ne peut suffire en lui-même à déduire que l’on a affaire à des formes où varierait l’importance des facteurs neurobiologiques ou génétiques, compte tenu des facteurs complexes de type épigénétique ou environnemental susceptibles d’intervenir dans l’intervalle temporel d’expression des troubles.
Les recherches se poursuivent quant à l’identification de signes précoces éventuellement détectables avant 12 mois, dans deux directions, l’une concernant les domaines fonctionnels à explorer, l’autre la mise au point de techniques pour explorer les traces de particularités neurofonctionnelles sous-jacentes aux difficultés adaptatives qui émergent ensuite au plan comportemental. Ainsi, selon plusieurs chercheurs (Nadel, 2009 ; Rogers, 2009), il est possible que les signes précoces soient présents tout d’abord non pas tant directement dans la sphère socio-communicative que dans d’autres secteurs du fonctionnement (perceptif, posturo-moteur, ou de la régulation des réponses émotionnelles à l’environnement telles qu’irritabilité ou réaction excessive à la nouveauté). Les modalités singulières de son fonctionnement neurobiologique conduiraient l’enfant à sélectionner ses expériences environnementales d’une façon atypique et entraîneraient en conséquence une perturbation adaptative avec un impact plus marqué sur les interactions sociales, et une expression des difficultés qui deviendrait sensible seulement à partir de la fin de la première année. À l’appui de cette idée, l’étude de Baranek (1999) signale l’existence de signes subtils différenciateurs dès 9-12 mois dans la sphère sensorielle et motrice, celle d’Esposito, Venuti, Maestro & Muratori (2009) des anomalies de l’asymétrie posturale détectables avant 5 mois. La recherche de Brisson, Warreyn, Serres, Foussier & Adrien (2012), bien que portant sur un petit effectif, trouve également dès 4-6 mois des difficultés d’anticipation motrice (ouverture bouche à l’approche de la cuiller pendant l’alimentation) qui distinguent les bébés ultérieurement diagnostiqués autistes des bébés contrôles. L’étude longitudinale prospective de Zwaigenbaum, Bryson, Rogers, Roberts, Brian & Szatmari (2005) identifie dès 6 mois, chez des bébés à risque qui se développent ensuite avec un syndrome d’autisme, des signes de cette nature, c’est-à-dire des caractéristiques non spécifiquement socio-relationnelles dans les toutes premières phases mais affectant de façon plus large les niveaux d’éveil, de réactivité et de régulation comportementale du bébé : difficultés de désengagement des orientations visuelles, passivité et niveau d’activité très bas à 6 mois suivis à 12 mois de réaction intenses de détresse, etc.
De plus, l’avancement ces dernières années de techniques ajustées à très jeunes enfants permet d’améliorer l’investigation de signes neurofonctionnels précoces. Ainsi par exemple, Lloyd-Fox et al. (2013) ont pu observer, au moyen de mesures de spectroscopie proche infrarouge, que des bébés de 4-6 mois d’une cohorte à risque présentaient moins de réponses neurales spécifiques aux stimuli sociaux (auditifs ou visuels) que des bébés contrôles. À l’aide de méthode d’imagerie non invasive (IRM du tenseur de diffusion), on a pu repérer une maturation différentielle des faisceaux de fibres de la matière blanche dès la première année, qui différencie les bébés à l’évolution autistique avant même que les manifestations comportementales soient clairement apparues (Wolff et al., 2012). Les techniques d’eye-tracking (enregistrements des explorations visuelles) et de potentiels évoqués (enregistrement via des électrodes sur la surface du crâne des modifications de potentiel électrique associées aux activités cérébrales) sont, elles aussi, très prometteuses pour contribuer à repérer des réponses atypiques du bébé dès le niveau perceptif et attentionnel.
Si ces recherches représentent un progrès très important pour le dépistage de signaux d’alerte, y compris présymptomatiques, des études ultérieures seront bien entendu nécessaires pour évaluer le caractère prédictif de tels indices quant à l’évolution de l’enfant vers un syndrome autistique. Nous reviendrons dans le dernier chapitre sur les implications du dépistage et du diagnostic précoce pour l’accompagnement des familles et la prise en charge de l’enfant.
Compte tenu de l’avancée des recherches, et du développement d’échelles et questionnaires à meilleure fiabilité les prenant en compte (que nous détaillerons en fin d’ouvrage), les recommandations du dernier plan Autisme 2013 du ministère des Affaires sociales et de la Santé sont de viser un dépistage et si possible un diagnostic dés 18 mois, par la mise en place d’un réseau d’alerte via les professionnels de la petite enfance, relayé ensuite par des réseaux de diagnostic plus experts, et associés à la mise en place d’un accompagnement adapté des familles.

5. Hypothèses étiologiques
Les causes de l’apparition d’un trouble du spectre de l’autisme chez un enfant demeurent pour l’instant inconnues. Cependant, les hypothèses avancées ont évolué depuis 70 ans, grâce au développement d’observations systématiques (enquêtes épidémiologiques, études menées à des étapes précoces du développement du syndrome, etc.) qui ont permis de relativiser le poids que l’on a pu accorder à différents types de facteurs. Les facteurs étiologiques potentiels, comme pour toute entité pathologique, sont de deux grands types : exogènes ou endogènes. Bien que non exclusifs les uns des autres pour l’origine d’une pathologie, et toujours en interaction pour son développement, les chercheurs leur attribuent des influences inégales dans leurs modèles.
Les facteurs exogènes font référence à des éléments extérieurs à l’individu qui viennent perturber son développement. Dans l’hypothèse de facteurs purement exogènes, l’individu serait constitutionnellement « sain » mais rencontrerait dans son environnement des conditions néfastes à son développement. Ces facteurs environnementaux peuvent être de nature très diverse : facteurs biologiques (ex : infection pré- ou postnatale, carence alimentaire, mais également micro-environnement des gènes au moment de la division cellulaire, qui peuvent modifier leur expression), facteurs traumatiques « matériels » (ex : souffrance au moment de l’accouchement), facteurs psychologiques (ex : perturbations des relations affectives avec l’entourage, événement vécu comme traumatisant…).
Les facteurs endogènes font référence à une prédisposition constitutionnelle de l’individu à se développer d’une façon inhabituelle (entendue ici au sens d’un éloignement de la moyenne des modalités fonctionnelles adaptatives sans préjuger que cela conduise à des capacités altérées), généralement conçue comme liée au patrimoine génétique du sujet. Ces facteurs constitutionnels ne suffisent pas nécessairement à eux seuls à provoquer une pathologie. Ils peuvent soit rester muets, s’ils ne rencontrent jamais les facteurs environnementaux (de quelque type qu’ils soient, cf. ci-dessus) propices à l’expression de dysfonctionnements, soit se manifester a minima (par ex. : sensibilité sensorielle particulière, compétences moindres ou supérieures à la moyenne dans certains domaines, traits de caractère…), soit encore aboutir à des déséquilibres et à une pathologie avérée.
Actuellement, avec le recul de milliers de recherches scientifiques accumulées, les chercheurs pensent en grande majorité qu’il n’y a pas une origine unique à l’autisme, mais plusieurs étiologies différentes possibles (correspondant aussi à une hétérogénéité clinique du spectre). Ainsi, il existerait plusieurs combinaisons possibles de facteurs aboutissant à une « voie finale commune », un jeu conjugué d’altérations impactant le développement cérébral d’une manière qui affecte particulièrement un système fonctionnel normalement intégré (principalement celui de la communication et des relations sociales, mais pas uniquement), avec des répercussions en cascade sur tous les secteurs de fonctionnement et de développement du sujet.
Ce modèle étiologique multifactoriel à combinaisons multiples des troubles du spectre de l’autisme implique :
– des facteurs multigéniques de vulnérabilité (Betancur, 2011),

– en interaction avec une pluralité de facteurs environnementaux pouvant intervenir au niveau pré-, péri ou postnatal (facteurs épigénétiques, pathologies infectieuses, perturbations hormonales influençant le développement du fœtus, traumatismes périnataux tels qu’une souffrance pendant l’accouchement, naissant prématurée, etc.) dont l’incidence cumulée est significativement plus élevée dans cette population que dans la population générale (cf. par exemple les méta-analyses de Gardener, Spiegelman & Buka, 2009 ; 2011).


Il existe peu de modèles étiologiques de l’autisme reposant uniquement sur des facteurs exogènes, en dehors de l’approche psychodynamique, qui a considéré un temps que l’autisme était entièrement d’origine psychogène (en raison de défaillances relationnelles supposées de l’entourage familial), ce qui n’est heureusement plus le cas aujourd’hui des « psychanalystes sérieux » comme le défendent Golse (2003) et Hochmann (2013). Le rôle potentiel de facteurs exogènes tels que l’alimentation, des carences en vitamines, des allergies développées à certaines substances demeure à l’heure actuelle mal étayé scientifiquement.
Les arguments en faveur d’une implication de facteurs génétiques dans les TSA sont nombreux (voir notamment en français la synthèse de Jamain, Betancur, Giros, Leboyer & Bourgeron, 2003) et nous en exposons rapidement les principaux ci-dessous afin d’éclairer le lecteur sur un domaine parfois méconnu ou suscitant des représentations trop schématiques, malgré des avancées scientifiques importantes.
Le premier élément est la répartition asymétrique du syndrome chez les garçons et chez les filles, décrite plus haut. Le second est que 4,5 % des familles comprennent plus d’un enfant autiste ce qui représente un risque de récurrence qui, tout en restant limité (les fratries ont la moitié de leur patrimoine génétique en commun), est 45 fois plus élevé dans ces familles que dans la population générale (Folstein & Rosen-Sheidley, 2001). Troisièmement, les études de jumeaux dont l’un est autiste montrent qu’en cas de faux jumeaux (ou jumeaux dizygotes) le risque que le co-jumeau soit aussi atteint est comparable au risque d’un frère ou d’une sœur non gémellaire, alors que le risque s’accroît nettement (40 % à 85 % de doubles atteints, avec des degrés de sévérité variables) pour les vrais jumeaux (ou jumeaux monozygotes, qui ont des gènes identiques). On n’atteint certes pas les 100 %, ce qui témoigne de l’implication de facteurs environnementaux, mais l’augmentation est notable.
En plus des arguments épidémiologiques, les recherches en génétique s’appuient plus directement sur des analyses des caryotypes d’enfants autistes et de leur famille (cartes d’identité génétiques obtenues à partir d’un prélèvement sanguin, et de l’ADN contenu dans chaque cellule). Environ 15 % à 20 % des cas d’autisme sont associés à une maladie génétique connue comme le syndrome de l’X fragile, la sclérose tubéreuse de Bourneville ou le syndrome de Rett. Pour les 80 % restants, on n’a pas jusqu’ici identifié d’anomalie chromosomique qui leur serait commune et spécifique. Cependant, le développement de nouvelles techniques d’analyse génétique, les nombreuses analyses de gènes candidats et l’amélioration de la définition du diagnostic ont permis au fil du temps de diriger les recherches sur plusieurs sites sensibles sur le génome, régions qui pourraient présenter à une fréquence plus élevée que la normale certaines anomalies (pas forcément héritées, mais pouvant résulter de mutations spontanées), en particulier les bras longs des chromosomes 2, 6, 7 et 15 ou les chromosomes sexuels (Philippe et al., 1999 ; Jamain et al., 2003 ; Muhle, Trentacoste & Rapin, 2004 ; Geschwind, 2011 ; Berg & Geschwind, 2012). Ces zones spécifiques sont intéressantes, car leur activité est impliquée dans des domaines de fonctionnement qui paraissent affectés dans l’autisme : activation de neurotransmetteurs participant aux processus de régulation socio-émotionnelle et aux fonctions cognitives telles que mémoire et apprentissage, troubles du langage expressif, ou encore troubles de la filtration sensorielle (Ameis & Szatmari, 2012). Certaines voies biologiques ont été identifiées mettant en cause des gènes (NLGN3/4, SHANK3, NRXN1) impliqués dans la formation et le maintien des connexions neuronales (1-4) (Bourgeron, 2009).
Certes, le chemin est encore long avant de pouvoir examiner les multiples « gènes candidats », et caractériser ceux qui pourraient intervenir dans ce syndrome et de quelle manière depuis le niveau biologique moléculaire jusqu’aux niveaux de leur expression au plan cognitif et comportemental. Mais les avancées des dernières recherches sont réelles, avec une contribution notable d’équipes scientifiques françaises, et toutes confirment la probable hétérogénéité des gènes de susceptibilité à l’autisme (3 à 15 gènes pourraient intervenir indépendamment ou en interaction), qui participerait à la grande variabilité clinique observée, en interaction avec les facteurs environnementaux.
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