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Introduction : TND (Trouble du NeuroDéveloppement)

Troubles du

Handicap

Intellectuel langage

Apparaissent precocement, pendant la période de
développement, souvent avant I'entrée a I'école primaire.
lls entrainent un retard ou un déficit de développement
qui a des conséquences sur le fonctionnement personnel,
social, scolaire et professionnel.

Troubles des
apprentissages

Troubles
moteurs
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Introduction

"~ DIAGNOSTIC
~ REPERAGE

DIAGNOSTIC COMPLEXE
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La démarche diagnostique

DIAGNOSTIC

REPERAGE

Ne parle pas N’a pas d’amis

Ne regarde pas
ce qu’on lui
montre

Adaptation d’aprés V. Des Portes 2016 ; V. Des Portes 2020.

SIGNES D’APPEL

A des
mouvements
répétitifs

Ne répond pas
qguand on
I'appel
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La démarche diagnostique

DIAGNOSTIC COMPL
DIAGNOSTIC

REPERAGE

qQuol ? Affirmer un TND Quoi? Préciser le(s) type(s) de TND:
‘ Pas une simple variante TSA, TDI, TDC, TSA + TDI... ?
du développement ?
1 e 2
diagnostic ¢ diagnostic || —
« positif » g, catégoriel
Outils dlagnosthues Outils diagnostiques :
Trajectoire développementale Critéres diagnostiques DSM5, CIM11
aprés intervention précoce Tests standardisés diagnostiques
Echelles de développement (psychométrie, ADI, ADOS,

bilan langage oral / écrit, praxies...)

COMMENT ? Préciser les forces POURQUOI ? Trouver la cause:

et les faiblesses Infection, toxique,
3 fonctionnement cognitif, 4 génétique...
. : affectif, émotionnel . .
diagnostic diagnostic
fonctionnel étiologique
Outils diagnostiques : Outils diagnostiques :
Evaluation multidimensionnelle Cs génétique, neuropédiatrie
Audition, vision, motricité, Anamnése, examen clinique
apprentissages, régulation émotionnelle... IRM cérébrale, tests génétiques

V. Des Portes 2020, Troubles du neurodéveloppement : aspects cliniques.
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Quol ? Affirmer un TND
Pas une simple variante

1 du developpement ?

diagnostic
« positif » i ﬁ“ éﬁ Acquisitions

Outils diagnostiques : psycho-motrices

Trajectoire développementale
apres intervention précoce /

Echelles de développement Interventions précoces

Environnement
B4

-~ Trouble du

o Neuro développement

-
-
_Ij— DOUTE
Age
% l l g

| | T
12 Mois 18 Mois 24 Mois

V. Des Portes 2020, Troubles du neurodéveloppement : aspects cliniques.
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.3 démarche diagnostique

Quol ? Affirmer un TND
Pas une simple variante

e TND : décalage concernant les

diagnostic S ;i

« positif » - AQ& H) (// ¥ {/ﬁ \ « e, .
: acquisitions ou les apprentissages

Outils diagnostiques :
Trajectoire développementale

& e S . % \ ’ N
o ereiloniias par rapport a |'age.

=> age réel différent de
I'age développemental

V. Des Portes 2020, Troubles du neurodéveloppement : aspects cliniques.
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La démarche diagnostique

Quol ? Préciser le(s) type(s) de TND:
TSA, TDI, TDC, TSA + TDI... ?
2 Troubles du
diagnostic
catégoriel fa=—t Iangage

Outils diagnostiques :
Critéres diagnostiques DSM5, CIM11
Tests standardisés diagnostiques
(psychométrie, ADI, ADOS,
bilan langage oral / écrit, praxies...)

Troubles
moteurs

Handicap

Intellectuel Troubles des

apprentissages

V. Des Portes 2020, Troubles du neurodéveloppement : aspects cliniques.
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Co-existence des troubles

Handicap
Intellectuel

Troubles de la
communication

18 - 40% 50-63%

28 - 86%

Troubles
moteurs

Troubles des
apprentissages

50 - 85%
6 - 30%

Gillberg et Fernell, 2014; Inserm, 2016; Kaur et al, 2018; Simonoff et al, 2008; Mansour et al, 2017; Hendren et al, 2018; Levy 2010
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Co-existence des troubles

Troubles anxieux : Troubles dépressif :

- Phobies, TOC, anxiété sociale, syndrome stress - TSA 11% vs 5% non TSA

post traumatique
Prévalence estimée a 23-37% chez 'adulte

- TSA 20% vs 7% non TSA
- Difficulté a évaluer ces épisodes dépressifs :

- 27 - 42 % dans une population adulte
tres peu d'outils

- TDAH-TSA 45,7% vs TSA sans TDAH 25,2%
- symptomatologie atypique

Gillberg et Fernell, 2014; Toureille 2019
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Co-existence des troubles

Situation d’échec et
diminution du

sentiment
compétence

Difficulté(s)
fonctionnelle(s)

Evitement

4

Anxiété
Dépression

Diminution des
situations
d’apprentissage
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.3 démarche diagnostique

COMMENT ? Préciser les forces
et les faiblesses
3 fonctionnement cognitif,
diagnostic affectif, émotionnel
fonctionnel

Outils diagnostiques : Construction de soi

Evaluation multidimensionnelle
Audition, vision, motricité,
apprentissages, régulation émotionnelle...

: expérience interactive ave

Psycho-
affective

dl’'environnement

|

V. Des Portes 2020, reproduction d’aprés J. Xavier

‘_/_,P-f’::—rj
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La démarche diagnostique

POURQUO'? Trouver la cause: 1. Agent causal (congénital ou postnatal / génétique ou acquis / unique ou multiples)
Infection, toxique,
gé néti que.. Infection Ischémie / Anoxie Traumatisme Toxiques Génétique ++
4 e Anténatale  Post-natale Focale : Diffuse : Périnatal :  Post-natal : Alcool Vertark ol
d . t CMV, rubéole Méningo- AVC procidence | dystocie trauma cranien médicaments a:;: P mé_m“'
lagnostic pl encéphali ischémique ducordon | forceps bébé secous, radiati pahogene ::pre:s“’"
étiolo g i que bactériennes  hémorragie noyade AVP pesticides, Pb Y S ERNes

Outils diagnostiques :

Cs génétique, neuropédiatrie
Anamneése, examen clinique

IRM cérébrale, tests génétiques

2 Altération structurelle et fonctionnelle (moléculaire, cellulaire, tissulaire)

Impact sur le développement cérébral (anténatal, périnatal, post-natal)

Neurogenése Morphogenése Migration Axonogenése Régulation Synaptogenése
multiplication hémisphéres / corps calleux neuronale myélinogenése cycle cellulaire plasticité
neurones/ glie cervelet / tronc cérébral cortex/ n gris prolifération synaptique

4, Lésions cérébrales macroscopiques (IRM morphologique)

Holo- Agenésie du  Dysgénesie du Doublecortex

Polymicrogyrie ub Leucomalacies Porencéphalie médulloblastome  Architecture
prosencéphalie corps calleux  vermis et tronc Fille Foetopathie Bourneville périventriculaires [AVC prénatal) cervelet cérébrale

Joubert Gene DCX v (prématuré) + Hydrocéphalie  « normale »

Microcéphalie
Géne ASPM)

Figure 8. Etiologies, facteurs neurobiologiques, réseaux neuronaux altérés dans les TND

V. Des Portes 2020, Troubles du neurodéveloppement : aspects cliniques.
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POURQUOI ? Trouver la cause:
Infection, toxique, Approche Neuro-modulaire
4 génétique ;
diagnostic
étiologique

Outils diagnostiques :

Cs génétique, neuropédiatrie
Anamneése, examen clinique

IRM cérébrale, tests génétiques

MNAAAPS

Cerveau social

ORI G LN, 82 e SER AR Limites :

zones non exclusivement
sociales

limite des techniques (ex
: EEG, IRMS)

résultats contradictoires

V. Des Portes 2020, Brain Connectivity and Neuroimaging of Social Networks in Autism ; Miller and Fishman; 2018
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POURQUOI ? Trouver la cause:
Infection, toxique, Approche Neuro-modulaire
4 génétique ;
diagnostic
étiologique

Outils diagnostiques :

Cs génétique, neuropédiatrie
Anamneése, examen clinique

IRM cérébrale, tests génétiques

MNAAAPS

Cerveau social

ORI G LN, 82 e SER AR Limites :

zones non exclusivement
sociales

limite des techniques (ex
: EEG, IRMS)

résultats contradictoires

V. Des Portes 2020, Brain Connectivity and Neuroimaging of Social Networks in Autism ; Miller and Fishman; 2018




\
AN

INSTITUT
FEDERATIF DU CENTRE RESSOURCESAUTISME / .
DEVELOPPEMENT e

La démarche diagnostique

POURQUOI ? Trouver la cause:
Infection, toxique, ApprOChe Genethue
4 génétique
diagnostic
étiologique

Outils diagnostiques :

Cs génétique, neuropédiatrie
Anamneése, examen clinique

IRM cérébrale, tests génétiques

- Interaction complexe entre les genes et
I’environnement

- Des centaines de genes identifiés

- Formes dites “syndromique”
® ex X Fragile (8 a30% TSA)

V. Des Portes 2020, Hagerman 2002 ; Kaufmann et al. 2017 ;

Leblond et al 2024

< Variable expressivity/
Genetic heterogeneity  incomplete penetrance
SHANK3

CHD8 SCN2A

Autism

SYNGAP1 GRIN2B

Limites : .
- Pénétrance incomplete

- Peu de résultats lorsque
bon niveau intellectuel
- Jumeaux homozygotes

Vorstman JAS et al. 2017 ; Miller and Fishman 2018 ;
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La démarche diagnostique

POURQUOI ? Trouver la cause:
Infection, toxique,
4
diagnostic
étiologique
Outils diagnostiques :
Cs génétique, neuropédiatrie
Anamneése, examen clinique
IRM cérébrale, tests génétiques

Origine
multifactorielle

V. Des Portes 2020,
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Focus sur le diagnostic de TSA

2.1 Diagnostic de TSA

Le diagnostic de TSA est un diagnostic clinique.

Un diagnostic initial de TSA est possible chez I'enfant dés I'age de 18 mois, et il est recommandé
de le formuler en référence au DSM-5 (en attendant la CIM-11) (Annexe 1). Avant cet &ge, un
diagnostic de trouble du neurodéveloppement (TND) est mieux approprié en raison des difficultées
d’'un diagnostic formel et du caractére hétérogéne et non spécifique des trajectoires précoces de
développement.

Il sagit d’ edical gui ' une synthese des informations apportées par les
differents ayant contribué a la démarche clinique
approfondie visant l'examen de fe dimensions du developpement.

Sl est nécessaire dutiliser des instruments standardisés pour le diagne he
diagnostique ne peut se résumer a leur utilisation qui n'‘est qu'ugé aide au Jugement cl|n|que
(Annexe 4).

HAS 2018




FEDERATIF DU CENTRE RESSOURCES AUTISME
DEVELOPPEMENT BSTOUCAARTES

\ INSTITUT /.
I\~

Focus sur le diagnostic de TSA

e Sévérité du TSA

* Présence ou non d’un ) B
* Langage fonctionnel c .

1
Autisme se‘évére

° ° V4 M ICRSZShp v
e Comorbidités et
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Focus sur le diagnostic de TSA

Niveau 1 —— *‘,;*‘

A

Niveau 2  =————p ¥ 7*
I |

,‘ﬂ”

e
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Focus sur le diagnostic de TSA

* Trouble du Spectre de I'Autisme
o Communication et interaction social :
niveau de sévérité

o Caractere restreint et répétitif des comportements :
niveau de sévérité

* Trouble du Développement Intellectuel ou non

* Langage fonctionnel

 Comorbidité (TND, psychiatrique, somatique)
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Merci pour votre attention




