Dépistage, diagnostic et intervention précoces

Le dépistage en Europe :

I’exemple de ’expérience espagnole
Screening in Europe

Le dépistage précoce de I’autisme suscite un intérét gran-
dissant et souléve quelques questions :

* Les Troubles du Spectre de 1’autisme (TSA) sont-ils
identifiables par des signes précoces ?

* Peut-on les détecter dans la population générale ?

* Quelle est la meilleure méthode de dépistage ?

L’autisme est aujourd’hui (Dawson, 2008 ; Dawson &
Faja, 2008) considéré comme un trouble neurodevelop-
pemental, impliquant des facteurs de risque génétiques
et environnementaux. Ces facteurs provoquent des alté-
rations du développement cérébral de 1’enfant entrainant
des difficultés d’interaction avec 1’environnement et des
comportements singuliers. Il est & noter qu’il n’y a pas de
correspondance univoque entre la présence de ces fac-
teurs et 1’apparition de 1’autisme. L’hypothése avancée
est que I’Intervention Précoce (IP) permettrait de modi-
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fier la trajectoire du développement de I’enfant afin d’at-
ténuer les troubles.

La publication du DSM-5 en 2013 a introduit une mise
a jour de la définition des TSA. Basée sur trois compo-
santes nécessaires selon le DSM 1V, I’autisme se défi-
nit maintenant par deux composantes : des déficits de la
communication et de 1’interaction sociales et des com-
portements restreints et répétitifs. Dans les TSA on re-
trouve une grande hétérogénéité des symptomes avec
des schémas développementaux trés variés ce qui rend
difficiles le dépistage et le diagnostic. De plus, du point
de vue épidémiologique, on peut noter que la prévalence
augmente, de 1 sur 1 000 naissances en 1995 a 14 sur
1 000 en 2014 (CDC, 2014). La détection précoce des
TSA est a la fois un besoin et un défi (Garcio-Primo et
al., 2014).

Durant les deux premicres années de la vie de nombreu-
ses études ont mis en évidence des signes précoces des
TSA dans le domaine social, émotionnel, sensorimoteur,
de la communication et du jeu. Le diagnostic devrait étre
possible a 24 mois. Le dépistage encore plus précoce per-
mettrait de poser plus tot un diagnostic et donc de propo-
ser une intervention précoce, bénéfique pour le pronostic
de I’enfant en permettant :

* ’accélération du développement cognitif
* des progres dans I’acquisition du langage
* ’intégration scolaire.

Elle pourrait prévenir les troubles développementaux se-
condaires, tout en anticipant le soutien aux familles afin
de diminuer leur détresse et le fardeau que ce handicap
représente pour la société.

Alors, pourquoi en Espagne, par exemple, seulement deux
provinces pratiquent le dépistage précoce ? Pourquoi les
programmes de dépistage ne sont-ils pas plus répandus ?

Plusieurs études sur le dépistage ont été conduites en
Europe. Les premiers travaux ont été¢ menés au Royaume-
Uni (Baron-Cohen et al., 1996 ; Baird et al., 2000), en-
suite au Pays-Bas (Dietz et al., 2006 : Oosterling et al.,
2009), en Belgique (Dereu et al., 2010), en Espagne,
(Garcia Primo, 2013) et en Suéde (Nygren et al., 2012).
Enfin des études sont actuellement en cours en France, en
Italie et en Finlande.
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Dix facteurs sont pris en compte pour évaluer ces études
sur le dépistage. Ils peuvent, en effet, en modifier les ré-
sultats.

1. T’analyse de données qualitatives sur une large popu-
lation, incluant notamment des effets de 1’interven-
tion sur les faux positifs (enfants sains).

2. les taux de prévalence et I’interprétation de la valeur
prédictive positive.

3. l’age de dépistage. Il est notamment difficile de dis-
tinguer entre TSA et autres troubles de développe-
ment lorsque les enfants sont trés jeunes.

4. le niveau de fonctionnement et le niveau de sévérité
de I’autisme. Le nombre de faux négatifs est plus
¢élevé chez les enfants dont le QI est €levé ; ils pré-
sentent moins de signes durant la petite enfance.

5. lasélection et la formulation des items : formulations
négatives des comportements absents chez ’enfant
par exemple, « I’enfant ne joue pas », présence ou
non d’items qui ne sont pertinents qu’a un age parti-
culier...

6. la définition des seuils, éventuellement variables se-
lon les objectifs du dépistage et les populations étu-
diées.

7. T’adhésion au protocole d’utilisation des outils de
dépistage. Méme avec des outils identiques, les pro-
cédures varient entre les études, par exemple dans
certains cas il n’y a pas de suivi téléphonique aprés
I’administration du M-CHAT.

8. qui sont les informateurs ? Ce sont souvent les pa-
rents, les mieux placés pour connaitre leur enfant
mais qui ont besoin d’étre soutenus par les profes-
sionnels, informés et formés.

9. un engagement moindre pour certains parents du fait
de facteurs socio-éco-ethno-culturels.

10. le contexte, notamment 1’organisation des services,
leur coordination et leur disponibilité.

En Espagne, une étude sur 646 familles du groupe
GETEA en 2003 montre que les premiéres inquiétudes
des parents apparaissent a 22 mois et qu’ils consultent
a 26 mois. Mais le diagnostic est posé bien plus tard.
Ce décalage souligne I’intérét de disposer d’un outil de
dépistage validé pour répondre a ce probléme de santé
publique. Le M-CHAT apparait comme un des outils le
plus utilisé et le plus fiable (sensibilité/spécificité) pour
le dépistage.

Donc de 2005 a 2009 en Espagne, un programme de dé-
pistage a été mis en place. Pour cette étude, une traduc-
tion du M-CHAT en espagnol et une validation de I’outil
(étude exploratoire et réplication) et du systéme de suivi
ont été réalisées (Canal Bedia et al., 2011). La version re-
tenue comporte 23 items, avec des réponses du style oui/
non. Le protocole a été le suivant : entre 18 et 24 mois,
les pédiatres remplissent avec les parents le M-CHAT,
ils enregistrent les résultats dans une base de données a
I’aide d’un logiciel commun (depuis 2009 il n’y a plus de
format papier). Dans ce cadre, le M-CHAT est présenté
comme un outil de détection des difficultés du dévelop-
pement social et de la communication et non comme un
outil de dépistage des TSA. En cas de risque de TSA
repéré, une évaluation est effectuée et le diagnostic est
éventuellement posé.

Garcia Primo et ses collégues (2013) ont évalué un pro-
gramme de dépistage précoce dans deux régions d’Espa-
gne (Salamanca et Zamora). Cette étude a été menée sur
une population de 9 524 enfants grace a la collaboration
de 54 pédiatres (leur participation a d’ailleurs augmen-
té).

Ce type de protocole de dépistage a permis de diminuer
en 10 ans I’age du diagnostic de 28 mois avec, en 2003,
dans I’étude du groupe GETEA, un diagnostic a 54 mois,
et en 2013 sans le M-CHAT un diagnostic a 38 mois et
avec le M-CHAT un diagnostic a 26 mois.

En conclusion, il existe, bien entendu, des limites dans ce
processus de dépistage, notamment le fort taux de faux
positifs ainsi que de faux négatifs, expliqués peut-étre
par la forte variabilité de la présentation des signes de
TSA a un si jeune age. Le dépistage précoce des TSA
est un vrai défi mais essentiel a intégrer dans le systéme
de surveillance développementale (Dworkin, 1989) et
également bénéfique pour anticiper la guidance familiale
aupres des parents. I n’existe pas a 1’heure actuelle de
consensus sur 1’outil de dépistage le plus efficace bien
que le M-CHAT reste aujourd’hui le plus utilisé. 11 est
aussi treés important de suivre tous les enfants inclus dans
les programmes de dépistage, plus particulierement les
faux négatifs afin de mieux comprendre comment ils ont
échappé au repérage ce qui contribuera a améliorer les
outils de demain.
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