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Ce webinaire est enregistré : acces egz['eplay des demain
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Pdf du support Powerpoint egalemént disponible en lighe sur
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et faire une capture d’écran durant le webinaire.

©2025 APPEA - Sandrine Sonié et René Pry - Tous droits réservés




Pertinence des notions de TND et de spectre pour définir Cautisme ?

Vers un retour a la clinique

Mardi 23 septembre 2025 o
Vos remarques, vos commentaires pr@?éssionnels
et vos questions aux intervenants a ég«ifi’re dans le volet
Discussion. ¢

)
,O_C)

[ 6 ]
Reprise ou syntl;gse faite par
nos r@%orteurs
et présentée en ZéF\{%"partie apres ’exposé court
o)
o\
Assurez-vous dans la fe@’e’tre de discussion que vos messages sont bien
adresseés « A tout l@monde » (et non juste « Hotes et panélistes »)
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« Et si Pautisme ne relevait
ni d’un spectre, @Q@
ni d’un trouble du @

*

neurodéveloppemeg&,@? >
N

i
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TND : contexte d’apparition

<
1. GB : Michael Rutter (1933-2021) S
* Notion de « Developmental Disabilit@*

A. Début précoce
A. Déficitfonctionnelen lien avec la maturatioQ@.l SNC
B. Stabilité évolutive 6(0'

2. Année 2010 & ’ b

* France : Nécessité pour L@%rofesseurs de Médecine de publier dans
des revues a impact : Ctinique/Neurosciences/Sei = '

« USA:NIMH: crit‘ere%@omportementaux et Neuro « quelque chose »

3.DSM-5: Appar%@ officielle des TND

* .
Troubles sensoriels, Retards mentaux et tous les « Dys »
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Criteres diagnostiques d’un TND

DSMS critere clinique (1 051&3)

Impacts sur le fonctlortﬁement

(o@

Debut précace
@

Non |mp4}‘fable a .

o>
.s\{@
AO)
Aucun critere «neuro quelque chose »




TSA: deux criteres cliniques en interaction

&
Naissance: Une orientation perceptive particuliere 18 mois: un tr%'@ment non social des informations
(o
Qf.)
QO
0 v 4 L] [
o Déficits
Comportements (009 persistants de la
. . Stéréotypés © communication
Signes positifs o ® Signes négatifs
Perte du bials social et Interets N et des Perte du biais social
M du traitement perceptif . \QJ . .
restreints - Interactions
\OQ sociales

18 mois: période sensible ? Ceavyeas A% AleSataiHe Schilier Rlagape syioaptiepie (Synaptic pruning); macrocéphalie;

activation des aires de Broca et de Wernidee(Blosion lexicale, compréhension > production)



Le spectre de I’ autisme

Un phénomene défini par des criteres, mais auss'g@'ar une dimension: le spectre

0\6
O
G

>

S

?

[ @1'
Autisme « non DSM-5_ & TSA + troubles associés  Conditions génétiques,
visible » (franc, pur, ner (TSA + autres TND; + autres ~ médicales, psychiatriques
(Traits autistiques, (O\ troubles psychiatriques) identifiées +TSA
autisme au féminin, HPI) La précoce (TDI 13-84%)** (XFra, T21, Cécité ... +TSA
ge tardif
Phénotype élargi Autisme prototypique Autisme syndromique



Le spectre : quatre specificateurs en interaction*

Impact sur le fonctionnement et le developpement

&
@0

. R i (b‘o&ﬂ peut ordonner les
\le=tele e Vad'un langage trés ampoulé rmes d'autisme sur leur
langage a l'absence de langage. e}qf-’ Phénotype decrit par les 4

spécificateurs (Spectre)

0\6 1 Autisme Profond
: . Langage —
Niveau ¢ \Va des HPI a la zone de ()0 Intelligence -

intellectuel déficience inteIIectueIIe:g(O'
Sévérité+

C'g(b' Langége +/- I E E I
. \Q Intelligence +/-

Comorbidité +/-

Vé Vé . 7 \
Severite e Echelles. « H%@icap » Sévérité +/-
.\Q’& Langage +

Intelligence +

o OQ Comorbidités -
S o X fr@ Sévérité -
Comorbidités

. @ . Phénotype élargi

*Dimensions de variation qui change le tableau clinique

Comorbidité+
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L’autisme de la recherche

Le prototype est un sous-ensemble
reconnaissable du spectre aboutissant a une
certitude clinique élevée universelle chez les
experts.

Cette similitude ne se dégrade pas
continument quand on étend la catégorie en
Qrévalence 8\@’
Etre «un peu » quelque chose ne marcl@\
pas pour certains faits biologiques \(’\\' |

\QQ Autisme DSM-5 1
0‘0 «non visible » (franc, pur, kanner)
s\s\\ (Traits autistiques, )
O autisme au féminin, HPI) Langage prec.oce)
Langage tardif

Phénotype élargi Autisme prototypique
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L’autisme des cliniciens

§?+ autre TND + autres troubles psychiatriques
Diagnostics complexes

Phénocopie

Chevauchement de
la symptomatologie




L’autisme des parents et des associations

,09
« L’aut'@me Profond »
S
O
°0 %ritéres DSM-5 + QI<50

o Surreprésentation féminine
,006 * Forte stigmatisation

) « Comportements problemes
’\\,Q’ * Résistance aux environnements inclusifs
. . 7 7 . /7 . \
TSA +.coer|t|on.s ger!e.t,lques’ medlcale{'Q} Une nouvelle notion : « autisme profond » (Lord etal..20.?.2) _ ‘ _ _ ‘
psychiatriques identifiées. SN e b ol B GIS) i L o i S e 20

research in autism. Lancet, 399(10321), 271-334. htps://doi.org/10. 1016/50140-6736(21)01 541-5

La prévalence des mutations r@i caractérise
I"autisme syndromique est d dre del10%.
Trisomie, cécité, 22q11 (0@&

Pry, R. et El Achab, A. (2025) L'autisme profongzzﬂzr?eAgg ' b cfdh: Ret dgitfychiatrie de I'enfance et de I'adolescence




Déterminants et prédispositions

Il n’existe, a ce jour, aucun
marqueur :

* Neurophysiologique
* Neuropsychologique
e Génétique

e Evolution

* Un seul marqueur: L’'impact sur
le développement, et les
désavantages occasionnés* ‘o\

* *Naissance par le siége

. .. 0 * *Gaucherie
Est-ce que cela est suffisant pour fa|§b * *Homosexualité
I"autisme un trouble mental et un trotible du o HeemeEliEs

neurodéveloppement?

* Elsabbagh, M. (2020). Linking risk factors and outcomes in autism spe@%g'g%Sdfos\calgteErﬁs-t%gr%%Ui gr)%é) olr(?re%,ﬁigﬁcre]?é:;wsﬁ I?é'clj?ca rJ%IL}r‘%aI (Clinical Re- search Ed.), 368, 16880. https://doi.org/10.1136/ bmj.16880
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Aucune lésion ou biomarqueur causal

Contents lists available at ScienceDirect
[

Neuroscience and Biobehavioral Reviews

,O_C)

ELSEVIER

journal homepage: www ealsevier.com/lacate/neubiorev

L)

o
’O'Q

Genesis, modelling and methodological remedies to autism heterogeneity e
°
Juliette Rabot *, Eya-Mist Redgaard *, Ridha Joober ‘, Guillaume Dumas ", Danilo Bzdok ™', b
Boris Bernhardt “, Sebastien Jacquemont ", Laurent Mottron ™ @
O
Candidate di ic kers for neurodeve) la.l disorders
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Abi-DargI@% A., Moeller, S. J., Ali, F., et al. (2023). Candidate
biom rs in psychiatric disorders: State of the field. World
Psy€hiatry, 22(1), 88-122.

%zier, T. W., Courchesne, E., Pierce, K., et al. (2020). Toward a

Qognitive and neurobiological biomarker of autism: increased

)

head circumference and brain volume in infants later diagnosed
with autism spectrum disorder. JAMA Psychiatry, 77 (5), 508-
517.

Loth, E., Charman, T., Mason, L., Tillmann, J., Jones, E. J. H.,
Wooldridge, C.,... Murphy, D. (2023). The European Autism
Interventions — A Multicentre Study for Developing New
Medications (EU-AIMS) Longitudinal European Autism Project
(LEAP): Clinical characterisation. Molecular Autism, 14 (1), 10.
Oakley, B. F. M, Tillmann, J., Charman, T., Loth, E., Murphy, D.
(2022). Toward better characterization of individual differences
in adults with autism spectrum disorder: Multimodal biomarker
discovery from the EU-AIMS Longitudinal European Autism
Project. Biological Psychiatry: Cognitive Neuroscience and
Neuroimaging, 7 (9), 935-948.

©2025 APPEA - Sandrine Sonié et René Pry - Tous droits

réservés




Particularités dans le développement cérébral

9

* Un traitement particulier de Uinformation qui se traduit par Q)&
une organisation atypique de la hiérarchie cérébrale . Con)p'@livité modifiée entre régions distantes
sensorielle-transmodale, et un déséquilibre entre * Surconnectivité locale
processus ascendants et descendants 6®

(C) Atypical functional organization in autism
Controls Autism

/

« Hansel, C. (2019). Deregulation of synaptic plasticity in auti Xroscience Letters, 688, 58— lioska, I., Oldehinkel, M., Llera, A., Chopra, S., Looden, T., Chauvin, R., Van Rooij, D., Floris, D. L.,
61. https://doi.org/10.1016/j.neulet.2018.02.003 Tillmann, J., Moessnang, C., Banaschewski, T., Holt, R. J., Loth, E., Charman, T., Murphy, D. G. M.,

» Bernhardt, B. C., Valk, S. L., Hong, S.-J., Souliéres, I., & Mottron, L. (2025). Autism-related shifts Ecker, C., Mennes, M., Beckmann, C. F., Fornito, A., & Buitelaar, J. K. (2023). Connectome-wide Mega-
in the brain’s information processing hierarchy. Trends in Cognitive Sciences, 0(0). analysis Reveals Robust Patterns of Atypical Functional Connectivity in Autism. Biological Psychiatry,
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https://doi.org/10.1016/j.neulet.2018.02.003

Predisposition familiale et variants communs (SNV)

Hautement héréditaire*. Variantes Q)

Vé Vé . 1 %
genetiques courantes. Ce niveau de 6&Z?nature genetlcs
A\

variation (10 %) n’est pas supérieur a celui
de la population générale. A ce jour aucu neQC:0

fox Identification of common genetic risk variants for

variante individuelle n’a été solidement & autism spectrum disorder
associé au TSA prototypique. Py

‘\\'G Francesco Bettella, Joseph D. Buxbaum, Jonas Bybjerg-Grauholm, Marie Beekvad-Hansen, Felecia

° E n S it u ati O n d e gé m e llité ( M Z) : C O n C Q'éa n C e d e 70 % Silvia De Rubeis, Bernie Devlin, Autism Spectrum Disorder Working Group of the Psychiatric Genomics

Consortium, BUPGEN, Major Depressive Disorder Working_Group of the Psychiatric Genomics

° Fratrie : risque multiplié pa r 1 O é iS Consortium, 23andMe Research Team, ... Anders D. Barglum &4 + Show authors
« Phénotype élargi chez parents (‘0\0
* Héritabilité : 80290 %. &

Q

Huguet, G., & Bourgeron, T. (2016). Chapter 2—G&20R5Fh e oSAndsneSevéetRBisbRigrsldnCdBts & C. Verpelli (Eds.), Neuronal and Synaptic

Dysfunction in Autism Spectrum Disorder and Intellectual Disability (pp. t8€s@a)éAcademic Press. https://doi.org/10.1016/B978-0-12-800109-7.00002-9



Predispositions environnementales

Facteurs de hauts risques pour les TND
Aucun facteur spécifique pour le TSA prototypique xQ

Anténataux Néonataux

Postnataux

e AVC e AG <32 SA O-\sions cérébrales
e Toxiques e Dépistage 00 (Encéphalite, trauma,
e Infections materno- Hypothyroidie et a.,(b' noyade, tumeurs, ...)
foetales Phénylcétonurie O
e Périmetre cranien CP%
<-2DSPC>+
. Encephalo

Anomqu@s emlque
e Cardi thles
co es opérées

) @rurgle majeure
épétée

Elsabbagh, M. (2020). Linking risk factors and outcomes in autism spectrum disorder: Is there evidence for resi- lience? British Medical

Journal (Clinical Re- search Ed.), 368, 16880. https://doi.org/10.1136/ bm;j.16880



L’absence de marqueurs et de determinants specifiques

se traduisent par des évolutions non prédictibles

Prototypicalité selon I'age et I'évolution \%ﬂ
CO

-

2
0 mois
|

~

4
mois
' e

Baghdadli A, Picot MC, Michelon C, Bodet d26=rnpireEk ; Buicstezohi¢ et min¥Vhataappens to children with PDD when they grow up?

Prospective follow-up of 219 children from preschool age to migsshitthood. Acta Psychiatrica Scandinavica. 2007;115(5):403-12.



Conclusion

R <
1. Ce qui releve d’un spectre, ce n'est ,0\"»\
pas l'autisme, c’est un ensemble de GQﬁ' Tous les « déterminants »
syndromes complexes, dans lequel 0\6 cites sont des
I'autisme est peut-étre présent ¢ predispositions et non des
P P ' Qa)‘?’ « Causes ».
oy 2. Ne faudrait-il pas alors

1. A ce jour, aucun blomarqueur&@a ' considérer 'absence de

été identifié dans I’ autlsm%@z biomargu?urs comme un
critere de ’autisme

Q )
O prototypique ?

Faut-il alors abolir la notion de « spectre » et le « neuro » de neurodéveloppemental ?
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René Pry

POUR CPMPRENDRE
L’AUTIS ME

Penser 'autisme autrement
L’autisme doit-il étre considéré

9

comme un trouble? é
Tom '@F’OUSSQ

ndrine Sonié e N——e

nfance

revue irmesinede « avnl - juin 2 | 2025

¥
e

6 rmsmeiiro dmosliuee coondonnii el
Jdacgupling Nadel

Qu’est-ce que l'autisme ?
Une proposition de refondation par
Laurent Mottron commentée par des pairs

puf
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Prochain webinair'%@\"’\
Le mardi 14 octobrex& 18h

Ouverture des inscriptions le lundi 6 oct@Qe sur www.appea.org

(,(’
LIntelligence Artificielle
et la détection dg\,\sﬁgr‘oubles psychiques

w09 uooneld : sefew|

N\
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