> ARTICLE // Article

PARCOURS DIAGNOSTIQUE DE LCAUTISME CHEZ LES ENFANTS ET ADOLESCENTS :
ADEQUATION AUX RECOMMANDATIONS DE BONNES PRATIQUES
// DIAGNOSTIC PATHWAY FOR AUTISM IN CHILDREN AND ADOLESCENTS: ADEQUACY WITH PRACTICE GUIDELINES

Marie David', Adeline Lacroix? (adeline.lacroix@cambh.ca), Morgane Burnel?, Monica Baciu*, Marcela Perrone-Bertolotti?,
Pauline Occelli®, Anne Ego'®

" Registre des handicaps de I’'enfant et observatoire périnatal Isere et Savoie, Grenoble

2 Campbell Family Mental Health Research Institute, Centre for Addiction and Mental Health, Toronto, Canada
3 Université de Poitiers, Centre national de la recherche scientifique, CeRCA, Poitiers

4 Université Grenoble Alpes, laboratoire de psychologie et neurocognition, Grenoble

5 Centre hospitalier universitaire, département d’information médicale, Grenoble

% Inserm CIC1406, Centre hospitalier universitaire Grenoble Alpes, Grenoble

Soumis le 10.10.2025 // Date of submission: 10.10.2025

Résumé // Abstract

Introduction - Le parcours diagnostique des troubles du spectre de I'autisme (TSA) a fait I'objet de recom-
mandations de la Haute Autorité de santé en 2018, mais est peu documenté en France. A partir de données
exhaustives d’un registre de handicap de I'enfant en Isére et en Savoie, cette étude vise a décrire et évaluer
I'adéquation des parcours diagnostiques d’enfants et adolescents autistes avec ces recommandations.

Méthode - Les données du registre sont principalement issues des dossiers des maisons départementales
des personnes handicapées (MDPH) et sont complétées par le Programme de médicalisation des systemes
d’information (PMSI) en pédopsychiatrie. Parmi 710 familles éligibles, 223 parents d’enfants avec un diagnostic
de TSA posé avant 8 ans et 131 parents d’adolescents avec un diagnostic de TSA posé entre 8 et 15 ans ont
été interrogés par téléphone afin de recueillir 'ensemble du parcours de I'enfant depuis les premiers signes de
troubles jusqu’au diagnostic.

Résultats - Lanalyse du parcours diagnostique de ces deux sous-populations permet d’identifier les diffé-
rences de profils entre diagnostics précoces et tardifs. Les dges moyens au diagnostic d’autisme sont de
5,4 ans pour les enfants et de 12,3 ans pour les adolescents, respectivement 3,5 et 9,5 ans apres le début des
premiers signes. Lautisme est rarement suspecté lors de la premiére consultation ou de repérage.

Discussion - Ces résultats soulignent I'urgence d’améliorer la formation des professionnels de premiére ligne
au dépistage de I'autisme : professionnels de santé — médecins généralistes et pédiatres —, mais aussi profes-
sionnels de la petite enfance, de ’lEducation nationale et paramédicaux.

Introduction - The diagnostic process for Autism Spectrum Disorders (ASD) was the subject of national guide-
lines issued by the French National Health Authority (Haute Autorité de santé) in 2018, but remains poorly docu-
mented in France. Using exhaustive data from a childhood disability registry in Iseére and in Savoie departments,
this study aimed to describe and assess how well diagnostic pathways align with these guidelines among
autistic children and adolescents.

Method - The registry data are primarily derived from the records of the Departmental Homes for People
with Disabilities (maisons départementales des personnes handicapées, MDPH), and are supplemented by
the Medical Information Systems Program (programme de médicalisation des systémes d'information, PMSI)
in child and adolescent psychiatry. Among 710 eligible families, 223 parents of children with an ASD diagnosis
made before age 8 and 131 parents of adolescents with an ASD diagnosis made between the ages of 8 and
15 were interviewed by phone to gather information on the child’s entire diagnostic pathway, from the first signs
of symptoms to the diagnosis.

Results —= An analysis of the diagnostic pathway for these two subpopulations reveals differences in profiles
between early and late diagnoses. The mean ages at autism diagnosis were 5.4 years for children and 12.3 years
for adolescents, corresponding to 3.5 and 9.5 years after the onset of the first signs, respectively. Autism was
rarely suspected during the initial consultation or first screening.

Discussion — These findings underscore the urgent need to improve the training of primary professionals in the
early detection of autism: healthcare professionals — general practitioners and pediatricians — as well as early
childhood educators, public school teachers and paramedical staff.

Mots-clés : Autisme, Parcours diagnostique, Enfance, Adolescence
// Keywords: Autism, Diagnostic pathway, Childhood, Adolescence
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Introduction

Les troubles du spectre de I'autisme (TSA) regroupent
des déficits persistants de la communication et des
interactions sociales observés dans des contextes
variés, ainsi que des comportements, des intéréts ou
des activités restreints et répétitifs'. lls concernent
entre 0,6 et 1% de la population mondiale? et sont
surveillés en France hexagonale par deux registres
de handicaps de I'enfant établis dans quelques
départements. Le Rheop (Registre des handicaps
de l'enfant et observatoire périnatal) permet, en
Isére et en Savoie, I'estimation du taux de préva-
lence de 'autisme parmi les enfants agés de 7 ans
et la description de leurs caractéristiques et prises
en charge. Une étude récente des deux registres de
handicaps de I'enfant en France estimait le taux de
prévalence des TSA entre 0,8 et 1%, pour des enfants
diagnostiqués au plus tard a 8 ans?.

Dans le cadre de la stratégie nationale pour I'autisme
2018-2022, parmi les troubles du neurodévelop-
pement (TND), des recommandations de bonnes
pratiques « Signes d’alerte, repérage, diagnostic
et évaluation chez I'enfant et 'adolescent » ont été
publiées en France en 2018, par la Haute Autorité
de santé (HAS)“. Destinées aux professionnels de
premiere et de deuxieme lignes, elles visent a opti-
miser le parcours de I'enfant et de sa famille, depuis
I'identification des signes de développement inha-
bituel jusqu’au repérage, puis au diagnostic d’un
TSA. Elles identifient quatre étapes dans le parcours
diagnostique de I'autisme : identification des premiers
signes, premier professionnel consulté, consultation
consacrée au repérage et pose du diagnostic.

Le parcours diagnostique des enfants autistes étant
mal connu, I'objectif de cette étude est de le décrire
et de le comparer aux recommandations de la HAS,
a partir de celui des enfants enregistrés par le Rheop,
en distinguant les enfants ayant un diagnostic de
TSA posé avant 8 ans et les adolescents ayant un
diagnostic posé entre 8 et 15 ans.

Matériel-méthodes

Type d’étude

Létude a été conduite auprés de I'ensemble des
familles des enfants autistes du Rheop, afin d’inter-
roger les parents a I'aide d’'un questionnaire télépho-
nique sur le parcours diagnostique de leurs enfants
depuis les premiers signes. Ces informations ont été
complétées par les données collectées par le Rheop.

Population éligible

Les individus éligibles étaient, d’une part, les enfants
nés en 2012 et 2013, avec un diagnostic de TSA
posé avant 8 ans, d’autre part les adolescents nés
en 2004 et 2005, avec un diagnostic de TSA posé
entre 8 et 15 ans. Ces générations ont été choisies
pour étudier un diagnostic précoce versus tardif, et
couvrir 'enfance et I'adolescence conformément aux
recommandations de la HAS, tout en bénéficiant,

pour les enfants, de générations déja couvertes
par le registre au moment du recueil des données.
Linclusion des adolescents avec un diagnostic tardif
a da étre réalisée spécifiquement pour I'étude. Par
ailleurs, il s’agissait d’obtenir des périodes de pose du
diagnostic identiques pour les enfants et les adoles-
cents, a savoir 2012-2013 et 2020-2021, correspon-
dant a un diagnostic posé au plus tard a 7 ans pour
les enfants, et entre 8 et 15 ans pour les adolescents.

Les parents ou titulaires de l'autorité parentale
devaient savoir parler frangais et résider en Isére et
en Savoie. La définition de la population des enfants
était celle utilisée par le registre, qui analyse chaque
année la génération des enfants atteignant leur
huitieme année. Le Rheop enregistre depuis 1991 les
taux de prévalence de déficience neurosensorielle
sévere chez les enfants, qu’elle soit motrice, intellec-
tuelle ou sensorielle, auxquels s’ajoutent les TSA, la
paralysie cérébrale ou la trisomie 21, quel que soit le
degré de sévérité. Les enfants inclus ont été diagnos-
tiqués au plus tard a I'age de 7 ans et résident en
Isére et en Savoie. Les cas sont inclus via les dossiers
MDPH (maisons départementales des personnes
handicapées), source principale de données, ou via le
Programme de médicalisation des systemes d’infor-
mation (PMSI) en pédopsychiatrie, source secondaire
de données.

Pour cette étude spécifique au TSA, linclusion
s’appuie sur la mention, entre 0 et 7 ans révolus
de I'enfant, d’un diagnostic de TSA dans le dossier
MDPH ou un diagnostic F84.0 (autisme infantile), F84.1
(autisme atypique), F84.5 (syndrome d’Asperger),
F84.8 (autre trouble envahissant du développement),
F84.9 (trouble envahissant du développement non
spécifié), dans le PMSI en pédopsychiatrie. Afin
d’identifier la population des adolescents, la méme
stratégie a été adoptée en analysant les générations
2004 et 2005 et en sélectionnant les diagnostics
tardifs entre 8 et 15 ans.

Critéres évalués

Selon les recommandations de la HAS, les profes-
sionnels de premiére ligne (professionnels de la
petite enfance, de I’Education nationale, méde-
cins généralistes et pédiatres libéraux, médecins
de la protection maternelle infantile — PMI —, para-
médicaux) doivent étre vigilants a toute inquiétude
des parents (figure 1). Les premiers signes doivent
conduire a une consultation par le médecin assu-
rant le suivi habituel de I'enfant, puis dans les trois
semaines qui suivent a une consultation consacrée
au repérage des signes de TSA, effectuée par ce
méme médecin. Si le risque de TSA est confirmé,
les premiéres investigations sont indiquées (consul-
tations et bilans de spécialistes médicaux et para-
meédicaux, et éventuel début de prise en charge),
ainsi que l'orientation vers une consultation de
deuxieme ligne a visée diagnostique, comprenant les
équipes de pédopsychiatrie dont les centres médico-
psychologiques (CMP), les services de pédiatrie, les
centres d’action médico-sociale précoce (CAMSP),
les centres médico-psycho-pédagogiques (CMPP),
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Figure 1

Les quatre étapes du parcours diagnostique selon les recommandations de la Haute Autorité de santé « Signes d’alerte,
repérage, diagnostic et évaluation chez I'enfant et I’'adolescent »
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PMI : Protection maternelle et infantile ; CRA : centre de ressources autisme.

les réseaux de soins spécialisés sur I'autisme ou
les libéraux formés et coordonnés par un médecin.
Ces équipes pluriprofessionnelles spécialisées de
proximité doivent adopter une démarche diagnos-
tique coordonnée, afin d’établir un projet person-
nalisé d’interventions éducatives et thérapeutiques,
en collaboration avec I'enfant ou I'adolescent, les
parents et les professionnels concernés. Les situa-
tions de diagnostic complexe doivent étre adres-
sées aux dispositifs de troisieme ligne, centres de
ressources autisme (CRA) ou services spécialisés de
centres hospitaliers.

En conséquence, les critéres principaux d’évaluation
du parcours des enfants portaient sur les ages et
délais écoulés entre I'apparition des premiers signes,
la réalisation de la consultation de repérage puis de
la consultation diagnostique. Les autres éléments
analysés concernaient la description des premiers
signes, les personnes ou professionnels impliqués
et les conclusions a 'issue des consultations. Ces
études ont été conduites distinctement parmi les
enfants et les adolescents.

Recueil des données

Les données disponibles au Rheop incluent les
données sociodémographiques de la famille, les
données périnatales, la scolarisation, 'accompagne-
ment médico-social de I'enfant, ainsi que les défi-
ciences et troubles associés.

Les entretiens semi-structurés conduits avec
les parents par téléphone étaient réalisés par du
personnel formé au handicap et a I’étude. lIs interro-
geaient les parents sur les étapes suivantes : identi-
fication des premiers signes, premier professionnel
consulté, consultation consacrée au repérage, pose

308 | 9juin 2026 | BEH 14

du diagnostic. Chaque événement était associé au
recueil des dates et de I'age de I'enfant, du détail
des professionnels impliqués, des conclusions des
consultations, des préconisations et des prises en
charge. Afin de bien identifier I'existence ou non
d’'une consultation spécifique pour le repérage,
celle-ci était expliquée aux parents en précisant qu’il
s’agissait d’'une consultation spécialement consacrée
aux troubles de I'enfant, avec un médecin ou un autre
professionnel. Le professionnel avait di échanger
longuement avec eux et I'enfant, en I'observant ou
éventuellement en lui faisant passer des tests ou
des évaluations permettant d’investiguer et de mieux
comprendre ses troubles, gu’ils soient liés ou non
a de l'autisme. Les données concernant I'étape de
pose du diagnostic ont été, quant a elles, recueillies
en précisant aux parents gu’il s’agissait du moment
ou un ou des professionnels leur ont annoncé que leur
enfant présentait un TSA de maniére trés probable ou
certaine.

Lentretien était conclu par un recueil qualitatif du
vécu des parents pendant le parcours.

Analyses statistiques

Les analyses statistiques ont été réalisées a I'aide du
test du Chi2 pour les comparaisons de proportions
entre groupes et du test t de Student pour les compa-
raisons de moyennes. Pour le test t, nous avons
vérifié ’hypothése de normalité des distributions et
nous l'avons utilisé pour les échantillons, indépen-
dants ou appariés selon le cas. Les différences ont
été considérées comme statistiquement significa-
tives pour un seuil de p<0,05. Toutes les analyses ont
été effectuées avec le logiciel Stata 17°.



Autorisations réglementaires

Cette étude a obtenu l'avis favorable du comité
de protection des personnes 2020-A03385-34
(Institutional Review Board Sud Méditerranée I)
le 26/01/2021, et de la Cnil (autorisation 921318) le
9 décembre 2021.

Résultats

La population éligible est de 710 individus, dont
450 enfants et 260 adolescents. Le taux de préva-
lence associé est de 10,3%. pour les enfants et de
9,6%0 pour les adolescents en Isére et en Savoie,
sans différence significative entre les deux sous-
populations. Parmi ces 710 familles, 490 (69%)
ont pu étre contactées et ont accepté de parti-
ciper. Les questionnaires téléphoniques ont pu étre
complétés pour 354 enfants (50%), compte-tenu
de refus secondaires ou de parents injoignables
(figure 2). En comparaison de ce groupe, les non-
répondants appartiennent davantage a des catégo-
ries socioprofessionnelles inférieures (66% vs 32% ;
p<0,001), leurs enfants sont davantage scolarisés
en milieu spécialisé (16% vs 9% ; p=0,03) et moins
souvent a temps plein en milieu ordinaire (55%
vs 64% ; p=0,009), et présentent plus fréquemment un
diagnostic de trouble envahissant du développement
(85% vs 24%), avec davantage de comportements
agités (hyperactivité ou trouble du déficit de I'attention
avec ou sans hyperactivité ; 47% vs 36% ; p=0,02).

Les cas de TSA diagnostiqués a I'adolescence entre 8
et 15 ans, plutét qu’avant 8 ans, sont plus souvent des
garcons (73% contre 27% ; tableau). lls présentent
moins de troubles du langage oral, de troubles de
I’attention, de troubles alimentaires, d’hyperactivité,

Figure 2
Diagramme de flux

de déficience intellectuelle et d’épilepsie (tableau).
A Iinverse, ils ont des taux plus élevés de troubles
diagnostiqués ou apparaissant plus tardivement :
troubles « dys » (52% vs 32%), dépression (16%
vs 1%) et phobie scolaire (8% vs 1%).

L'age moyen au diagnostic d’autisme est de 5,4 ans
chez les enfants et de 12,3 ans chez les adolescents
(figure 3). Le délai global depuis les premiers signes
jusqu’au diagnostic est de 3,5 ans pour les enfants et
9,5 ans pour les adolescents.

Chez les enfants, les premiers signes (troubles des
interactions sociales, troubles du comportement,
rigidité de fonctionnement, particularités senso-
rielles, stéréotypies) sont détectés en moyenne a
1,9 an et sont suivis d’'un délai moyen de 0,6 an
avant la premiere consultation avec un profes-
sionnel de santé, réalisée en moyenne a 2,5 ans.
Une consultation consacrée au repérage a lieu dans
82% des cas, dans un délai moyen de 1,6 an apres
le premier professionnel consulté et a ’age moyen
de 4,1 ans. Dans les 18% de cas sans consultation
de repérage, I'enfant est directement orienté vers
la consultation diagnostique. Enfin, le délai moyen
entre la consultation de repérage et la pose du
diagnostic est de 1,3 an.

Chez les adolescents, les premiers signes sont
détectés en moyenne a 2,8 ans et sont suivis d’un
délai moyen d’'1,3 an avant la premiére consulta-
tion avec un professionnel de santé a I’age moyen
de 4,1 ans. Ensuite, le délai avant la consultation de
repérage est de 5,4 ans. Celle-ci, plus répandue chez
les adolescents que chez les enfants (92% vs 82% ;
p=0,01), est réalisée en moyenne a I’age de 9,5 ans.
Enfin, le délai moyen entre la consultation de repé-
rage et la pose du diagnostic est de 2,8 ans.

710 cas éligibles :
450 enfants
diagnostiqués avant 8 ans

260 adolescents
diagnostiqués entre 8 et 15 ans

A

—>

o Refus du courrier, mauvaise adresse : 68 (10%)
¢ Faux numéro, injoignables aprés 8 appels : 94 (13%)
¢ Refus du questionnaire et d’analyse des données recueillies : 58 (8%)

Accord d’analyse des données recueillies : 490 (69%)

A 4

e Refus du questionnaire : 91 (13%)
e Injoignables malgré accord : 41 (6%)

Questionnaires téléphoniques réalisés : 358

4

—>

e Questionnaires inexploitables : 4

223 enfants

Questionnaires téléphoniques analysés : 354 (50%)
131 adolescents
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Tableau
Troubles associés, comorbidités et sexe des enfants et adolescents autistes

Troubles associés et comorbidités

Troubles du langage oral 164 73,5 46 35,1 <0,001
Troubles de I'attention 157 70,4 74 56,5 <0,01
Troubles du comportement (agressivité, colére, opposition) 144 64,6 72 55,0 ns
Troubles anxieux 111 49,8 74 56,5 ns
Troubles du sommeil 77 34,5 35 26,7 ns
Troubles alimentaires 77 34,5 28 21,4 <0,01
Troubles dys 71 31,8 68 51,9 <0,001
Hyperactivité 57 25,6 15 11,5 <0,01
Maladies chroniques® 58] 23,8 36 27,5 ns
Trouble du déficit de I'attention avec ou sans hyperactivité (TDAH) 49 22,0 38 29,0 ns
Déficience intellectuelle 45 20,2 11 8,4 <0,01
Epilepsie 10 45 1 0,8 ns
Dépression 3 1,3 21 16,0 <0,001
Phobie scolaire 3 1,3 10 7,6 <0,01
Sexe <0,05
Filles 37 16,6 35 26,7

Gargons 186 83,4 96 73,3

2 p-value pour la différence entre enfants et adolescents ; ns : non significatif.
® Asthme, allergie, trouble ORL, maladie digestive, maladie métabolique.

Figure 3

Age moyen aux différentes étapes et durée moyenne du parcours diagnostique des enfants et adolescents ayant un trouble
du spectre autistique

Age (en années)
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Parmi les acteurs intervenant dans Pinitiation des diffé-
rentes étapes du parcours diagnostique, les parents
sont majoritaires (80%) a identifier les premiers signes
d’alerte évoquant des troubles ou difficultés de leur
enfant. Dans le cas ou ces signes sont identifiés par
un professionnel, il s’agit majoritairement d’un profes-
sionnel de I'Education nationale (71%), suivi par un
professionnel d’accueil du jeune enfant en créche
ou une assistante maternelle a domicile (27%). La
premiére consultation est aussi majoritairement a
linitiative des parents (79%). Dans les cas ou elle est
initiée par un professionnel, il s’agit majoritairement
d’un professionnel de I'Education nationale (70%),
suivi par un professionnel d’accueil du jeune enfant
en créche ou une assistante maternelle a domicile
(11%). La tendance est différente pour la consultation
de repérage qui est réalisée le plus souvent a I'initia-
tive d’'un professionnel (72%). Il s’agit en majorité de
libéraux (33%), suivis des professionnels de 'Educa-
tion nationale (15%) puis du secteur de la psychiatrie
(11%, centres médico-psychologiques essentiellement).

Les professionnels prenant en charge les enfants
et adolescents a chaque étape du parcours ont été
identifiés (figure 4). Le premier consulté est principa-
lement un médecin généraliste ou un pédiatre (73%)
et, dans 90% des cas, est celui qui suit habituelle-
ment I’enfant ou I'adolescent. Lors de cette premiére
consultation, les professionnels sont en majorité de
premiére ligne (80%), conformément aux recomman-
dations de la HAS, dont la plupart exercent en libéral
(85%), puis ce sont des membres de I'Education
nationale (7%), de PMI (4%) et de creche (2%), les
20% restants étant des professionnels de deuxieme
ligne se partageant entre le secteur hospitalier de la
psychiatrie (46%, essentiellement en CMP, CMPP) et
le libéral (40%), puis les autres services hospitaliers
(7%), les établissements médico-sociaux (4%) et un
professionnel en CAMSP.

Les professionnels de la consultation de repérage,
réalisée dans 86% des cas, sont plus diversifiés. Il
s’agit en majorité de psychiatres ou pédopsychiatres
(25%), de psychologues (22%), de neuropsychologues
(16%) et de neuropédiatres (12%). La plupart sont des
professionnels de deuxieme ligne (76%), contrairement
aux recommandations, puis de premiére (18%) ou
troisieme ligne (6%). Les professionnels de deuxieme
ligne se partagent essentiellement entre libéraux (43%)
et professionnels du secteur hospitalier de psychiatrie
en CMP ou CMPP (23%), des autres services hospi-
taliers (20%), puis des CAMSP (5%) et du centre de
référence des troubles du langage et des apprentis-
sages (CRTLA, 3%). Les professionnels de premiére
ligne sont majoritairement des libéraux (79%), puis des
professionnels de I'Education nationale (17%) et de
PMI (4%). Il n’y a pas de différence significative entre
les enfants et adolescents concernant les profession-
nels consultés a cette étape de repérage.

Enfin, ceux posant le diagnostic sont majoritairement
des pédopsychiatres (58%), suivis des neuropsy-
chologues (13%) et des pédiatres (11%). On ne note
pas de différence significative entre les enfants et les
adolescents concernant les types de professionnels.

Figure 4

Professionnels consultés par les parents lors du parcours
diagnostique d’autisme
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Ainsi, d’aprés les parents, 81% des professionnels
ayant posé le diagnostic d’autisme sont médecins et
la plupart sont de deuxieme (69%) ou troisieme ligne
(29%), conformément aux recommandations de la
HAS, et trés peu de premiere ligne (2%). Les profes-
sionnels de deuxiéme ligne sont majoritairement des
libéraux (38%), des membres du secteur hospitalier
de psychiatrie en CMP, en CMPP ou en hépital de jour
(30%), des autres services hospitaliers spécialisés
(20%), puis d’unités d’évaluation ou de plateformes
de diagnostic de proximité (6%), de CAMSP (3%),
d’établissements médico-sociaux (2%) et de services
d’éducation spéciale et de soins a domicile (Sessad,
1%). Les professionnels de troisieme ligne sont
membres des CRA (100%). La pose du diagnostic
se partage équitablement entre les professionnels
libéraux (29%), le secteur hospitalier de psychiatrie
(29%) et les CRA (29%). Cette répartition du cadre
d’exercice differe entre enfants et adolescents : les
premiers sont davantage diagnostiqués en secteur
de psychiatrie (36% vs 18%, p<0,001), alors que les
seconds sont davantage diagnostiqués en libéral
(42% vs 21%, p<0,001).

Pour chaque consultation du parcours diagnos-
tique, I'étude a permis d’identifier les conclusions
données aux parents par le professionnel de santé
(figure 5). Apres les premiers signes d’alerte soulevés
par les parents, seuls 8% des premiers profession-
nels consultés suspectent un TSA, ce taux allant
de 6% chez les professionnels de premiére ligne a
20% chez ceux de deuxiéme ligne. Parmi les 92% de
professionnels ne suspectant pas de TSA, 48% ne
soulignent aucune anomalie.
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Figure 5

Conclusions du premier professionnel et de la consultation dédiée
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v

Premier professionnel consulté
n=354

I TSA suspecté
1 Pas de suspicion mais troubles a surveiller

TSA : trouble du spectre autistique.

Lors de la consultation de repérage, 46% des
professionnels suspectent un TSA, ce taux variant
de 30% chez ceux de premiére ligne a 50% et 44%
chez ceux de deuxiéme et troisiéme ligne. Parmi les
54% de professionnels ne suspectant pas de TSA,
la moitié souligne des troubles a surveiller et 'autre
moitié évoque un trouble spécifique ou un diagnostic
différentiel.

Ces résultats mettent en avant un trés faible taux
de suspicion de TSA par les premiers profession-
nels consultés, particulierement ceux de premiére
ligne. Il est plus élevé chez les professionnels de
deuxiéme ligne, mais reste minoritaire. A la suite de
la consultation de repérage, ce taux est plus élevé,
mais reste faible, surtout auprées des professionnels
de premiére ligne.

Enfin, le diagnostic est posé dans 19% des cas sans
consultation consacrée spécifiquement a I'annonce,
et dans 19% sans compte-rendu écrit. Par la suite,
13% des enfants et adolescents n'ont pas eu de
projet d’intervention éducatif et thérapeutique,
malgré une absence de prise en charge au moment
du diagnostic, 53% n’ont pas bénéficié de consulta-
tion de réévaluation, et 12% n’ont pas été orientés
vers la MDPH.
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<
<

v

Consultation dédiée
n=303 (86%)

1 Diagnostic ou trouble différentiel suspecté
B Pas de suspicion et aucune anomalie soulignée

Seules 45% des familles sont satisfaites du parcours
diagnostique. La plus forte attente exprimée sponta-
nément concerne 'amélioration de la formation sur
lautisme & I’égard des professionnels de I'Educa-
tion nationale (50%), puis des professionnels médi-
caux (39%). Une autre attente importante évoquée
spontanément est celle d’un délai plus court pour
le diagnostic, induisant davantage de profession-
nels équipés d’outils de dépistage standardisés
pour le repérage et le diagnostic (38%). Les parents
mentionnent également le besoin de formations et
de guidance parentale (32%), et prés d’un parent sur
quatre attend une posture des professionnels plus
empathique et moins culpabilisante (23%).

Discussion

Cette étude a permis de décrire, via les familles, le
parcours diagnostique d’enfants autistes diagnosti-
qués avant 8 ans (nés en 2012 ou 2013) et d’adoles-
cents autistes diagnostiqués entre 8 et 15 ans (nés
en 2004 ou 2005), en Isére et en Savoie, au regard des
recommandations professionnelles de la HAS. Les
ages moyens au diagnostic d’autisme sont de 5,4 ans
pour les enfants et de 12,3 ans pour les adolescents,
respectivement 3,5 et 9,5 ans aprés le début des
premiers signes. Cette étude a également permis



d’identifier un défaut de suspicion des TSA par les
premiers professionnels consultés et a l'issue de la
consultation de repérage. Celle-ci est trés fréquem-
ment réalisée par un professionnel de deuxieme
et non de premiére ligne.

Les études récentes sur ’dge moyen au diagnostic
sont plus souvent ciblées sur les enfants5®. Il est
généralement compris entre 4 et 5 ans dans les pays
développés, ce qui est proche de notre résultat. Dans
notre étude, les délais constatés entre les premiers
signes identifiés et la pose du diagnostic sont
importants, de 3,5 ans pour les enfants, ce qui est
comparable au Royaume-Uni’, mais supérieur aux
Etats-Unis®. lls sont de 9,5 ans pour les adolescents
avec diagnostic plus tardif. Les délais constatés
témoignent de difficultés majeures des familles
pour accéder rapidement a un diagnostic, alors que
celui-ci peut étre posé dés 18 mois, augmentant
ainsi les chances d’'un accompagnement précoce et
adapté.

De nombreuses discordances ont été mises en avant
par rapport aux recommandations de la HAS. Le taux
de premiers professionnels consultés ne suspec-
tant pas d’autisme est extrémement élevé (94% des
professionnels de premiere ligne et 81% de deuxiéme
ligne). Le délai entre le premier professionnel consulté
et la consultation de repérage est de 1,6 an pour les
enfants et de 5,4 ans pour les adolescents, contre
trois semaines préconisées. Cette consultation est
réalisée majoritairement (76%) par des professionnels
de deuxiéme ligne, et non de premiére ligne comme
le recommande pourtant la HAS, et se conclut par
une absence de suspicion de TSA dans plus de la
moitié des cas. Enfin, le délai moyen entre la consul-
tation de repérage et le diagnostic est de 1,3 an pour
les enfants et 2,8 ans pour les adolescents. Trés peu
d’études ont analysé ces délais. Une récente étude
américaine®, dont les générations observées sont
proches des nétres, estime une durée moyenne de
2 ans entre le dépistage et le diagnostic, soit un délai
relativement proche.

Une des hypothéses expliquant ces délais est celle
du manque de connaissance, de formation ainsi
que d’outils™®, notamment du premier professionnel
consulté, le plus souvent le pédiatre ou le médecin trai-
tant. Ce professionnel va évoquer en premiere intention
une absence d’anomalie ou des troubles a surveiller,
malgré les inquiétudes exprimées majoritairement par
les parents. La plupart des médecins ne regoivent pas
de formation spécifique a propos de I'autisme, ce qui
serait pourtant bénéfique pour développer leur compé-
tence et leur Iégitimité dans le dépistage et 'accom-
pagnement des enfants™. Il en est de méme pour les
enseignants qui manquent également de formation et
connaissances, alors gu’ils sont des témoins précoces
de la vie collective de I'enfant, générant des difficultés
dans la gestion de la situation en cas de suspicion d’un
TSA™, La connaissance et la formation des profes-
sionnels de premiére ligne et des professionnels de
I’Education nationale est donc un levier majeur pour
ameéliorer le diagnostic précoce des enfants autistes.

Au vu de I'ensemble des résultats de cette étude, les
recommandations suivantes permettraient d’ame-
liorer le parcours diagnostique des enfants et adoles-
cents autistes. Premiérement, le renforcement de la
formation initiale et continue des professionnels de
premiére ligne — ceux de la petite enfance, de I'Edu-
cation nationale, les médecins généralistes, pédiatres
et professionnels paramédicaux — sur le repérage
précoce des TSA. Deuxiemement, le développement
de la diffusion des outils de dépistage standardisés
aupres des professionnels de santé et de I'éducation.
Troisiemement, le développement aupres des familles
de I'information, de la formation et de la guidance
parentale, afin de les rendre actrices du parcours
diagnostique et de les aider dans les démarches
administratives, les orientations et I'accés aux soins.

Forces et limites

Il n’existe pas a notre connaissance d’étude récente
auprés d’une population exhaustive d’individus
autistes. Celle que nous avons menée présente
I'intérét d’estimer les délais moyens de I'ensemble
du parcours entre les premiers signes identifiés et le
diagnostic dans un échantillon populationnel.

Elle comporte une limite liée aux non-répondants,
qui correspondent a des familles de niveau socio-
démographique plus faible, avec des enfants dont
les troubles semblent plus séveres. Ces derniers
peuvent bénéficier d’un diagnostic plus précoce et,
inversement, I'acces aux soins pour les familles peut
étre plus difficile. Ces deux effets opposés tendent
a poser I’hypothese d’un biais limité sur I'estimation
des délais moyens du parcours diagnostique.

Une autre limite est celle d’'un possible biais de
mémoire lors de l'interrogation des parents avec
des éléments du parcours diagnostique qui peuvent
étre trés anciens et difficiles a restituer de maniére
précise. Cette limite a été toutefois amoindrie par
Pincitation pour les parents a rassembler tous les
éléments médicaux de I'enfant en amont de I'entre-
tien téléphonique. lls pouvaient ainsi se référer aux
documents en leur possession pour se remémorer le
parcours diagnostique et étre plus précis dans leurs
réponses.

Compte tenu du caractére rétrospectif de I'étude, ces
résultats reflétent le parcours diagnostique de généra-
tions anciennes, notamment pour les adolescents. Ces
générations ont été symptomatiques durant la période
d’évolution de la définition de I'autisme par élargisse-
ment des critéres diagnostiques du DSM-5. Le parcours
diagnostique des enfants et adolescents a été analysé
avant la mise en place des plateformes de coordina-
tion et d’orientation (PCO), créées en 2019, qui doivent
permettre de le fluidifier. Cette étude apporte ainsi des
données de référence du parcours diagnostique des
enfants et adolescents autistes, et une réévaluation
postérieure a la création des PCO serait pertinente pour
en analyser les évolutions.

Enfin, la période du diagnostic se situant entre 2012-2013
et 2020-2021 pour les enfants comme pour les adoles-
cents, l'interprétation des parcours diagnostiques au
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regard des recommandations de bonnes pratiques
professionnelles de la HAS de 2018 est discutable.
Une partie de la population a été diagnostiquée
avant la publication des recommandations (41% pour
les enfants, 56% pour les adolescents). Malgré ces
contraintes méthodologiques, I'étude a le mérite de
mesurer le plus objectivement possible les parcours
diagnostiques de l'autisme et ses discordances aux
recommandations de la HAS. Ces comparaisons sont
intéressantes méme dans les cas ou le diagnostic est
antérieur aux recommandations, compte tenu du peu
de connaissances scientifiques sur ce sujet et de la
pertinence de ces recommandations dans I'améliora-
tion du repérage et du diagnostic de I'autisme.

Conclusion

Cette étude montre que le diagnostic de l'autisme
reste trop tardif par rapport aux recommandations
officielles, aussi bien pour les enfants que pour les
adolescents. Les professionnels consultés en premier
suspectent trés rarement un TSA, ce qui retarde
fortement le diagnostic, puis la mise en place d’un
suivi adapté. |l semble donc essentiel de renforcer la
formation et la sensibilisation des médecins et ensei-
gnants, afin de permettre un repérage plus rapide et
d’améliorer 'accompagnement des familles. B
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