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Les médias ont récemment mis en lumiere une perception publique selon laquelle la
prévalence des troubles du spectre de 'autisme (TSA) est en hausse [Noze : [excpression
dans la littérature anglaise « Autism Spectrum Disorders - ASD » sera traduite par « troubles du
spectre de Pautisme - TS A » tout au long de ce document. 1. expression « Pervasive developmental
disorders-PDD » sera traduite par « Troubles envabissants du développement-TED »]. 17 American
Center for Disease Control and Prevention a annoncé que la prévalence des troubles du
spectre de 'autisme (TSA), qui comprennent les troubles autistiques, le syndrome
d'Asperger et les troubles envahissants du développement non spécifiés (TED-NS),
variait en ’an 2000 entre 4,5 et 9,9 cas par groupe de 1 000 enfants 4gés de 8 ans!. Des
scientifiques ont mené des recherches au Canada qui présentent des résultats
comparables aux constatations du CDC, recherches dont les estimations de la prévalence
variaient de 3,8 4 4,1 cas par groupe de 1 000 enfants agés entre 5 et 9 ans au Manitoba
et 4 I'lle-du-Prince-Fdouard en 20022 et atteignaient un sommet de 6,7 cas chez les
enfants de 8 ans d'une commission scolaire de Montréal en 2003%. La prévalence des
troubles autistiques est estimée 2 13 / 10 000, celle des TED-NS a 20,8 / 10 000 et celle
du syndrome d’Asperger 2 2,6 / 10 000*. Ces taux sont en hausse chez les personnes
diagnostiquées depuis le milieu des années 1980, conformément a la perception publique
selon laquelle les TSA sont plus présents. 1l est important de déterminer si cette
augmentation refléte ou non une hausse véritable de l'incidence des TSA. Fombonne*,
Shattuck®, Taylot®, et plus récemment Ouellette-Kuntz et coll.” ainsi que Coo et coll.?
fournissent des indices qui laissent croire que cette tendance a la hausse refléterait en fait
I’évolution des criteres de diagnostic, les modifications des diagnostics, les changements
apportés aux politiques d’éducation spécialisée, ainsi que la disponibilité croissante des
services, plutét qu'une augmentation a long terme de la prévalence des TSA. Quelle que
soit la cause sous-jacente, la prévalence croissante des TSA ainsi que la demande de plus
en plus forte des parties intéressées pour des soins et des traitements adéquats des
personnes ayant un TSA, ont motivé 'apport de changements dans les politiques et les
pratiques.

Dans le document Payer maintenant on payer plus tard : Rapport final sur Uinterpellation an sujet
du financement pour le traitement de l'antisme® de 2007, le Comité sénatotial permanent des
affaires sociales, des sciences et de la technologie a réagi au sentiment d’urgence de plus
en plus fort concernant les besoins des Canadiens et Canadiennes autistes ainsi que de
leurs familles. Le rapport a notamment porté sur le financement du traitement précoce
des enfants en bas age présentant un TSA et a souligné 'importance de faire des
investissements des le début du processus pour contrebalancer les couts futurs. Le
rapport a mis 'accent sur les délais d’attente importants pour les familles désirant
obtenir une évaluation diagnostique des TSA pour leur enfant, et a déterminé que la
pénurie de professionnels qualifiés dans le domaine des TSA était un facteur contributif
a ce probléme. Le rapport a aussi cité la motion M-172, adoptée en Chambre le 5
décembre 2006, qui demandait que le gouvernement fédéral se dote d’'une stratégie
nationale sur I'autisme, laquelle comporterait ’élaboration de normes fondées sur des
données probantes pour le diagnostic et le traitement de I'autisme, la mise en ceuvre de
méthodes novatrices de financement des soins pour les personnes ayant 'autisme,
P'octroi de fonds fédéraux supplémentaires pour la recherche sur 'autisme, et la mise en
ceuvre d’un programme national de surveillance de 'autisme. 11 est évident que
Iidentification et le traitement précoces des TSA sont généralement reconnus comme un
enjeu important devant étre étudié.
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Dans leur énoncé de position sur I'intervention précoce menée chez les enfants
présentant des TSA, la Société canadienne de pédiatrie!” a suggéré que les interventions
comportementales intensives, réalisées 4 un jeune age, entrainent des résultats positifs
pour les enfants ayant un trouble autistique. Bien qu’un plus grand nombre de
recherches soit nécessaire pour fournir une base empirique plus solide pour ces
traitements, il est évident qu’il est bénéfique de réaliser le plus tot possible des
interventions comportementales aupres des enfants présentant des retards de
développement ou des anomalies comme les TSA. L’identification précoce est cruciale
au succes de lintervention comportementale précoce.

La recherche a démontré qu'on peut détecter chez enfant des signes des TSA avant
'age de 18 - 36 mois!''"1%, et des programmes de recherche prospective offrent la
promesse de déterminer les indicateurs des TSA le plus tot possible dans la petite
enfance!’!. I’examen des vidéos de famille (p. ex., les premicres fétes d’anniversaire)
filmées au cours des premiers mois de vie des enfants présentant des TSA a permis
d’identifier des signes et des symptomes dés la premiere année de vie?’?%. Non
seulement il est nécessaire d’identifier ces enfants dans leurs plus jeunes années, mais il
est aussi possible d’y parvenir en utilisant les outils et techniques appropriés. Etant
donné que les recherches dans ce domaine se multiplient et se diversifient et que la
communauté est de plus en plus conscientisée aux TSA, il est maintenant nécessaire de
mettre au point une stratégie nationale canadienne concernant l'identification précoce
des TSA chez les enfants en bas 4ge.

L’objet de ce document est de présenter les parametres des pratiques exemplaires
canadiennes en matiére de dépistage, d’évaluation et de diagnostic précoce des TSA chez
les enfants en tres bas 4ge (0-5 ans). Les pratiques exemplaires décrites dans ce
document ont été tirées de la littérature scientifique et ont fait 'objet d’un consensus
d’experts par des chercheurs canadiens étudiant les TSA. Des cliniciens et des patents
ont aussi participé a leur élaboration. Le document suivant a pour objectif de fournir
une série de lignes directrices utiles aux professionnels et aux décideurs impliqués dans le
dépistage, I'évaluation et le diagnostic des TSA afin de leur permettre de détecter les
troubles autistiques de facon opportune et précise. De plus, nous avons inclus des
recommandations en matiére de recherche et de politique afin de promouvoir le
développement continu dans le domaine et d’atteindre une norme idéale de pratique qui
se situe au-dela de ce qu’offrent actuellement les recherches et les politiques existantes.

Les parametres suivants ne sont pas obligatoires et peuvent étre conformes a la
législation provinciale actuelle ou a la politique organisationnelle actuelle ou non. 11 s’agit
de finalités ou d’idéaux pour la pratique clinique, les recherches et les politiques, étant
donné les observations scientifiques actuelles et le consensus établi par les spécialistes.
On a élaboré ces parametres de facon a ce qu’ils puissent étre utilisés par des personnes,
des organisations et des organismes dirigeants dans le but de promouvoir des pratiques
et des politiques qui permettront la détection rapide des TSA chez les jeunes enfants, par
le biais de pratiques efficaces de surveillance, de dépistage et de diagnostic. Il est
recommandé de réviser régulierement ces parameétres de pratiques exemplaires afin
d'étre au fait des données et constatations scientifiques les plus récentes. Il est en outre
recommandé que les prestataires de services dans ce domaine révisent leurs normes et
pratiques actuelles dans les diagnostics des TSA en se référant a ces parametres fondés
sur des données probantes.

8 I Dépistage, évaluation et de diagnostic des TSA chez les enfants en bas age



Troubles du spectre de Pautisme

Les criteres standard pour le diagnostic des TSA sont inscrits dans le manuel Diagnostic
and Statistical Manual — 4th Edition, Test Revision?> (DSM-IV-TR). Le DSM-IV-TR fait
référence a une série de pathologies appelées les troubles envahissants du
développement, qui comprennent les sous-types suivants : troubles autistiques,
syndrome d’Asperger, troubles envahissants du développement non spécifiés (TED-NS),
syndrome de Rett, et trouble désintégratif de 'enfance. Cette catégorie de troubles est
caractérisée par certains symptomes, y compris des difficultés dans I'interaction sociale
réciproque, une déficience des habiletés de communication verbale et non verbale, et la
présence de modeles restreints, répétitifs et stéréotypés de comportements. Les trois
premiers troubles mentionnés précédemment (troubles autistiques, syndrome
d’Asperger, et TED-NS) sont connus sous le nom « Troubles du spectre de autisme »%.
Bien que le syndrome de Rett et le trouble désintégratif de 'enfance soient également
inclus dans la classification du DSM-1V; ils ne sont pas abordés dans le présent
document puisqu’ils sont caractérisés par un profil symptomatique unique reflétant une
apparition tardive des symptémes et une évolution dégénérative de la pathologie.

La Classification internationale des maladies’” publiée par I’Organisation mondiale de la Santé
identifie aussi les troubles envahissants du développement comme un groupe de troubles
caractérisés par des difficultés qualitatives dans les interactions sociales réciproques et les
modes de communication, ainsi que par un ensemble restreint, stéréotypé et répétitif
d’intéréts et d’activités. La catégorie des troubles envahissants du développement dans la
CIM-10 comprend plus de types de troubles que la classification du DSM; cependant, les
groupes sont comparables. Comme le DSM-IV-TR, la CIM-10 comprend les sous-types
de l'autisme infantile et du syndrome d’Asperger. La catégorie des TED-NS du DSM-
IV-TR est représentée dans la CIM-10 par les troubles envahissants du développement
ainsi que 'autisme atypique. De plus, le syndrome de Rett, d’autres troubles
désintégratifs de Penfance non spécifiés, et des troubles hyperactifs associés au retard
mental et aux mouvements stéréotypés sont inclus. Les criteres du DSM-IV-TR et de la
CIM-10 sont présentés dans PAnnexe A.

Les deux systemes de diagnostic sont semblables dans leur conceptualisation des trois
catégories de base de symptomes des TSA, y compris les difficultés dans les interactions
sociales, une déficience des habiletés de communication verbale et non verbale, ainsi que
les modeles restreints, répétitifs et stéréotypés de comportements, d’intéréts et
d’activités. Les renseignements suivants résument la description de chaque catégorie qu’a
faite ’American Academy of Pediatrics®. Le premier ensemble de symptdmes, soit les
diffienltés dans les interactions sociales, englobe les problémes a entretenir des relations
sociales avec autrui ainsi qu’a partager des sentiments et des états d’esprit. Les enfants
présentant un TSA ont tendance a se mettre a I'écart, ont de la difficulté a établir des
liens avec d’autres enfants ou des adultes, et ne recherchent pas I'attention des autres.
Ces enfants ont des problemes avec I’attention conjointe ainsi que le partage des intéréts.
Les enfants ayant des problemes avec 'attention conjointe risquent de ne pas étre
capables de regarder la ot une autre personne regarde ou pointe du doigt, de pointer du
doigt pour montrer leur intérét (bien qu’ils puissent pointer quelque chose qu’ils
veulent), ou de montrer quelque chose d'intéressant a une autre personne soit en fixant
du regard, en pointant du doigt ou en émettant des sons. Ils n’ont pas la méme facilité a
s’orienter aux stimuli sociaux (ne pas se tourner lorsqu’ils entendent leur nom, par
exemple) et ils ne sont pas dotés d'une Théorie de ['esprit (la compréhension que les autres
personnes ont des pensées, des désirs et des croyances qui different des siens; capacité
requise pour pouvoir tenir compte d’une situation quelconque du point de vue d’une
autre personne). Ces lacunes font en sorte qu'il est difficile pour les enfants présentant
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un TSA de créer des relations sociales véritablement réciproques. Le deuxiéme ensemble
de symptomes implique des difficultés de communication, variant d’une absence totale de
langage patlé a une forme de langage idiosyncratique ou étrange. Ces curiosités peuvent
comprendre un langage qui semble scénarisé de la télévision, un langage répétitif ou
écholalique (imitation involontaire répétée), ainsi que des mots « téléscopiques » ou «
gigantesques » (comme « qu’estcequec’est »). Enfin, les enfants présentant des TSA font
preuve de modéles restreints, répétitifs et stéréotypés de comportements, d’intéréts et d’activités. Ces
symptémes ont tendance a apparaitre plus tard que les autres symptomes en raison des
limites développementales du jeune enfant®® et peuvent inclure des intéréts trés
spécifiques (p. ex., obsessions avec les cartes ou les créatures de mer, jusqu’a Uexclusion
d’autres intéréts), une inflexibilité par rapport aux routines (p. ex., persévération a suivre
un itinéraire en particulier), et des maniérismes stéréotypés (p. ex., battement des mains,
auto-mutilation).

Bien que les TSA soient caractérisés par cette triade de symptomes, l'appatrition de ces
symptomes varie beaucoup chez les enfants présentant un TSA, et la sévérité des
différents ensembles de symptomes varie par sous-type diagnostique et niveau de
développement. Les enfants souffrant de troubles autistiques, la manifestation la plus
grave des TSA, présentent les trois sous-ensembles de symptomes, mais a des degrés
différents. Les enfants présentant un syndrome d’Asperger ont tendance a avoir des
problémes expressifs qui concernent davantage l'utilisation pragmatique du langage que
la production ou la compréhension du langage, et ont des intéréts stéréotypés ainsi que
des difficultés d’intégration sociale. Méme si un grand nombre d’enfants présentant des
troubles autistiques ont des limitations cognitives simultanées, la présence d’une
déficience intellectuelle est incompatible avec un diagnostic de syndrome d’Asperger.
Finalement, un diagnostic de TED-NS est habituellement porté pour les enfants
présentant une combinaison des trois sous-ensembles de symptomes, mais qui ne
répondent pas aux criteres des troubles autistiques ou du syndrome d’Asperger.

Bien que I’étiologie exacte des TSA soit inconnue, on considére généralement que les
TSA sont caractérisés par des déficiences de la structure cérébrale ou des fonctions
cérébrales??-3l. La cause des TSA demeure un sujet d’étude continue; cependant, il est
évident que les TSA semblent profiter d’une contribution génétique impliquant plus d’un
gene®. Des études menées sur des jumeaux suggérent un taux de concordance élevé
chez les jumeaux monozygotes en comparaison avec les jumeaux dizygotes®. Il y a de
solides éléments de preuve de regroupement familial’*3>, en d’autres termes, lorsqu’un
membre de la famille présente un TSA, les autres membres de la famille coutrent plus de
risques que la population générale d’étre présentant de TSA ou de posséder des traits
autistiques infra-liminaires®. Plus de 15 geénes différents ont été impliqués dans le
développement des TSA, et il est probable que de nombreuses interactions géniques
soient impliquées®’. Des déclencheurs environnementaux ont également été impliqués;
cependant, la recherche ne les a pas soutenus a un degré aussi élevé. 1l a souvent été
suggéré que les vaccins constitueraient des éléments déclencheurs de ’apparition des
TSA; cependant, les études bien congues n’ont pas corroboré cette hypothése?6-3839:40,
Drautres facteurs environnementaux, y comptis les virus, le stress prénatal extréme et la
présence de produits toxiques pour 'environnement, pourraient justifier d’autres études
plus approfondies.

Définitions et Concepts de base

De nombreuses mesures, méthodes et techniques sont disponibles pour le diagnostic des
TSA. Seules certaines d’entre elles ont fait objet d’évaluations scientifiques et encore
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moins se sont révélées efficaces. Dans le présent document, les pratiques exemplaitres
font référence aux mesures, aux techniques et aux méthodes ayant démontré leur validité

> of
et leur fiabilité par le biais de recherches scientifiques ou ayant été convenues par un
comité de spécialistes scientifiques et de cliniciens d’expérience, auquel ont participé des
parents et des cliniciens. L.a documentation d’un ensemble de pratiques exemplaires
fondées sur des données probantes offre aux professionnels du domaine un résumé des
normes de recherche et de pratique les plus a jour. De plus, en ayant acces aux
parametres de pratiques exemplaires, les parents pourraient éviter les résultats négatifs
d’un diagnostic erroné ou d’'une absence de diagnostic, ce qui pourrait leur permettre

>

d’utiliser plus efficacement les ressources précieuses que sont le temps, Iénergie et
largent.

Selon Dworkin?, la surveillance du développement est un « processus flexible,
longitudinal et continu qu’utilisent les professionnels compétents pour faire des
observations pertinentes pendant leurs consultations médicales aupres de Penfant » (p.
829) [traduction]| dans le but d’identifier des problemes de développement chez les
enfants en bas age. La pratique de la surveillance exige des connaissances du
développement typique et atypique ainsi que de I'expérience clinique et de la formation
spécifique en matiere de développement des enfants en bas age.

Le dépistage s’effectue par le biais de mesures normalisées sur une population identifiée
afin d’évaluer les cas possibles ou probables en comparant les résultats obtenus aux
normes établies. Les tests de dépistage ne ménent pas directement a des diagnostics,
mais suggerent plutot le besoin de mener d’autres évaluations.

Dépistage de premier niveau : Le dépistage de premier niveau, aussi appelé dépistage
systématique, consiste a appliquer un outil de dépistage normalisé a une grande
population en ayant pour objectif d’identifier les personnes présentant des probabilités
élevées de souffrir d’une maladie ou d’un trouble spécifique, menant ensuite a une
orientation pour une évaluation ou un traitement plus approfondis. En ce qui a trait aux
TSA, le dépistage de premier niveau implique 'examen de tous les enfants d’un age
donné pour déterminer s’ils présentent des symptoémes des TSA, peu importe s’il y a eu
ou non des signes laissant croire a des problemes de développement. Le dépistage de
premier niveau pourrait survenir pendant un examen médical régulier d'un enfant en bas
age, peu importe si les parents ont exprimé des inquiétudes ou non.

Dépistage de second niveau : Le dépistage de second niveau fait également recours a
des mesures normalisées, mais est utilisé avec un sous-groupe de personnes dont le
risque d’étre atteintes d'une maladie ou d'un trouble est élevé. ’obtention de résultats
positifs a un test de dépistage devrait mener a une orientation pour une évaluation plus
approfondie. En ce qui concerne les TSA, le dépistage de second niveau serait utilisé
chez les enfants ayant démontré des symptomes du trouble (comme des stades du
développement n’ayant pas été atteint, des retards de développement social et de
communication) ou présentant un risque génétique élevé (les enfants ayant un frére, une
sceur ou un parent ayant un TSA ou d’autres troubles afférents).

Sensibilité : La sensibilité consiste en la probabilité que I'outil de dépistage indique la
présence de TSA lorsque les TSA sont véritablement présents.

Spécificité : La spécificité consiste en la probabilité que I'outil de dépistage indique
I’absence de TSA lorsque enfant n’est pas atteint de TSA.

Introduction, contexte et méthodologie
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Valeur prédictive positive : La valeur prédictive positive consiste en la probabilité que
des résultats positifs soient obtenus 2 la suite d’un test de dépistage mené aupres d’un
enfant atteint de TSA.

Valeur prédictive négative : La valeur prédictive négative consiste en la probabilité que
des résultats négatifs soient obtenus a la suite d’un test de dépistage mené aupres d’un
enfant n’étant pas atteint de TSA.

L’évaluation comporte généralement 'administration d’une combinaison de tests
normalisés et d’observations du comportement dans le but d’atteindre un objectif
spécifique et préétabli. Il existe quatre raisons pour lesquelles il est nécessaire d’évaluer
une personne atteinte (ou soupgonnée d’étre atteinte) de TSA : (1) Pour aider a
comprendre la personne, (2) Pour obtenir ou clarifier un premier diagnostic, (3) Pour
documenter le statut du diagnostic nécessaire pour accéder aux services ou au
financement, et (4) Pour obtenir des renseignements a des fins de recherche ou
d’évaluation de programme®. Une évaluation peut aussi fournir des renseignements
utiles pour la planification du traitement.

Equipe interdisciplinaire : Une approche interdisciplinaire de I’évaluation et du
diagnostic implique I'intégration et la synthése des informations recueillies par des
professionnels de différentes disciplines, a I’aide d’un processus interactif de mise en
commun. Les membres de 'équipe interdisciplinaire travaillent en étroite collaboration
et communiquent fréquemment entre eux afin de se faire part de nouveaux
renseignements et de s’assurer que le travail ne se fasse pas en double. Les constatations
d’un membre de I’équipe sont considérées a la lumiere des constatations des autres
membres. Cette approche est davantage coordonnée et holistique que 'approche
adoptée par I'équipe multidisciplinaire.

Equipe multidisciplinaire : Tout comme I’équipe interdisciplinaire, ’équipe
multidisciplinaire implique plusieurs types de professionnels mais n’a pas I'intégration et
la coordination de 'approche interdisciplinaire. Dans I’équipe multidisciplinaire, chaque
professionnel travaille indépendamment des autres et tire des conclusions sans tenir
compte de I'avis ou des suggestions des autres membres de I'équipe.

Fiabilité : La fiabilité est le degré auquel I’évaluation, si exécutée a plusieurs reprises,
donnerait des résultats constants. Par conséquent, si on évalue qu’un enfant présente un
TSA, une autre évaluation réalisée a un autre moment par les mémes ou d’autres
évaluateurs devrait entrainer des résultats semblables.

Validité : La validité fait référence au degré auquel une évaluation du TSA mesure
effectivement les symptomes des TSA.

Malgré les données probantes suggérant que les TSA ont une base biologique 2214 et
une origine génétique®> il n’existe aucun marqueur biologique connu a ’heute actuelle
pour les TSA. Par conséquent, aucun TSA ne peut étre diagnostiqué a I'aide de
procédures médicales comme des analyses de sang ou des scintigraphies cérébrales,
méme si ces évaluations peuvent s’avérer des tests complémentaires utiles chez les
enfants présentant des indications médicales ou neurologiques. Un diagnosticien expert
ou une équipe interdisciplinaire pose un diagnostic de TSA en se basant sur les
antécédents de problemes de développement de I'enfant ainsi que sur des observations
de son comportement. Un processus de diagnostic différentiel doit étre fait pour écarter
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d’autres troubles présentant des symptoémes semblables, et il se peut qu’on ait besoin
d’effectuer des tests complémentaires pour déterminer la présence de troubles survenant
fréquemment de fagon simultanée ou pour identifier les forces et faiblesses du patient a
des fins d’intervention. Ce type d’évaluation exige un niveau élevé de formation et
d’expérience de la part des évaluateurs. Le diagnostic des TSA est habituellement fait par
des médecins (pédopsychiatres et pédiatres, en particulier) ou des psychologues.

Méthodologie

La méthodologie de ces parametres repose en grande partie sur la raison d’étre et la
méthodologie du programme Early Intervention Program du ministére de la Santé de 'Etat
de New York* utilisé dans I'élaboration de leur guide des pratiques cliniques, et
comprend les éléments suivants : la révision et la synthése des parametres des pratiques
exemplaires par d'autres provinces et organisations; la révision de la littérature médicale;
I’élaboration et la révision de tableaux de données probantes; les réunions des comités
de parents et des cliniciens; les consensus d’experts; et les révisions de documents par les
membres des comités ainsi que deux réviseurs experts ne faisant pas partie du comité
original.

Une révision et une synthese des parametres de pratiques exemplaires fondées sur des
données probantes constituent la base des recommandations actuelles. Voici une liste
des documents révisés qui ont fourni un point de départ pour les parametres actuels.

e American Academy of Pediatrics (2001). Developmental surveillance and screening of
infants and young children. Pediatrics, 108, 192-196.

e California Department of Developmental Services (2002). Autism Spectrum Disorders:
Best Practice Guidelines for Screening Diagnosis and Assessment.

e Children’s Mental Health Ontario (2003). Evidence-Based Practices for Children and
Adolescents with Autism Spectrum Disorders: Review of the Literature and Practice Guide.

o Filipek et al., (2000). Practice parameter: Screening and diagnosis of antism: Report of the
quality standards subcommittee of the American Academy of Neurology and the Child Neurology
Society. Neurology, 55, 468-479.

e TFilipek, P. A., Accardo, P. ], Barnek, G. T., Cook, E. H., Dawson, G., Gordon, B. et
al. (1999). The screening and diagnosis of antistic spectrum disorders. Journal of Autism and
Developmental Disorders, 29, 439-484

o Lignes directrices concernant les références anx cing CRDITED de Montréal pour les personnes
présentant un Trouble envabissant du développement (TED) (2006)

¢ New York State Department of Health (1999). Clinical Practice Guideline: Report of the
Recommendations. Autism/PDD, Assessment and Intervention for Young Children.

o Standards and Guidelines for the Assessment and Diagnosis of Young Children with Autism
Spectrum Disorder in British Columbia: An Evidence-Based Report Prepared for The British
Columbia Ministry of Health Planning (2003)

Chacun de ces documents a été révisé de facon rigoureuse, et une liste de
recommandations fréquentes a été synthétisée en un résumé de pratiques exemplaires
puis envoyée aux membres du comité a des fins de révision. La synthese des pratiques
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exemplaires est comprise dans ’Annexe B. Les lignes directrices de ’American Academy
of Pediatrics pour I'ldentification and Evaluation of Children with Autism Spectrum
Disorders26 (Identification et évaluation des enfants présentant des troubles du spectre
de l'autisme [traduction]) ont été publiées a la suite de I’élaboration de la synthese des
pratiques exemplaires, et les renseignements tirés de ce document ont été intégrés
pendant la conception de cet ensemble de lignes directrices.

La base de données PSYCINFO a été utilisée pour obtenir de la littérature médicale
relative aux années 2000-2007, dans le but de mettre a jour, a 'aide de documents
actuels, les informations présentées dans les rapports précédents. La recherche consistait
a utiliser les mots clés Autism OU Asperger OU PDD-NOS ET sereening OU assessment
OU diagnosis. (Autisme OU Asperger OU TED-NS ET dépistage OU évalnation OU
diagnostic [traduction]). La recherche a été limitée aux articles de revue scientifique de
langue anglaise révisés par des pairs, traitant de cohortes comprenant des enfants de
moins de 5 ans. Ces critéres de recherche ont permis d’obtenir 678 articles qui ont été
analysés manuellement pour des questions de pertinence. Seules les études empiriques et
les études complétes ont été incluses dans la révision finale.

La littérature médicale a ensuite été classée dans des tableaux de données probantes,
créant ainsi un résumé de la littérature en différents themes spécifiques. Etant donné
I'importance du dépistage et de ’évaluation précoce dans les processus d’identification et
de diagnostic des enfants ayant un TSA, la révision est axée essentiellement sur les
recherches abordant la fiabilité et la validité des outils de dépistage et d’évaluation
disponibles. Les tableaux de données probantes sont basés sur le texte d’évaluation
Services de santé/Technologie numéro 7, Criteria for Determining Disabilities in Infants
and Children: Low Birth Weight*, qui a été congu de fagon a identifier les pronostics
d’enfants dont le poids a la naissance était tres faible. Les tableaux ont été rassemblés
dans un livre, qui a été remis aux membres du Sous-comité scientifique afin qu’ils
puissent le réviser avant la réunion du comité. Cinquante-deux études empiriques ont
répondu aux criteres mentionnés ci-dessus et ont été incluses dans le livre des tableaux
de données probantes.

Un comité directeur a été formé, se composant de la coordonnatrice de projet, d’un
représentant de 'organisation hote qui a agi comme président du comité, de deux co-
présidents du sous-Comité de cliniciens (un pédiatre du développement et un
psychologue), ainsi que de deux parents de jeunes enfants ayant des TSA qui ont agi a
titre de co-présidents du sous-comité de parents. Les membres du comité directeur ont
été choisis selon leur intérét et leur disponibilité. Les noms de tous les membres des
sous-comités sont inscrits au début du document, a 'exception de quelques-uns des
membres du sous-comité de parents qui ne désiraient pas étre identifiés.

Comité scientifique

Des spécialistes canadiens du domaine des TSA ont été invités a participer a une
rencontre d’une journée visant a évaluer les données probantes scientifiques les plus
récentes. Ces spécialistes ont été choisis selon leurs publications et leur implication dans
la pratique clinique. Parmi les membres des sous-comités scientifiques, on compte des
chercheurs et des praticiens dans les domaines de la psychologie, de la pédiatrie du
développement, de la psychiatrie, de 'épidémiologie, de I’éducation, de I'ergothérapie et
de I'audiologie.
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Pendant la rencontre, le comité scientifique a assisté a la présentation de rapports
déposés par des représentants des sous-comités de parents et des cliniciens, qui ont
discuté des constatations tirées de leurs rencontres. Chacune des lignes directrices
inscrites dans la synthése des pratiques exemplaires a été abordée en relation avec les
données probantes les plus récentes et avec Uexpérience clinique et de recherche
complete des membres du groupe d’experts. La rencontre a été entregistrée sur bande
sonore a des fins d’exactitude, et la discussion a constitué la base du présent document.

Comité de parents

Des parents ont été invités a participer au sous-comité de parents dans le cadre d’une
campagne intensive d’envoi de courriels aux organisations de parents a travers le Canada.
Une invitation a aussi été mise en ligne sur le site Internet d’Autisme Central
(www.autismecentral.ca). Les parents avaient le choix d’assister a une rencontre d’une
journée tenue dans les bureaux de La Fondation Miriam a Montréal ou de répondre a un
questionnaire en ligne. Quelle que soit 'option choisie, 1l fallait répondre aux questions
suivantes :

e Drapres vous, quel est le role des parents dans le dépistage précoce des troubles du
spectre de I'autisme?

e Drapres vous, quel sont les plus grands obstacles au dépistage précoce des troubles
du spectre de l'autisme?

e Quest-ce qui vous a été utile dans vos efforts pour obtenir un diagnostic pour votre
enfant?

¢ Quels changements faciliteraient, selon vous, le processus de diagnostic pour les
parents?

Le sous-comité de parents s’est réuni avant la tenue de la rencontre du sous-comité
scientifique pour discuter de leurs expériences et opinions au sujet du dépistage, de
l'évaluation et du diagnostic précoce des TSA. On a expliqué aux parents quels étaient le
contexte et les objectifs du projet, et ils ont eu 'occasion d’apporter leur point de vue.
Dix parents ont assisté a la rencontre tenue en soirée.

Trente-six parents ont rempli le questionnaire en ligne portant sur leur enfant. Leurs
enfants sont agés entre 21 mois et 17 ans, et la plupart d’entre eux ont été diagnostiqués
avec un trouble autistique (n = 20).

Les commentaires, préoccupations et recommandations formulés pat les membres du
sous-comité de parents sont comprises dans le document.

Comité de cliniciens

Les cliniciens ont été invités a participer au sous-Comité de cliniciens dans le cadre d’une
campagne intensive d’envoi de courriels aux organisations de parents a travers le Canada.
Une invitation a aussi été mise en ligne sur le site Internet d’Autisme Central
(www.autismecentral.ca). Les cliniciens avaient le choix d’assister a une rencontre d’une
journée tenue dans les bureaux de La Fondation Miriam a Montréal ou de répondre a un
questionnaire en ligne. Quelle que soit 'option choisie, 1l fallait répondre aux questions
suivantes :
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e A quels défis faites-vous face en ce qui a trait au dépistage précoce et au diagnostic

des TSA?

e Quelles sont vos recommandations pour surmonter certains obstacles que vous
rencontrez dans votre profession lorsque vous dépistez et diagnostiquez des TSA
chez de tres jeunes enfants?

e Croyez-vous qu'un document canadien décrivant les parametres de pratiques
exemplaires vous serait utile dans votre pratique? En quoi ce document pourrait-il
vous aider? Quels en seraient les principaux éléments?

En plus des deux co-présidents qui ont agi 2 titre de représentants du sous-Comité de
cliniciens 2 la journée d’évaluation scientifique, onze cliniciens étaient présents a la
réunion du sous-comité. Ils ont tous rempli le questionnaire. Quatorze cliniciens de
partout au Canada ont répondu au questionnaire en ligne. Des vingt-cing cliniciens ayant
répondu au questionnaire, il y avait sept orthophonistes, cing thérapeutes ABA, quatre
psychologues, trois concepteurs de programmes / politiques, deux éducateurs
spécialisés, un audiologiste, un ergothérapeute, un psychoéducateur, et un spécialiste en
intervention précoce. Six cliniciens détiennent des doctorats, douze ont complété une
maitrise, quatte ont obtenu un baccalauréat, et trois n'ont pas précisé quel était leur
niveau d'instruction. La majorité des cliniciens comptaient entre 3 et 15 années
d’expérience (18 cliniciens), trois d'entre eux en comptaient plus de 15, et deux avaient
moins de 3 années d’expérience a leur actif.

Les commentaires, préoccupations et recommandations formulés par les membres du
sous-Comité de cliniciens sont comprises dans le document.

Consensus d’experts et Révision du document

Une rencontre d’une journée a été tenue a Montréal, au Québec, pour les membres du
comité directeur ainsi que du sous-comité scientifique. A des fins de référence, tous les
participants ont recu un document créé expressément pour ce projet décrivant les
méthodes du projet et comportant les tableaux de données probantes. La premiére partie
de la journée a été consacrée a des présentations sur la méthodologie du projet. Les co-
présidents des sous-comités de parents et des cliniciens ont présenté un résumé de la
discussion et des recommandations tenues dans la rencontre de leur comité respectif. La
synthése des parametres des pratiques exemplaires (Annexe B) était a la base de ces
discussions. Chaque recommandation a été présentée et a fait objet de discussions sur
sa validité par rapport aux données probantes actuelles, aux politiques canadiennes et a
son aspect pratique. Les membres du comité ont discuté des recommandations en
matiere de pratique, de recherches et de politiques liées a chacun de ces parametres. La
discussion a été enregistrée sur bande sonore et transcrite a des fins d’exactitude.

Une fois les recommandations des trois comités intégrées, une version préliminaire du
présent document a été créée et envoyée par courtier électronique aux membres du
comité scientifique ainsi qu’aux co-présidents des comités de parents et des cliniciens a
des fins de révision. Les commentaires et les suggestions des comités ont été ajoutés
pendant I’élaboration de la deuxieme version préliminaire, qui a elle aussi été renvoyée a
des fins de révision. Une troisiéme version a été envoyée aux réviseurs externes a des
fins d'évaluation. Ces réviseurs n'avaient ni pris part aux comités ni contribué a
I’élaboration du document. La version finale du document comprend leurs
commentaires
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Parametres des pratiques exemplaires

Les sections suivantes sont divisées en themes représentant les différents aspects des
pratiques exemplaires. Chaque théme est présénté en fonction de son contexte et sa
pertinence est basée sur la littérature scientifique, les rétroactions du comité de parents,
du comité de cliniciens et du comité scientifique. Les pratiques recommandées sont
mises en lumiére a des fins cliniques, et les propositions de recherche et de politique sont
offertes afin d’accroitre davantage nos connaissances et nos capacités a promouvoir le

dépistage précoce des TSA.

I. Surveillance du développement

* Lasurveillance du développement, exercée en rapport avec les stades du
développement et la connaissance des symptomes du développement atypique ou
retardé, devrait étre un processus continu assuré par les médecins et les autres
professionnels en contact avec de jeunes enfants.

e Les inquiétudes parentales au sujet du développement de leur enfant doivent étre
immédiatement et sérieusement prises en considération par les cliniciens.
Lapproche « attendons pour voir » n’est pas acceptée.

2. Dépistage
e Le dépistage systématique (de premier niveau) des TSA n’est actuellement pas
recommandé.

e Le dépistage ciblé (de second niveau) des TSA est recommandé et requiert
Iutilisation d’outils de dépistage validés empiriquement.

e Des quil est déterminé qu’un enfant présente un risque élevé de TSA, soit a partir
des observations du médecin, des antécédents familiaux, des constatations des
parents ou d’outils de dépistage, il faudrait immédiatement le référer a un
diagnosticien d’expérience ou a une équipe d’évaluation interdisciplinaire. C’est aussi
a ce moment qu’il faudrait envoyer enfant chez un spécialiste en intervention
disponible de facon a favoriser son développement optimal.

3. Diagnostic

e Le diagnostic des TSA chez les tres jeunes enfants doit étre posé par des
professionnels formés et expérimentés.

e Une approche d’équipe interdisciplinaire est idéale pour faire une évaluation

diagnostique des TSA.

e Le diagnostic clinique doit étre conforme aux criteres de diagnostic du Diagnostic and
Statistical Mannal of Mental Disorders DSM-IV-TR) ou de la Classification
internationale des maladies (CIM-10).

* Le diagnostic doit étre basé sur 'ensemble des antécédents de problemes de
développement de 'enfant, les observations structurées sur son comportement, ainsi
que le jugement clinique. Il est recommandé d’utiliser au moins une mesure
normalisée normative observée par les parents et au moins une mesure normalisée
normative obtenue par observation du comportement.

e L’évaluation des niveaux cognitif et développemental est essentielle au diagnostic
des TSA.
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Un diagnostic différentiel doit étre entrepris pour assurer la formulation d’un
diagnostic complet et écarter les autres causes potentielles des symptomes.

L’évaluation complete des forces et des faiblesses, de méme que des autres
pathologies associées et des inquiétudes qui en découlent, est importante pour
déterminer les interventions a appliquer et a planifier.

Différentes sources d’information (parents, enseignants, etc.) devraient étre
consultées dans le processus d’évaluation, et I’évaluation devrait se tenir dans
différents environnements (a la maison, a I’école, etc.) pour accroitre sa validité.

Le délai entre apparition des symptomes, le dépistage, I’évaluation et le diagnostic
doit étre aussi court que possible pour éviter les retards dans le traitement.

Le processus d’évaluation doit étre centré sur la famille en se concentrant sur le
caracteére unique de chaque enfant et de sa famille ainsi qu’en assurant que les
communications, tant écrites que verbales, soient faites de facon claire,
compréhensible, utile et respectueuse.
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La surveillance du développement, exercée en rapport avec les

stades du développement et la connaissance des symptomes du

développement atypique ou retardé, devrait étre un processus

continu assuré par les médecins et les autres professionnels en

contact avec de jeunes enfants.

Contexte et Raison d’étre

La surveillance du développement est un processus continu assuré essentiellement par
des médecins et le personnel infirmier de la santé publique, mais aussi moins
officiellement par d’autres professionnels étant fréquemment ou régulicrement en
contact avec les enfants (p. ex., les travailleurs des services de garde, les éducateurs de la
petite enfance). Pour assurer une surveillance rigoureuse du développement, il faut
connaitre les stades du développement et, en ce qui a trait aux TSA, avoir une
compréhension des symptémes des TSA et de leur ordre d’apparition. I’ American
Academy of Pediatrics a émis un rapport en 20014, demandant aux pédiatres
d’approfondir leurs connaissances sur le sujet et d’acquérir plus d’aisance a travailler avec
les enfants présentant des TSA. Dans leur plus récente prise de position, PAAP? révele
que les médecins de premier recours jouent un role clé dans le processus de surveillance
des TSA. Selon ’AAP, les étapes de la surveillance du développement devraient consister
a obtenir des antécédents familiaux des TSA; a discuter avec les parents de leurs
inquiétudes en matiere de développement; a examiner si les stades du développement
typique ont été atteints, surtout dans les domaines du développement social et du jeu; et
a observer le comportement de ’enfant en ce qui a trait a ses interactions sociales et
communicatives.

En regle générale, les professionnels de la santé utilisent le 50¢ percentile (donnant ainsi
une idée de 1'dge moyen de 'acquisition des compétences) comme norme de
comparaison pour identifier le développement typique et atypique. En ce qui concerne
’établissement des retards de développement, Sices*’ affirme qu’il se peut que le fait de
se fier uniquement aux étapes du 50¢ percentile ne soit pas aussi utile que I'utilisation du
90¢ percentile (écarts-types de 1,5 au-dessus de la moyenne, représentant un age
d’acquisition des compétences exceptionnellement plus élevé). Dans le cas du langage,
I'incapacité a associer spontanément deux mots avant I’age de 24 mois, ’absence de
contact visuel, ou I'incapacité a pointer de facon coordonnée pour partager un intérét ou
une excitation avant I’age de 18 mois, est tres anormale. Sices recommande aux
professionnels de s'informer sur le 90¢ percentile, dge auquel il serait trés inhabituel pour
les enfants de ne pas avoir atteint certains stades spécifiques du développement, dans le
processus d’évaluation visant a déterminer si les enfants présentent des retards de
développement ou non.

King et Glascoe® fournissent les explications suivantes au sujet de 'importance de la
surveillance du développement pendant la petite enfance. D’abord, les retards du
développement significatifs d’un point de vue clinique sont fréquents, et une
intervention précoce est efficace et accessible pour les enfants souffrant de retards de
développement. En outre, ce sont non seulement les enfants ayant été diagnostiqués
avec un retard de développement, mais aussi les enfants courant le risque de présenter
un mauvais développement qui profitent de processus de détection et d’intervention
précoces. King et Glascoe mentionnent que les pédiatres sont les seuls a pouvoir
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identifier les cas de retard de développement en temps opportun chez les enfants en tres
bas dge et a les référer a d’autres spécialistes. Ils recommandent I'utilisation d’outils de
dépistage valides dans la pratique pédiatrique et conseillent vivement aux professionnels
de réduire leur seuil d’acceptabilité pour référer des patients.

Des recherches ont démontré que les symptomes des TSA peuvent apparaitre assez tot
et se stabiliser au fil du temps®. Il existe des données probantes selon lesquelles les TSA
peuvent étre diagnostiqués de fagon fiable avant 1'age de 18 mois®. Une révision de
diverses recherches sur les symptomes précoces des TSA menée par Goin and Myers®! a
mis en lumicre les symptomes suivants : absence de contact visuel, difficultés affectives,
manque d’aptitudes sociales (y compris Pimitation et les comportements d’attention
conjointe), difficultés posturales / motrices / gestuelles, absence de réponse aux auttes
ou lorsque le nom de 'enfant est prononcé, absence du besoin d’attirer I'attention,
habitudes de jeu inhabituelles ou en solitaire, et retards de communication. Cependant,
Papparition de symptomes est influencée par les niveaux de développement. Par
exemple, Gray et Tonge?® ont souligné qu'un manque de mouvements répétitifs ou
stéréotypés chez les enfants en tres bas dge n’exclut pas la possibilité d’un diagnostic de
TSA puisque ces comportements apparaissent habituellement plus tard, au fur et a
mesure que les enfants se développent physiquement. De méme, Stone et ses collegue
ont constaté que parmi tous les criteres du DSM-1V, plusieurs ne s’appliquaient pas aux
tout-petits présentant des TSA, dont I'incapacité a établir des relations avec les pairs, la
déficience de la capacité a soutenir une conversation, I'usage stéréotypé et répétitif du
langage, et 'adhésion inflexible aux routines et aux rituels.

g22

I’AAP? dresse la liste de divers retards se rattachant a la préparole qui pourraient servir
d’indications potentielles du risque de TSA, notamment la difficulté a fixer du regard, le
manque d'expressions joyeuses et chaleureuses par le regard, le manque de vocalisations
en alternance entre l'enfant et le parent, I'incapacité a reconnaitre la voix du parent,
’abstraction des vocalisations (p. ex., 'absence de réponse au nom de I'enfant),
I'apparition tardive du stade du babillage aprées les 9 premiers mois de vie, I'utilisation
réduite ou absence de gestes effectués dans le stade de préparole (p. ex., faire signe de la
main, pointer, montter), I'absence de vocalisations telles que « oh-oh » ou « euh », le
manque d’intérét ou I'absence de réponse a n'importe quel type d’énoncés neutres (p.
ex., « Oh non, il pleut de nouveau! ».

La surveillance du développement peut se faire a n’importe quel point de contact entre
un professionnel et un enfant. En plus de prendre en considération leurs propres
observations, le processus de surveillance du développement implique la prise en
compte des inqui¢tudes des parents. Glascoe> recommande de poser la question « Avez-
vous des inquiétudes au sujet de votre enfant? » pour donner au parent occasion
d’entamer une discussion sur la question. I’AAP? recommande de s’informer du
développement des communications verbales et non verbales, des interactions sociales
réciproques (v compris le contact visuel, I'attention conjointe et la référenciation sociale,
ainsi que le partage des intéréts et des réussites), et sur les capacités de créativité et de
faire semblant dans le jeu. De plus, PAAP recommande que les pédiatres aient pour
objectif de susciter des comportements révélant la présence d’un TSA dans le processus
de la surveillance de routine. Pour ce faire, ils peuvent poser divers gestes comme, entre
autres, appeler le nom de I'enfant et observer sa réaction, pointer un objet d’intérét pour
déterminer si 'enfant « suivra le point » du regard, et engager une conversation avec
P’enfant pour observer les retards de communication ou les idiosyncrasies.

Surveillance du développement I 2 I
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Le comité de parents a déclaré que plusieurs de ses membres ont remarqué que leurs
enfants n’avaient pas réussi a atteindre les stades du développement appropriés, les
incitant ainsi a consulter un médecin. Il est important de savoir que les comportements
considérés par les parents comme des « signaux d’alarme », comme les retards du
langage, les problemes de sociabilité, 'incapacité a pointer du doigt et I'incapacité de
Penfant a répondre a 'appel de son nom, sont ceux qu’ont reconnus et validés les
chercheurs et autres professionnels. Cela confirme davantage I'idée selon laquelle les
parents sont en mesure de reconnaitre un grand nombre des signes développemenaux
associés aux TSA.

Plusieurs types de professionnels sont fréquemment en contact avec des enfants en tres
bas dge, dont le personnel infirmier de la santé publique, les travailleurs des services de
garde et les éducateurs de la petite enfance. Les membres de notre comité de cliniciens
ont souligné I'importance de faire participer ces groupes au processus de détection des
enfants tres vulnérables aux TSA, et ont commenté le besoin de fournir plus
d’informations sur les signes des TSA et d'établir des parametres précis concernant les
plans d’action appropriés a adopter lorsqu’on identifie qu'un enfant est atteint du
trouble. Il a été suggéré qu’il y ait un processus de référence directe dans le cadre duquel
les professionnels pourraient référer un dossier a un autre spécialiste afin d’obtenir une
autre évaluation, lorsque des inquiétudes sur le développement de enfant sont
soulevées.

Le comité scientifique a convenu que la surveillance doit étre faite de facon continue
plutot qu’a certains moments donnés prédéterminés et qu’elle doit étre basée sur les
connaissances acquises sur les stades du développement et les TSA. 1l a aussi été
souligné que I'expression des TSA change en fonction du niveau de développement de
I’enfant. En outre, le comité scientifique a discuté de I'importance d’intégrer le jugement
clinique au processus d’évaluation des stades du développement.

Pratique
¢ Le médecin ou tout autre professionnel devrait remarquer I'incapacité de 'enfant a
atteindre les stades du développement suivants.

N.B. Il n’y a pas nécessairement de raisons de s’inquiéter si ’enfant n’atteint
pas un des stades de développement (2 moins qu’il ne s’agisse de la perte du
langage), mais portez une attention particuliére lorsque plus d’un des stades
suivants n’est pas atteints :

*  Babillage restreint, atypique ou absent a 12 mois

*  Gestuelle restreinte, atypique ou absente
(p. ex. : pointer du doigt, saluer de la main) a 12 mois

*  Aucune réaction a 'appel de son nom a 12 mois
*  Aucun mot simple a 16 mois

* Association restreinte, atypique ou absente de deux mots spontanés
(a I'exception de I’écholalie ou des répétitions) a 24 mois
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*  Perte de toute capacité langagiére ou sociale a tout age
*  Manque d’attention conjointe

Pour visualiser sur vidéo des exemples de symptomes associés aux TSA, veuillez
accéder au glossaire vidéo Video Glossary sur le site d’Autism Speaks :
www.autismspeaks.org/video/glossary.php.

e Demander aux parents « Avez-vous des inquiétudes au sujet de votre enfant? »
e  TFaites votre enquéte sur les antécédents familiaux des TSA.

e EHngager des interactions avec enfant de facon a susciter des comportements
sociaux et communicatifs; par exemple, appeler le nom de 'enfant ou pointer un
objet du doigt afin de déterminer si 'enfant peut diriger son attention vers 'objet
indiqué.

*  Tenir compte du niveau de développement de I'enfant puisque 'expression d’un
symptome peut changer dans le contexte d’un développement normal.

e La décision de faire d’autres tests de dépistage ou d’orienter les parents vers une
équipe d’évaluation interdisciplinaire devrait étre fondée sur une combinaison
d’inquiétudes des parents, de stades non atteints, de la présence de facteurs de risque
et sur le jugement clinique.

Recherche
e Continuer a étudier les signes précoces des TSA et les changements dans leur
expression au cours du développement.

e EBxaminer les effets de 'application des parametres sur la surveillance et
I'identification des enfants présentant des TSA au Canada.

e Bvaluer lefficacité des programmes de sensibilisation pour les professionnels, autres
que les médecins, travaillant avec des enfants en tres bas age.

Politique

¢ Les médecins de famille ont besoin de plus de formation en matiere de surveillance
du développement et de plus d’informations sur les stades du développement; en
particulier, la formation devrait cibler le 90¢ percentile ainsi que le 50¢ percentile.

e La formation médicale devrait contenir une formation spécifique traitant des signes
précoces des TSA.

e Les professionnels impliqués dans les soins a la petite enfance (personnel infirmier
de la santé publique, travailleurs des services de garderie, éducateurs de la petite
enfance) devraient bénéficier d’une formation plus approfondie concernant les
signes et les symptomes précoces des TSA.

o Créer des liens entre les soins / éducation a la petite enfance et les services
diagnostiques a des fins d’information et de transfert entre spécialistes.
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Les inquiétudes parentales au sujet du développement de leur

enfant doivent étre immédiatement et sérieusement prises en
considération par les cliniciens. Lapproche « attendons pour

voir » n’est pas acceptée.

Contexte et Raison d’étre

Les parents sont souvent les premieres personnes a remarquer que leur enfant présente
des retards de développement>>, et certaines données appuient le fait que les
observations des parents peuvent s’avérer plus précises que celles du médecin, qui sont
souvent tres bréves et surviennent dans un environnement artificiel (p. ex., le bureau du
pédiatre), ce qui peut provoquer de 'anxiété ou des comportements inhabituels chez
Penfant®. Parmi les « signes précoces » observés le plus fréquemment par les parents de
jeunes enfants présentant des TSA, on compte les retards dans le développement de la
parole et du langage, les temps de réaction anormaux aux interactions sociales, ainsi que
d’autres problémes médicaux et de comportement non spécifiques aux TSA, comme des
troubles du sommeil, de I’alimentation et de I'attention®>*°, Dans une étude menée
récemment par Chawarska et ses collégues®, des patents ont affirmé avoir reconnu des
déficiences dans le développement de leur enfant avant 14 mois, et en moyenne 56 %
des parents ayant participé a cette étude ont affirmé avoir observé des anomalies avant
l'age de 18 mois. De Giacomo et Fombonne* ont constaté que 90 % des patents ont
reconnu une forme quelconque de déficience chez leur enfant avant I'age de 24 mois.
Des analyses rétrospectives de vidéos de famille suggérent qu’il est possible de distinguer
les symptomes pendant la premiere année de viel> 3702, Les parents peuvent aussi
remarquer que leur enfant régresse, perdant ainsi son habileté précédemment observée
dans les domaines de la communication verbale et non-verbale et de la sensibilité sociale;
cependant, des chercheurs ont démontré que certains de ces enfants ne se développaient
pas normalement avant méme que les parents n’aient observé les symptoémes®3-%°. Les
enfants souffrant d’'une déficience plus grave des capacités cognitives et des habiletés de
la vie quotidienne, ou souffrant de problemes médicaux concomitants, peuvent étre
diagnostiqués plus tot que les enfants dont les déficiences sont plus subtiles®®. En outre,
il se peut que les parents ne remarquent pas les problemes précoces qu’éprouvent leurs
enfants avec les mouvements stéréotypés et répétitifs et ce, jusqu’au moment ou les
enfants se développent davantage physiquement.

Malheureusement, il est fréquent que le délai entre la premiére consultation des parents
et le diagnostic soit trop long®*67:68, I’ American Academy of Pediatrics a fortement
conseillé a ses membres de préter une oreille attentive aux inqui¢tudes des parents?6:4
afin de promouvoir le diagnostic précoce. Cependant, une recherche suggere que de
nombreux professionnels de la médecine sont réticents a diagnostiquer les TSA chez les
enfants agés de moins de 3 ans®-

Rétroaction des comités

Les parents faisant partie de notre comité ont avancé un certain nombre de raisons pour
expliquer le délai entre les premiéres préoccupations des parents et le diagnostic de leur
enfant. Ils ont mentionné qu’ils devaient insister pour que leurs préoccupations soient
prises au sérieux par leurs médecins de premier recours, dont plusieurs ont adopté
l'approche « attendons pour voir ». Selon ces parents, le fait qu’ils recevaient des
informations portant a confusion et s’avérant parfois contradictoire freinait leurs efforts
a consulter des professionnels pour leurs enfants. De plus, ils ont déclaré que le
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processus entre I'évaluation, le diagnostic et le traitement était souvent difficile a
comprendre et a suivre.

Le role des parents dans ’évaluation et le traitement de leurs enfants présentant des TSA
a considérablement gagné en importance au fil des ans, passant de réle de conseiller a
celui d’intervenant. Les parents de notre comité ont révélé qu’ils se sentaient
responsables du traitement et des soins de leurs enfants et qu’ils avaient le sentiment de
devoir participer activement a ce processus en faisant un suivi des symptoémes et du
développement de leurs enfants. En réponse a leur implication accrue, ils voulaient que
les cliniciens les prennent plus au séricux et qu’ils reconnaissent leurs connaissances ainsi
que leur expérience. Cependant, ils avaient aussi 'impression qu’une plus grande
quantité de renseignements sur les signes et les symptomes des TSA était nécessaire, et
que ces renseignements devaient étre facilement accessibles a tous les parents. Les
parents ont aussi mis en lumicre le besoin de disposer de renseignements exacts. Ils ont
mentionné qu’ils avaient I'impression qu’une source fiable d’information claire et précise
au sujet des TSA était nécessaire, surtout en format électronique, puisque la majorité de
l'information disponible sur Internet était trompeuse ou difficile a vérifier. Ils avaient
I'impression que ce genre d’informations les aiderait a discuter des besoins de leur enfant
avec les prestataires de soins de santé et les membres de leur famille.

Notre Comité de cliniciens a également exprimé sa frustration provoquée par les propos
des parents selon lesquels d’autres professionnels les avaient ignorés ou leur avaient dit
« d’attendre pour voir ». Ils estimaient que ces expériences avaient un effet négatif sur la
perception qu’ont les parents des professionnels de la santé, ce qui avait ensuite des
répercussions sur leur propre capacité a fournir des services.

Le groupe de scientifiques a convenu que, lorsque des parents observent des signes et
des symptomes de retards du développement chez leurs enfants, leurs déclarations sont
fondées. En outre, il a été souligné que I'absence de déclaration d'anomalies par les
parents n'écarte pas la possibilité qu'un retard de développement n’ait pas été observé.

Recommandations en matiére de pratique,

de recherche et de politique

Pratique

e Siun parent exprime une préoccupation au sujet du développement de son enfant,
particulierement des préoccupations liées a la communication et au comportement
social, des examens appropriés devraient étre entrepris ou l'enfant devrait étre référé
vers des services appropriés.

* Les préoccupations des parents au sujet du développement de leurs enfants
devraient trouver réponse sans délai. Une approche « attendons pour voir » n’est pas
acceptable.

e L'absence de préoccupations des parents ne devrait pas écarter le besoin d’effectuer
d’autres examens si des signes et des symptomes sont observés par le clinicien.

e Les parents devant subir le processus diagnostique devraient avoir acceés a un guide
qui les informerait sur les étapes a suivre, les ressources disponibles dans leur région
et qui comprendrait une liste des sites Internet fiables qu'ils poutraient consulter a
des fins d'auto-éducation. Certaines recommandations comprennent

(en ordre alphabétique) : >

v
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*  Autism Central : www.autismecentral.ca

¢ (Canadian Autism Intervention Network : www.cairn-site.com

*  Site Internet sur l'autisme de Santé Canada :
www.hc-sc.gc.ca/dc-ma/autism/index_f.html

*  Société canadienne de 'autisme :
www.autismsocietycanada.ca

¢ Autism Connects: www.autismconnects.com

Recherche
e Continuer les recherches pour comprendre et surmonter les délais dans les
évaluations et les références de diagnostic.

e Il est nécessaire de mener des recherches sur les répercussions des mesures
éducatives visant a informer les parents des symptoémes du trouble autistique.

e Il est nécessaire de mener d’autres tests sur la nature de la régression des TSA.

e Lorsqu’il y a lieu, les chercheurs devraient faire participer les parents activement
dans le processus d'élaboration et d'application de certains programmes de
recherche.

Politique

e Des campagnes de sensibilisation sont nécessaires pour fournir aux parents de plus
amples renseignements sur les signes et les symptomes des TSA, ainsi que sur les
mesures a prendre lorsqu’ils observent un probleme de développement.

e Des programmes d’éducation soutenus par des associations médicales canadiennes
sont nécessaires pour fournir aux médecins de plus amples renseignements au sujet
des signes et des symptomes des TSA, des facteurs de risque dont il faudrait tenir
compte, ainsi que des plans d'action spécifiques, afin que ces médecins sachent
quelle procédure adopter lorsqu’ils doivent traiter un enfant présentant des
symptomes d’un TSA.
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Le dépistage systématique (de premier niveau) des TSA n’est

actuellement pas recommandé.

Contexte et Raison d’étre

Le dépistage précoce des TSA est considéré comme un objectif important en raison du
besoin d’entreprendre les interventions deés que possible. Le dépistage systématique
implique 'administration d’une mesure temporaire a 'ensemble d’une population,
indépendamment du statut de risque. En ce qui a trait aux TSA, I'objectif consiste a
utiliser un outil de dépistage qui pourrait étre appliqué facilement et efficacement a tous
les enfants d’un age donné dans le but d’identifier ceux présentant un risque plus élevé.
Les outils de dépistage efficaces doivent étre choisis en fonction de leur sensibilité et de
leur spécificité. Un outil ayant un niveau élevé de sensibilité identifie avec exactitude les
enfants présentant un TSA, tandis qu'un outil ayant un faible niveau de sensibilité
n’identifie pas les enfants présentant un TSA, ce qui entraine un taux élevé de faux
négatifs. Un outil ayant un niveau élevé de spécificité identifie avec exactitude les enfants
ne présentant pas de TSA, tandis qu'un outil ayant un faible niveau de spécificité prévoit
un taux élevé de faux positifs, suggérant ainsi que les enfants ne présentant pas de TSA
peuvent étre identifiés a tort comme présentant de TSA (faux positifs). Pour qu’un outil
de dépistage soit considéré comme adapté, les niveaux de sensibilité et de spécificité
doivent étre élevés de facon a empécher la non-détection d’un enfant ayant besoin
d’interventions et a empécher qu‘on n’utilise inadéquatement des ressources cotteuses
en temps et en argent aupres d’enfants qui n’en ont nullement besoin.

A Pheure actuelle, seul le Checklist for Autism in Toddlers (CHAT)™ a été évalué comme
outil de dépistage au sein de la population générale, administré a 18 mois, mais il a
enregistré un faible taux de sensibilité>* Utilisé comme outil de dépistage de premier
niveau, le CHAT a affiché un faible niveau de sensibilité et un niveau élevé de spécificité,
suggérant ainsi que de nombreux enfants présentant un TSA (environ 80 %) n’auraient
pas été identifiés si cet outil était utilisé pour le dépistage de premier niveau. De plus,
méme un petit pourcentage de faux positifs entrainerait des dépenses de santé
importantes.

Dans leur révision des données probantes pour le dépistage systématique (de premier
niveau), Williams et Brayne’! indiquent que les données probantes actuelles ne
soutiennent pas le dépistage de premier niveau des TSA puisque aucun test de dépistage
n’a démontré un niveau adapté de sensibilité ou de spécificité. Une révision de Baird et
ses collegues’ plaide en faveur de l'utilisation du CHAT, dans un contexte de
programme de surveillance élargie, comme mesure de dépistage de second niveau pour
les enfants identifiés dans le cadre du processus de surveillance.

Dans leur rapport clinique publié récemment sur 'identification et I’évaluation des
enfants présentant des TSA, ’American Academy of Pediatrics?® recommande
Putilisation du dépistage de premier niveau combiné a un outil de dépistage
développemental normalisé a des intervalles réguliers, surtout a la visite effectuée a 18
mois et recommande que le test soit répété a 24 mois. Cette recommandation est faite
dans le contexte du systéeme de santé privé des Etats-Unis, dans le cadre duquel les
examens médicaux sont financés par des assurances pour la plupart des citoyens. Le
systeme de santé public universel du Canada serait excessivement éprouvé par des
enfants qui obtiennent des faux positifs au test de dépistage systématique, menant ainsi a
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des évaluations ou traitements inutiles. Les listes d’attente pour subir une évaluation par
des diagnosticiens spécialistes ou des équipes interdisciplinaires sont déja trop longues,
et les enfants ayant obtenu des faux positifs rempliraient ces listes. Par conséquent, la
recommandation pour le Canada est de ne pas mener de test de dépistage systématique
jusqu’a ce que des outils de dépistage ayant un niveau élevé de sensibilité et de spécificité
aient fait leurs preuves dans la littérature scientifique.

Rétroaction des comités

Le comité de parents a suggéré que le dépistage de 'ensemble des enfants pourrait
entrainer des diagnostics plus rapides, plus tot. Le Comité de cliniciens et le comité
scientifique ont convenu que la détection plus rapide des TSA était un objectif
important. Cependant, le comité scientifique a établi un consensus selon lequel I’état
actuel des données probantes n’appuie pas un programme de dépistage systématique
expressément pour les TSA. La trés faible sensibilité du CHAT, telle que montrée par
Baird et ses collegues™, suggérait la possibilité d’'un nombre élevé de faux négatifs, ce qui
entrainerait un faux sentiment de sécurité pour les parents. Bien qu’il ait été démontré
que le niveau de spécificité du CHAT est élevé, un processus de dépistage a grande
échelle entrainerait de nombreux faux positifs cotiteux. Un programme de dépistage
systématique pour 'ensemble des retards de développement, y compris les TSA, a été
considéré comme allant au-dela des objectifs du présent projet.

Recommandations en matiére de pratique,
de recherche et de politique
Pratique

e Cibler la surveillance du développement plutot que le dépistage systématique des
TSA.

o Faire passer un test de dépistage de second niveau aux enfants qui ont été identifiés
par le processus de surveillance du développement ou par les parents, ou aux
enfants qui ont des fréres et sceurs présentant des TSA ou d'autres rétards de
développement développement.

Recherche

e Mener d’autres recherches pour mettre au point des outils de dépistage systématique
des TSA fiables et valides dont les niveaux de sensibilité et de spécificité sont
approptiés.

e Continuer I’évaluation des outils de dépistage existants a des fins de dépistage
systématique.

Politique
e Le dépistage systématique n’est présentement pas recommandé pour les TSA étant
donné les limitations des outils actuellement disponibles.

e Siles personnes en contact avec des enfants en bas age connaissent les symptomes
des TSA, il sera alors beaucoup plus facile de procéder a I'identification précoce des
enfants a risque élevé; des campagnes de sensibilisation plus larges doivent donc étre
lancées afin d’informer les parents et les professionnels sur les symptomes précoces

des TSA.

W,
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Le dépistage ciblé (de second niveau) des TSA est recommandé et

requiert l'utilisation d’outils de dépistage validés empiriquement

Contexte et Raison d’étre

Les enfants considérés a risque élevé de présenter des TSA doivent subir un test de
dépistage officiel utilisant des mesures normalisées et ayant démontré sa fiabilité ainsi
que sa validité. Les outils doivent démontrer des niveaux de sensibilité et de spécificité
adéquats, qui se chiffrent entre 70 % et 80 % d'apres ’American Academy of
Pediatrics*.

Qui doit étre ciblé?

Le dépistage de second niveau des TSA doit cibler les enfants en bas age qui sont suivis
pat des professionnels parce qu’ils n’ont pas atteint des stades importants du
développement. Les enfants dont les parents ont exprimé des préoccupations
concernant leur développement devraient aussi passer un test de dépistage officiel de
TSA. Un autre groupe a risque élevé est constitué par les enfants ayant au moins un frére
ou une sceur présentant un TSA. Des travaux de recherche ont clairement démontré que
les enfants ayant au moins un frere ou une sceur présentant un TSA courent plus de
risques de souffrir d’un développement atypique, y comptis les TSA>7375 et que ce
risque est de 20 a 50 fois supétieur a la population générale’. D’autres recherches plus
récentes ont démontré une combinaison de déficiences sociales infraliminaires causées
par 'autisme au sein de la méme famille. Pour cette raison, le dépistage officiel devrait
étre effectué a intervalles réguliers chez les enfants issus de familles dans lesquelles un ou
plusicurs membres présentent des TSA ou d’autre handicap du développement.

Par qui le dépistage doit-il étre effectué?

Si des parents ont des préoccupations au sujet du développement de leurs enfants, ils
doivent contacter leur médecin ou pédiatre de famille pour en patler. Le bureau du
médecin de premier recours est endroit le plus approprié pour faire passer un test de
dépistage ciblé, car ces médecins rencontrent les enfants régulierement pour vérifier leur
santé et leur développement. Dans certaines régions, le dépistage ciblé peut aussi étre
effectué par un infirmier ou une infirmiére / infirmier praticien ou infirmiere
praticienne; cependant, moins de 30 % des prestataires de soins de santé effectuent des
tests de dépistage de routine du développement’®, et un sondage publié récemment a
révélé que seulement 8 % de ces tests sont destinés expressément aux TSA”’. Parmi tous
les cas de rétards de développement développement chez les enfants, seulement 30 %
environ sont détectés avant entrée a I’école de ces enfants, moment auquel toute
intervention précoce est impossible*s. I’American Academy of Pediatrics®® recommande
que les médecins entreprennent le processus de dépistage officiel au moment méme ou
des inquiétudes sont soulevées dans le cadre du processus de surveillance continu.

En plus des médecins et du personnel infirmier de la santé publique / personnel
infirmier praticien, les psychologues possedent la formation et les ressources nécessaires
pour dépister un TSA chez un enfant. Les cas d’enfants présentant un TSA sont souvent
référés aux psychologues afin qu’ils puissent traiter des problemes émotionnels et de
comportement associés au profil symptomatique des TSA.
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Outils de dépistage (par ordre alphabétique)

ABC (Autism Behaviour Checklist)?’ I 4BC est une liste de vérification des
comportements que remplit un intervieweur pour évaluer des enfants dgés de 18 mois
ou plus. I4BC prend de 10 a 20 minutes approximativement a remplir. Une étude
menée récemment aupres d’un échantillon important d’enfants de 4 a 18 ans a révélé un
niveau adéquat de spécificité mais un niveau faible de sensibilité®!. I”4BC n’est pas
recommandée, en raison de son niveau peu élevé de sensibilité.

Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,38 — 0,71
Spécificité : 0,70 — 0,97

CHAT (Checklist for Autism in Toddlers)??> Le CHAT est un instrument congu
pour détecter de fagon prospective un trouble autistique chez un enfant de 18 mois ou
plus, et ce en évaluant des comportements simples en situation de jeu et d'attention
conjointe en se basant sur les inquiétudes parentales et les observations du
comportement de enfant. A Porigine, il avait été démontré que le CHAT avait un
niveau élevé de spécificité mais un niveau faible de sensibilité’"82. Les chercheurs ayant
recours au CH.AT ont utilisé différentes séries de criteres dont un risque élevé (absence
de 5 actions clés), un risque moyen (absence de pointage protodéclaratif, mais sans
appartenir au groupe a risque élevé) et, plus récemment, la modification de Denver®, qui
implique ’absence du jeu simulé ou du pointage protodéclaratif. La recherche a I'aide de
la modification de Denver a fourni les niveaux les plus élevés de sensibilité et de
spécificité utilisés dans un outil de dépistage de second niveau®*83; cependant, des
travaux de recherche dotés d’échantillons plus importants et de périodes de suivi plus
longues sont nécessaires pour fournir des données probantes comparables au protocole
de cotation régulier. Il est démontré que le CHAT peut s'avérer moins sensible aux
symptomes du trouble autistique chez les enfants présentant des symptoémes bénins et
chez les enfants ayant des capacités cognitives plus avancées®t. La base empitique du
CHAT recommande son utilisation en pratique clinique, par le biais de soins appropriés.
La modification de Denver est timidement recommandée, et est liée a un besoin de suivi
plus élaboré.

Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,18 — 0,65; 0,75- 0,85 avec la modification de Denver
Spécificité : 0,98 — 1,0; 0,92 - 1,0 avec la modification de Denver

Ponr obtenir la permission d'utiliser le CHAT a des fins professionnelles, scientifigues on cliniques :
www.autismresearchcentre.com/tests/chat_test.asp

ESAT (Early Screening for Autistic Traits)® [’ES AT est un outil destiné a recueillir
les observations des parents qui met ’accent sur le dépistage des comportements qui
alerteraient les professionnels de la santé des signes précoces des TSA chez les enfants
agés de 14-15 mois. 1l existe deux versions de 'ESAT. 1l s’est avéré que la version « pré-
dépistage » en 4 étapes, utilisée pour identifier les enfants pour lesquels des tests de
dépistage plus spécifiques sont nécessaires, détecte les enfants présentant un TSA avec
un taux élevé de faux positifs. La version de suivi en 14 étapes a démontré des niveaux
élevés de sensibilité et de spécificité®. Cependant, une étude de dépistage a grande
échelle a révélé un taux élevé de faux positifs pour la version en 14 étapes, bien que de
nombreux enfants ayant auparavant été identifiés incorrectement comme présentant des
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TSA aient été diagnostiqués avec un autre trouble de développement ou
d’apprentissage®’. I’ESAT a été utilisé dans des travaux de recherche sur les capacités
cognitives des enfants présentant des TSA8, mais d’autres recherches sont nécessaires
pour évaluer son utilisation en tant qu'outil de dépistage pratique de TSA.

GARS (Gilliam Autism Rating Scale)® Le GARS est un questionnaire comportant 42
éléments destinés a recueillir les observations des parents et des enseignants sut les
individus de 3 a 22 ans. Il contient trois sous-échelles élaborées a partir des catégories de
symptomes du DSM-1V. Bien que Gilliam™ ait fait état d’un soutien psychométrique de
Putilisation du GARS, des recherches plus récentes n'ont pas teproduit ces déclarations
initiales. South et ses collegues’! ont constaté que le GARS avait une faible convergence
avec les mesures diagnostiques de référence et offrait un niveau peu élevé de sensibilité.
Mazefsky et Oswald”? ont constaté dans le cadre d’un travail de recherche que
Putilisation du GARS sous-estimait systématiquement la probabilité de troubles
autistiques et classait de facon inappropriée 61 pour cent de leur échantillon d’enfants
présentant des troubles autistiques en leur attribuant de faibles chances d’étre
diagnostiqués positifs. Lecavaliet? a constaté que le GARS avait un niveau peu élevé de
sensibilité, et a découvert que sa constance interne et son coefficient d’objectivité étaient
inférieurs dans son échantillon a l'estimation rapportée dans le manuel du test. Cette
mesure n’est pas recommandée pour la pratique.

Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,48
Spécificité : Non mentionnée

M-CHAT (Modified Checklist for Autism in Toddlers)** Le M-CHAT est une liste
de vérification des observations des parents en 23 éléments dont l'objectif est de
dépister des TSA chez les enfants agés de 16 a 30 mois. 1l est différent du CHAT en ce
sens qu’il n’a besoin d’aucune observation directe et qu’il contient des éléments
supplémentaires liés aux déficiences sensorielles et motrices, a I'imitation, et a la réaction
a 'appel du nom. Parmi les éléments essentiels du M-CH.AT, on compte le pointage
protodéclaratif, les actions de montrer de I'intérét envers les autres enfants, d’apporter
des objets pour montrer au patrent, d'imitet, de répondre 2 un nom, et de suivre un point
du regard. Une étude récente menée aupres d’un échantillon important d’enfants a
démontré que le M-CHAT a des niveaux tres élevés de sensibilité et de spécificité chez
les enfants agés de 18 a 30 mois?*?. La spécificité au M-CHAT s’accroit lorsque des
constatations positives sont suivies d’un entretien téléphonique’. Cet entretien de suivi
peut étre fait en personne dans le cadre d’une visite chez le pédiatre. Cependant, Faves,
Wingert et Ho? ont constaté un niveau peu élevé de spécificité dans leur examen de
Ientente du M-CHAT, avec des diagnostics de 178 enfants de 2 a 6 ans référés par des
cliniques médicales. Ces constatations pourraient étre expliquées par le fait qu'aucun
entretien téléphonique n'a eu lieu et que I'échantillon visait des sujets plus agés que la
tranche d’age ciblée du M-CHAT. En raison des estimations généralement élevées des
niveaux de sensibilité et de spécificité, ainsi que de la facilité d’administration et de
cotation, cette mesure est recommandée pour la pratique. Il est nécessaire d'effectuer
d’autres recherches sur cette mesure prometteuse.

Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,77 - 0,97
Spécificité : 0,27 - 0,99
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Pour obtenir des instructions et des renseignements sur les droits d'autenr pour utiliser le M-CHAT
gratuitement :
http://www?2.gsu.edu/~wwwpsy/faculty/robins.htm

PDDST II (Pervasive Developmental Disorder Screening Test-II)7 Le test de
dépistage Pervasive Developmental Disorders Screening Test-II est une initiative en trois stades
congue pour détecter des troubles autistiques chez les enfants en tres bas age. Le stade 1,
le questionnaire de dépistage de soins primaires, convient aux enfants de 12 a 18 mois et
contient 23 éléments. Cette mesure est congue comme outil de dépistage de niveau 1
dans les environnements de soins primaires, mais n’a pas été évaluée en tant que telle. Le
stade 2, le questionnaire de dépistage clinique du développement, peut étre utilisé entre
la naissance et 18 mois. Il est congu pour étre utilisé comme outil de dépistage de second
niveau aupres d’enfants chez qui un retard du développement est déja soupgonné. Le
stade 3, le questionnaire de dépistage de la sévérité clinique de I'autisme, peut étre utilisé
entre la naissance et 18 mois et a pour objectif de faire la distinction entre les différents
TSA. Les rapports initiaux faisant état de niveaux élevés de sensibilité et de spécificité 8
nécessitent un suivi. Eaves et Ho”” ont constaté de bons résultats quant au niveau de
sensibilité; cependant, leur échantillon était possiblement biaisé!”’, notamment pour ce
qui est des enfants ayant des probabilités élevées de souffrir de troubles autistiques. Il est
nécessaire d'effectuer d’autres recherches sur cette mesute prometteuse.

Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,73 - 0,92
Spécificité : 0,49 - 0,91

Le PDDST-II et d’'autres documents afférents penvent étre achetés an :
http://harcourtassessment.com/haiweb/cultures/en-us/productdetail.ntm?
pid=076-1635-106

SCQ (Social Communication Questionnaire — anciennement connu sous le nom
d'Autism Screening Questionnaire)!* Le SCQO, qui a été mis au point a partir de

U Autism Diagnostic Interview (ADI-R), est un questionnaire de dépistage de 40 éléments qui
s’adresse aux parents et qui comporte des questions liées aux communications, aux
interactions sociales réciproques, ainsi qu'aux intéréts et comportements restreints et
répétitifs. Les premiéres constatations ont révélé un niveau de sensibilité plus élevé que
le niveau de spécificité!™. Plus récemment, Eaves, Wingert, Ho, et Mickelson!? ont
constaté que le SCQ était raisonnablement efficace pour dépister des enfants ayant un
trouble autistique parmi les enfants souffrant d’autres retards de développement
(sensibilité = 0,79, spécificité = 0,71); cependant, 'outil s’est avéré plus efficace chez les
enfants dont le fonctionnement était faible comparativement a ceux dont le
fonctionnement était plus élevé. Corsello et ses collegues!? ont constaté que le SCQ a en
fait identifi¢ moins d’enfants que I’ADI-R. 1l ’agit d’un probleéme puisque les outils de
dépistage devraient étre plus inclusifs que les outils de diagnostic. A I'aide d’un petit
échantillon d’enfants référés, Wiggins, Bakeman, Adamson, et Robins!’” ont constaté des
niveaux de sensibilité (0,89) et de spécificité (0,89) maximaux pour le SCQ avec une note
de passage de 11. Ces constatations divergentes suggerent le besoin de mener plus de
recherches sur cet outil prometteur.
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Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,79 — 0,96
Spécificité : 0,54 — 0,80

Le SCQ et d'antres documents afférents penvent étre achetés an Canada :
https://psycan.com/ShoppingCart/productdetail.aspx?pid=730

STAT (Screening Tool for Autism in Two-Year-Olds)!! Le STAT est une mesute
d’observation de comportements dérivée empiriquement qui est destinée aux
professionnels de la santé et qui a pour objectif de distinguer les TSA des autres retards
de développement chez les enfants de 24 a 36 mois. L'utilisation du STAT, mesure
prenant environ 20 minutes a compléter, requiert une formation spécifique. Le STAT a
prouvé son efficacité dans la différenciation des groupes diagnostiques et ce, méme
lorsqu’ils fonctionnent a des niveaux de développement semblables!?2. Stone, Coonrod,
Turner, et Pozdol!™ ont constaté que le STAT avait des niveaux élevés de sensibilité, de
spécificité et une valeur prédictive dans le processus d’identification d’enfants en bas age
courant le risque de présenter des troubles autistiques, mais d'aucun autre trouble du
spectre de Iautisme. L’utilisation de cette mesure est recommandée pour les
professionnels qui doivent distinguer le trouble autistique des autres retards de
développement, mais seulement pour les enfants de 2 ans.

Intervalle des taux de sensibilité et de spécificité fourni dans la littérature :
Sensibilité : 0,83 — 0,92
Spécificité : 0,85 — 0,86

Pour obtenir de plus amples renseignements an sujet du STAT :
http://kc.vanderbilt.edu/kennedy/triad/services_screening.html

Les parents composant notre comité ont signalé qu’ils ne se rappelaient d’aucune
évaluation spécifique sur les TSA ou d’autre retard de développement pendant les
examens médicaux réguliers de leur enfant en bas 4ge. Cela correspond aux résultats de
la recherche de Halfon et ses collégues!®® selon lesquels soit les médecins ne font pas ces
évaluations, soit les parents ne se rendent pas compte de leur existence lorsqu’elles sont
faites. Parmi les obstacles a la prestation de services de développement, on compte un
manque de formation; 'inexpérience avec les nouvelles mesures d’évaluation, de
dépistage et de surveillance; le manque de temps; un remboursement insuffisant; et un
manque d’obligation de rendre des comptes aux patients et aux payeurs pour la
prestation de ces services.

Les membres de notre Comité de cliniciens non-médecins ont suggéré qu’ils pourraient
jouer un role plus important dans le processus de dépistage pour le statut du risque des
TSA chez les enfants. Ces professionnels d’expérience comprenaient des éducateurs
spécialisés, des orthophonistes ainsi que des audiologistes. Ils avaient 'impression d’étre
mieux formés et de disposer de meilleures ressources pour dépister les signes des TSA
chez les enfants contrairement a certains omnipraticiens pouvant fournir une
consultation a seulement quelques enfants présentant un TSA dans le cadre de leur
pratique. Le fait qu'ils n'étaient pas reconnus comme des soutces de référence
pertinentes et qu’ils n’avaient aucun lien direct avec les équipes de diagnostic représentait
une difficulté.
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Le comité scientifique a souligné le besoin d’administrer les outils de dépistage de facon
complémentaire a la surveillance du développement. Les membres du comité ont insisté
sur le fait que les outils de dépistage, lorsqu’ils sont utilisés de facon appropriée, ainsi
que les observations des parents et les observations sur le comportement pourraient
aider les médecins a accroitre le niveau de confiance avec lequel ils référaient des enfants
a des équipes ou des services d’évaluation interdisciplinaire. Le comité scientifique a
aussi reconnu le fait démontré que les médecins n’entreprennent pas souvent le
processus de dépistage des TSA en raison des contraintes temporelles et des difficultés
de remboursement engendrées. Le comité a discuté du besoin d’encourager les médecins
a fournir ce service, ainsi que du besoin de trouver des méthodes de dépistage de
rechange offertes par d’autres groupes de professionnels. Les scientifiques ont aussi
discuté du besoin que ces professionnels ayant développé une « expertise » dans ce
domaine soient disponibles pour les autres médecins ayant a traiter des personnes
présentant des TSA plus rarement, et ce afin d'offrir des consultations ou a des fins
d'orientation.

Recommandations en matiére de pratique,

de recherche et de politique

Pratique

e Les enfants devraient passer un test de dépistage officiel si les parents ont exprimé
une inquiétude concernant leur développement ou si un professionnel a observé des
signes et des symptomes des TSA.

e Le dépistage officiel des freres et sceurs d’enfants présentant un TSA ou d’autres
troubles du développement devrait étre réalisé régulierement.

e Le M-CHAT est un bon outil pour recueillir les observations des parents dans le
processus de dépistage de second niveau en raison de sa facilité d’application (peut
étre donné aux parents dans la salle d’attente du bureau du médecin).

* Il est recommandé d’effectuer un entretien de suivi en conjonction avec le
questionnaire d’observations des parents pour accroitre le niveau de sensibilité.

e Le CHAT est loutil de dépistage le plus approfondi et peut peut-étre étre
recommandé pour le dépistage de second niveau.

* La modification de Denver est timidement recommandée pour accroitre le
niveau de sensibilité sans diminuer le niveau de spécificité. Concernant ce critére
de cotation, les parents peuvent adhérer a un des deux éléments essentiels, faire
des situations de jeu Ou utiliser le pointage protodéclaratif.

e Lutilisation du STAT est recommandée comme outil de dépistage de second niveau
par les professionnels formés pour distinguer le trouble autistique des autres retards
de développement.

e Lutilisation du GARS et de 'ABC n’est pas recommandée.

e Il existe un besoin de développer et d'utiliser I'expertise d’autres professionnels
(personnel infirmier de la santé publique, éducateurs de la petite enfance) afin de
dépister les enfants présentant un TSA.

Recherche
e Il est nécessaire d’effectuer d’autres recherches au sujet des facteurs de risque pour
les TSA afin d’identifier les enfants présentant un risque plus élevé. >
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e Drautres recherches sont nécessaires sur la modification de Denver du CHAT afin
de déterminer si les taux plus élevés de sensibilité et de spécificité seront constants
dans des échantillons plus importants au cours de périodes de suivi plus longues.

e Drautres recherches sont nécessaires concernant le ESAT, le M-CHAT, le PDDST-
I le STAT, et le SCO.

e Des travaux de recherche novateurs sont nécessaires pour mettre au point des outils
de dépistage qui identifieront les enfants présentant des symptomes plus bénins, des
capacités cognitives supérieures, ou des vatiantes atypiques des TSA.

e Il existe un besoin de recherche continue sur la conception de nouveaux outils de
dépistage sensibles et spécifiques.

e Il existe un besoin de recherche continue sur la conception de méthodes de
dépistage plus rentables au niveau du temps.

Politique

e Il est nécessaire de changer les modéles de financement ou d’établir de nouvelles
approches pour soutenir le dépistage du développement par les médecins, ce qui
comprend possiblement un remboursement plus élevé pour les rendez-vous de
dépistage du développement.

e Les pédiatres et les omnipraticiens doivent étre mieux formés pour identifier les
enfants présentant un risque plus élevé et pour utiliser les outils de dépistage
spécifiques au trouble autistique.

e Drautres groupes de professionnels ont besoin de plus de ressources liées a leur
formation sur l'identification et le dépistage des TSA.

e La création de centres communautaires de dépistage du développement réduirait le
fardeau des professionnels de la santé.

e Il est nécessaire de mettre sur pied un réseau de spécialistes préts a offrir leurs
conseils aux médecins moins expérimentés dans le processus de dépistage.
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Des qu'’il est déterminé qu’un enfant présente un risque élevé de
TSA, soit a partir des observations du médecin, des antécédents

familiaux, des constatations des parents ou d’outils de dépistage, il

faudrait immédiatement le référer a un diagnosticien d’expérience

ou a une équipe d’évaluation interdisciplinaire. C’est aussi a ce
moment qu’il faudrait envoyer I'enfant chez un spécialiste en
intervention disponible de fagon a favoriser son développement

optimal.

Contexte et Raison d’étre

Les faux négatifs (soit 'identification erronée d’un enfant comme ne présentant pas de
TSA) sont davantage considérés comme des nuisances que les faux positifs (soit
Iidentification erronée d’un enfant comme présentant un TSA%). Les enfants présentant
des TSA qui ne sont pas identifiés par les tests de dépistage peuvent perdre I'occasion de
profiter de services d'intervention précoce, ce qui aura des répercussions négatives sur
leur développement, sur le bien-étre de leur famille, et ultérieurement sur la société. Une
intervention précoce est essentielle a 'autonomie a I'dge adulte puisqu’elle favorise des
habiletés qui permettent a 'adulte présentant un TSA de faire sa part dans la société,
plutét que de dépendre d’elle, et d’assurer une certaine qualité de vie. Une identification
précoce peut contribuer a neutraliser ces cotts futurs. En revanche, les enfants ayant été
identifiés incorrectement comme présentant des TSA peuvent bénéficier de services
d’intervention précoce inutiles qui auront des cotts élevés pour le public et des
répercussions négatives sur leur famille. Cependant, il a été démontré que les enfants
ayant été dépistés faux-positifs pour les retards de développement obtenaient des
résultats beaucoup plus bas aux mesures diagnostiques liées aux comportements
adaptatifs, au langage, a l'intelligence et a la réussite académique que les vrais négatifs!®?,
et qu’ils pouvaient somme toute bénéficier d’interventions précoces. Cette situation se
répercute dans la prise de position sur la surveillance du développement de I’American
Academy of Pediatrics'!?, selon laquelle ces enfants peuvent tirer profit de programmes
communautaires ainsi que d’un monitorage continu.

Rétroaction des comités

Les membres de notre comité de parents ont fermement affirmé qu’un faux positif est
plus utile et moins nuisible qu’un faux négatif. Le comité de parents a suggéré que les
médecins de famille étaient parfois réticents a I'idée de référer des cas a d'autres
spécialistes pour des évaluations des TSA. Certains parents se sont plaints du fait d’avoir
été référés pour des évaluations d’orthophonie et d’audiologie, ce qui les a renvoyés
directement a leur médecin de famille pour une évaluation du TSA, leur faisant ainsi
perdre de précieux mois. Des troubles de la parole et de I'ouie peuvent survenir
simultanément ou étre confondus avec les TSA, et il est essentiel que ces orientations
solent faites simultanément a une orientation vers une équipe multidisciplinaire
d’évaluation des TSA.
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a période d’attente séparant orientation et 'évaluation diagnostique étai

L de d’attent tl’ tat t I’évaluation diagnostique était

particulierement difficile pour les familles de notre comité puisqu’elles voulaient savoir

ce qu’elles pouvaient faire pendant leur attente. Ces familles ont insisté sur 'importance
avoir acces aux services pendant cette période de temps, ou au moins de recevoir

& dant cett de de t R d

quelques idées sur les facons d’aider leurs enfants.

Le Comité de cliniciens a convenu que la période d’attente entre 'otientation et
’évaluation était trop longue, causant ainsi du stress aux familles et créant des retards
dans le processus d’acces aux services. Les cliniciens voulaient aussi étre en mesure
d’offrir aux parents sur la liste d’attente une sorte de services d’aide de facon a ce qu’ils
n’aient pas a chercher eux-mémes de 'information parmi tous les renseignements
erronés disponibles sur Internet.

Le comité scientifique a souligné le besoin de flexibilité dans les processus de dépistage
et d’otientation et ce, dans le but d’établir un certain processus de triage. Il ne fait aucun
doute que ’ensemble des enfants susceptibles de présenter des TSA et leurs familles
devraient avoir acces a une évaluation menée par une équipe d’experts; néanmoins, le
comité scientifique est en faveur d'un processus de triage potentiel basé sur une
combinaison de dépistage et de jugement clinique. Ils ont affirmé que certains enfants
pourraient présenter des signes trés évidents des TSA, nécessitant une otrientation
immédiate a des services spécialisés en TSA. Pour les cas ou le diagnostic est plus clair,
I'objet de ’évaluation interdisciplinaire devrait étre axé davantage sur I’étude des forces
et faiblesses pour la planification du traitement, plutdt que sur le diagnostic en soi. En
revanche, pour les enfants dont les symptomes sont plus bénins ou moins évidents, ou
dont le fonctionnement cognitif est plus intact, I’établissement d’un diagnostic juste
nécessitera les efforts d’une équipe interdisciplinaire de professionnels d’expérience.
Entre-temps, jusqu’a ce que le diagnostic soit confirmé, 'orientation a des programmes
communautaites de développement général s’avérera utile.

Pratique

e Lorsque la présence d’un TSA est soupgonnée par la surveillance du
développement, les observations des parents ou utilisation d’outils de dépistage, il
faudrait immédiatement référer le cas pour une évaluation et des services. S’ils sont
dans l'incertitude, les pédiatres et les omnipraticiens devraient référer davantage
d’enfants au lieu de risquer d’en laisser pour compte.

e Une évaluation en audiologie devrait étre demandée simultanément a une
otientation vers une équipe interdisciplinaire d’évaluation des TSA, a moins qu’un
audiologiste ne fasse partie de 'équipe.

e Une évaluation et une intervention en orthophonie devraient étre demandées
simultanément a une orientation vers une équipe interdisciplinaire d’évaluation des
TSA, a moins que l'orthophoniste ne fasse partie de I'équipe.

e Tenir compte du niveau cognitif et de développement de 'enfant puisque les
besoins de service peuvent différer selon le niveau de développement de I'enfant et
la sévérité du retard cognitif.

e Deés que 'on suspecte un TSA ou un autre retard de développement, 'enfant devrait
étre orienté vers des services d’intervention ou de développement précoce.
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Recherche

Politique

Les parents devraient recevoir une liste des ressources disponibles comprenant les
organismes communautaires et les groupes de parents, de méme que des
informations sur les TSA et une liste de sites Internet pertinents.

11 est nécessaire d’effectuer des recherches sur les répercussions, a court et a long
terme, de 'application de services de développement / intervention pour les enfants
figurant sur la liste d’attente pour une évaluation. Ces recherches compareront les
enfants qui, ultérieurement, seront et ne seront pas diagnostiqués avec un TSA.

Des interventions fondées sur des données probantes devraient étre disponibles
pour les enfants ayant été identifiés a haut risque par un test de dépistage de second
niveau et se trouvant sur la liste d’attente pour un diagnostic officiel par une équipe
multidisciplinaire.

11 est nécessaire de créer un réseau de spécialistes préts a offrir leurs conseils aux
praticiens de la communauté concernant l'utilisation d’outils de dépistage et
d’options d’orientation.

Un processus d’accréditation devrait étre entrepris de facon a déterminer
I'information et les ressources Internet précises et pertinentes sur les TSA.
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L'évaluation et le diagnostic des TSA chez les tres jeunes enfants

doivent étre faits par des professionnels formés et expérimentés.

Contexte et Raison d’étre

Différentes disciplines professionnelles sont impliquées dans I’évaluation et le diagnostic
des enfants présentant des TSA. Le processus d’évaluation et le diagnostic nécessitent
tous deux un niveau approprié¢ de formation et d’expérience et sont réglementés de
facon différente au sein des différentes organisations et associations professionnelles des
différentes provinces.

Diagnostic

La capacité d’un professionnel a établir un diagnostic des TSA repose sur la
réglementation de son ordre professionnel ainsi que sur sa formation spécifique
concernant les troubles du développement. Puisque les diagnostics des TSA sont fondés
sur des symptémes comportementaux et ne peuvent étre identifiés par un examen
médical, le diagnostic repose sur la capacité du diagnosticien a observer, a documenter et
a évaluer de facon attentive une foule de symptomes dans le contexte du développement
global de I'enfant.

En termes pratiques, tous les médecins au Canada ont le droit légal reconnu, en vertu de
leur dipléme en médecine, d’établir un diagnostic du TSA chez un enfant. Cependant,
tous les médecins n’ont pas requ une formation spécifique sur le développement
précoce, le développement atypique ou les symptomes des TSA. Les psychologues de la
majorité des provinces (a I'exception du Québec) ont également le droit 1égal de
diagnostiquer des TSA; toutefois, un grand nombre d’entre eux n'ont pas la formation
spécifique requise pour émettre ce genre de diagnostic. Bien que les membres d’autres
disciplines professionnelles (particuliérement les orthophonistes) puissent étre en
mesure d’identifier les symptomes des TSA chez les enfants en bas age, leur formation et
leur organisme de réglementation les empéchent de diagnostiquer des TSA.

Pour ce qui est du diagnostic en soi, la formation spécifique et l'expérience en matiere
des TSA sont deux éléments importants pour deux raisons. Premicrement, la formation
et l'expérience indiquent que les cliniciens sont en mesure de mener et d’interpréter
correctement des examens normalisés, comme le ' ADI-R (Autism Diagnostic Interview-
Revised) et ADOS' (Autism Diagnostic Observation Schedule). Ces instruments sont tres
spécifiques dans leurs méthodes d’administration et de cotation et nécessitent souvent
une compréhension de niveau universitaire de la psychométrie et des statistiques, ainsi
qu’une expérience approfondie dans un environnement encadré afin d’assurer que ces
méthodes sont appliquées de fagon appropriée et que les résultats sont interprétés de
fagon juste. Deuxiemement, une formation spécifique et de 'expérience pertinente
menent toutes deux au développement du jugement clinique. Bien que 'ADI-K et
I’ADOS soient des outils normalisés, le jugement du clinicien constitue I’élément le plus
important du diagnostic. On a montré aux cliniciens d’expérience comment établir des
diagnostics précis de troubles autistiques pour des enfants de 2 ans avec une stabilité
élevée jusqu’a 'age de 9 ans''L.

Evaluation

Drautres groupes de professionnels, y compris les orthophonistes, les éducateurs
spécialisés, les ergothérapeutes et d’autres professionnels de la santé, participent
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activement au processus d’évaluation des enfants présentant des TSA, mais ne sont pas
autorisés a poser le diagnostic. Ces professionnels doivent aussi étre formés selon la
réglementation de leur discipline, et leur formation et expérience doivent étre spécifiques
aux TSA.

Le domaine d’étude des TSA évolue rapidement étant donné que de nouveaux progrés
scientifiques changent la fagon dont nous percevons ces troubles et ont des
répercussions sur les politiques et les pratiques dans les processus d’évaluation et de
traitement précoces. La formation continue des professionnels est nécessaire pour
maintenir et mettre a jour les habiletés et connaissances cliniques de la recherche actuelle
ainsi que ses implications pour la pratique.

Rétroaction des comités

Les membres du comité de parents ont exprimé que leurs médecins de famille n'avaient
pas une compréhension suffisante des TSA en général et qu’ils ne possédaient pas la
formation ni les ressources nécessaires pour répondre a leurs inquiétudes ou faire un
suivi adéquat. Ces parents ont affirmé que leur défi le plus important consistait a devoir
consulter des professionnels difficiles d'approche et ceux ne possédant pas la formation
spécifique en matiere des TSA. Inversement, ils ont mentionné que leurs relations avec
certains professionnels aimables et compétents leur procuraient beaucoup de réconfort
et d’espoir.

Les membres de notre Comité de cliniciens ont reconnu que les psychologues et les
médecins étaient les seuls professionnels a posséder la formation appropriée pour
émettre un diagnostic de TSA. Ils ont de plus souligné que la formation spécialisée et
Pexpérience en maticre des TSA sont toutes deux de la plus haute importance. Ils ont
affirmé que le fait de détenir un dipléme en médecine ou un doctorat n’impliquait pas
nécessairement une formation adéquate et de 'expérience pertinente pour diagnostiquer
un TSA. Ils ont aussi recommandé la création de normes minimales de formation,
précisant que ladite formation devrait comprendre une exposition adéquate a tous les
¢éléments nécessaires pour établir des diagnostics de TSA pertinents et valides. Le
Comité de cliniciens a mis "emphase sur le fait que les formes plus bénignes des TSA,
ou que les diagnostics complexes impliquant des comorbidités, exigeait un niveau
d'expertise plus élevé en maticre de diagnostic différentiel.

Le comité scientifique a convenu que les psychologues et les médecins ayant complété
des études de doctorat devaient étre les seuls professionnels a avoir le droit d’émettre des
diagnostics, et il a aussi convenu qu'il était nécessaire pour cette population de détenir
une formation et des expériences de travail spécifiques aux TSA. Cependant, le comité
scientifique a mentionné qu’il fallait davantage de flexibilité dans les cas ou le diagnostic
ne fait aucun doute ou ceux ou le praticien ne peut accéder a une orientation a des fins
d’évaluation interdisciplinaire. La possibilité d’accorder a d’autres groupes de
professionnels le droit d’émettre des diagnostics a été débattue, mais n’a pas été
recommandée puisqu’on ne connait pas a I’heure actuelle la fiabilité et la viabilité de ces
diagnostics. Le comité scientifique a convenu qu’il était nécessaire que des spécialistes du
domaine soient disponibles pour fournir des conseils a d’autres praticiens et qu’il fallait
accroitre de facon générale, au profit de tous les praticiens compétents en la matiere, la
quantité d’informations et le nombre de formations liées au développement de I'enfant
et aux TSA.
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Pratique

Le diagnostic de TSA chez les enfants en bas age ne devrait étre posé que par un
psychologue ou un médecin, a la condition toutefois :

*  Qu’ll soit membre d’un ordre professionnel qui permet la transmission de
diagnostics.

*  Qu’il ait obtenu un dipléme de troisieme cycle (doctorat) ou suivi de hautes
études universitaires comprenant une formation spécifique sur les TSA et le
développement de 'enfant, ainsi que sur les troubles de développement chez les
enfants en bas age.

*  Qu’il ait acquis de 'expérience dans un environnement clinique supervisé en
matiete d'évaluation et de diagnostic des TSA chez les enfants en bas 4ge.

La formation sur ’ADOS et I’ADI-K est encouragée pour les personnes patticipant
au processus de diagnostic d’un TSA; cependant, elle n’est pas obligatoire étant
donné que d’autres protocoles d’évaluation comprenant une description détaillée des
antécédents médicaux, un entretien avec les parents, et des observations directes de
I’enfant, peuvent étre suffisants pour diagnostiquer des TSA.

L’évaluation d'enfants en bas dge présentant des TSA ne devrait étre effectuée que
par des professionnels qui :

*  Sont membres d’un ordre professionnel.

*  Ont une formation postsecondaire, universitaire ou de hautes études supérieures
comprenant une formation spécifique sur les TSA, ’évaluation des TSA ainsi
que le développement de 'enfant.

*  Ont acquis de 'expérience dans un environnement clinique supervisé en matiére
d'évaluation des TSA et d'autres troubles de développement chez les enfants en
bas age.

*  Ont recu une formation sur les TSA dans le cadre d’un programme d’éducation
permanente.

Les spécialistes dans le domaine des TSA devraient agir comme personnes
ressources pour d’autres professionnels dans la communauté qui traitent, dans leur
pratique, des cas d’enfants présentant des TSA.

Les médecins et psychologues qui n’ont pas souvent 'occasion de voir des enfants
présentant des TSA dans leur pratique ou qui n’ont pas recu de formation
directement liée a ce domaine devraient référer ces enfants a un spécialiste ou a une
équipe multidisciplinaire ou, s’ils sont en région éloignée, consulter un spécialiste ou
une équipe interdisciplinaire pour les aider a formuler leur diagnostic.

Recherche

11 est nécessaire d’effectuer des recherches sur la fiabilité et la validité des diagnostics
précoces faits par des spécialistes.

11 est nécessaire d’effectuer plus de recherches sur la fiabilité et la validité des
diagnostics précoces faits par les membres de diverses disciplines professionnelles.

11 est nécessaire d’effectuer des recherches sur la fiabilité des diagnostics faits par des
spécialistes utilisant des approches de télémédecine (consultation par vidéo,
Internet) sans avoir acces a une équipe multidisciplinaire.
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Politique

* Afin de minimiser les temps d’attente pour Pobtention d’un diagnostic d’un TSA, le
diagnostic de TSA devrait étre délégué a des psychologues titulaires d’un doctorat,
en plus des médecins, dans la province de Québec.

e Il est nécessaire de créer un réseau de spécialistes préts a offrir leurs conseils aux
praticiens situés dans les régions rurales ou éloignées qui pourraient éprouver des
difficultés a référer une famille a une équipe interdisciplinaire.

e Il est nécessaire de créer un systéme avec lequel les spécialistes pourront consulter
les praticiens situés en région éloignée, par le biais de la vidéo, de la téléconférence
et d'Internet.

e La participation a un programme de formation continue spécifique au domaine des
TSA doit étre obligatoire pour les professionnels actifs dans le domaine.

o Il est nécessaire de créer un plus grand nombre de programmes universitaires axés
sur la formation de divers groupes de professionnels dans le domaine des TSA.

e Il est nécessaire d’encourager un plus grand nombre d’étudiants et de professionnels
a suivre une formation dans leur domaine en établissant des incitatifs financiers
(c.-a-d., subventions, bourses d’études, etc.) et en promouvant les postes disponibles
pour les personnes formées.
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Une approche d’équipe interdisciplinaire est idéale pour

I’évaluation exhaustive des TSA.

Contexte et Raison d’étre

A Pheure actuelle, les diagnostics peuvent étre posés par une équipe interdisciplinaire,
une équipe multidisciplinaire ou un praticien. Les approches d’équipes interdisciplinaires
et multidisciplinaires ont toutes deux 'avantage d’incorporer des renseignements
provenant de plusieurs points de vue différents permettant de représenter l'ensemble des
habiletés, des forces et des faiblesses de l'enfant. Toutefois, alors que les membres de
I’équipe interdisciplinaire travaillent ensemble afin d’établir un diagnostic, les membres
de I’équipe multidisciplinaire évaluent I'enfant et tirent des conclusions indépendamment
les uns des autres, sans tenir compte des points de vue des autres membres de Péquipe.
Chaque équipe peut comporter les professionnels suivants : psychologues, psychiatres,
neurologues, pédiatres, autres médecins, orthophonistes, audiologistes, ergothérapeutes,
travailleurs sociaux et spécialistes du comportement et de 'éducation. Les praticiens
agissent seuls ou consultent un professionnel au besoin, et sont généralement médecins
ou psychologues.

Rétroaction des comités

Les parents ont affirmé que 'approche d’équipe interdisciplinaire les aidait a
comprendre et a accepter le trouble de leur enfant. Ils ont également souligné
l'importance d’avoir acces a des renseignements relatifs aux divers aspects du
fonctionnement de I'enfant et 'avantage de discuter avec différents types de
professionnels. Cependant, ils n’apprécient pas de devoir fournir les mémes
renseignements a plusieurs reprises.

Le comité de cliniciens a convenu que la participation de différents professionnels était
importante pour I'obtention d’un diagnostic différentiel et de renseignements pertinents
pour la planification du traitement. Les membres du comité ont mis ’emphase sur le fait
que les contributions des différents professionnels doivent étre respectées. Le comité
scientifique a également souligné la nécessité de respecter la contribution essentielle des
parents au processus de diagnostic.

Recommandations en matiére de pratique,

de recherche et de politique

Pratique

e Les équipes interdisciplinaires sont davantage recommandées que les équipes
multidisciplinaires, mais toutes deux sont préférables a 'approche du praticien seul.

e Les membres de I’équipe peuvent inclure quelques-uns ou l'ensemble des
professionnels suivants (classés par ordre alphabétique) :

*  Audiologistes
*  Spécialistes du comportement / spécialistes en intervention précoce

¢ Diététistes

N
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*  Spécialistes de I'éducation

*  Neurologues

*  Personnel infirmier praticien
*  Ergothérapeutes

»  DPédiatres

*  DPsychiatres

*  Psychologues

*  Travailleurs sociaux

*  Orthophonistes

e L’équipe devrait étre dirigée par un professionnel autorisé a poser un diagnostic,
C’est-a-dire un psychologue ou un médecin.

e La communication et la collaboration entre les membres de I'équipe sont essentielles
a l'obtention d’un diagnostic précis, en plus d'éviter le dédoublement des efforts.

e Il est important de tenir compte des questions de confidentialité et d’obtenir un
consentement légal écrit autorisant les communications entre les membres de
1'équipe ainsi que les communications avec d'autres personnes ou organisations
pertinentes.

Recherche
e La recherche est nécessaire pour déterminer avec exactitude la contribution de
chaque discipline/domaine d’expertise au diagnostic précis.

Politique
e Augmenter le financement pour la création et la conservation d'équipes de
diagnostic interdisciplinaires pour les TSA.

e Améliorer l'acces aux équipes interdisciplinaires pout les familles en régions
¢éloignées.
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Le diagnostic clinique doit étre conforme aux criteres de

diagnostic du Diagnostic and Statistical Manual of Mental

Disorders (DSM-IV-TR) ou de la Classification internationale des
maladies (CIM-10).

Contexte et Raison d’étre

Le DSM-IV-TR? et la CIM-10?7 représentent des perspectives catégorielles en ce qui
concerne les TSA et proposent des frontiéres bien définies permettant de déterminer la
présence ou l'absence d'un trouble. La perspective catégorielle, grace a laquelle le
diagnostic est posé a la suite de I'observation d'un certain nombre de symptémes, peut
étre comparée a la perspective dimensionnelle, qui soutient que les caractéristiques du
trouble autistique sont présentes de facon continue chez l'ensemble des étres humains,
variant d'une absence totale du trouble a un trouble grave, et que les frontiéres
catégorielles entre les sous-types des TSA ne sont pas définies avec précision et peuvent
étre inutiles d'un point de vue clinique.

Les approches dimensionnelles sont particulierement utiles pour la recherche et pour
I'évaluation des changements au niveau du développement. Par exemple, pour ce qui est
de la transmission par voie héréditaire des traits relatifs aux TSA, les approches
dimensionnelles ont offert une perspective plus large et potenticllement plus informative
que ne le permettait le fait de se concentrer uniquement sur des cas plus étroits, définis
de maniere plus catégorique. Cependant, pour plusieurs objectifs de diagnostic (acces
aux services, communication des besoins, financement), 'approche catégorielle est
essentielle et pourrait étre plus pratique et plus informative.

Le DSM-IV?% a été élaboré en collaboration avec les créateurs de la CIM-10, d'ou la
forte ressemblance des deux documents, mise en lumiére ci-dessous.

Le DSM-IV-TR

Le Diagnostic and Statistical Manual, 4t} edition, Text Revision®, fournit des listes de
symptomes utilisées pour diagnostiquer divers troubles mentaux. A P’aide de jugement
clinique, un professionnel de la santé mentale qualifié utilise cette liste afin de distinguer
les TSA d’autres troubles psychologiques et de poser un diagnostic. Le DSM-IV emploie
un systéme multiaxial con¢u pour évaluer les nombreux axes de la vie d'une personne, ce
qui permet d’obtenir une image compléte de ses forces et faiblesses.

Systéme multiaxial
e Axe I:Troubles cliniques, incluant les principaux troubles mentaux, de méme que
les troubles du développement ou de 'apprentissage

- Les TSA sont compris dans I’Axe 1

e Axe II: Troubles envahissants ou troubles de la personnalité sous-jacents, de méme
que les retards mentaux

- En présence d’'une déficience intellectuelle combinée a un trouble envahissant du
développement, le code utilisé correspondrait a ’Axe 11

e Axe III : Troubles de santé aigués et affections physiques
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- En présence de troubles tels que les aberrations chromosomiques, les infections
conggénitales, les convulsions et les anomalies structurelles du systéme nerveux
central, le code utilisé correspondrait a ’Axe 111

e Axe IV : Facteurs psychosociaux et environnementaux ayant contribué a déclencher
le trouble

e Axe V: Evaluation globale du fonctionnement ou Children’s Global Assessment Scale
pour les enfants de moins de 18 ans (sur une échelle de 100 a 0)

- Lavaleur de ’Axe V traditionnel est limitée en ce qui a trait a son utilité pour les
trés jeunes enfants présentant des TSA. Cette échelle n’est pas adaptée aux
jeunes enfants ou aux personnes présentant une déficience intellectuelle.

Les criteres de diagnostic des TSA selon le DSM-IV-TR sont présentés dans ’Annexe
A. En résumé, tous les TSA comprennent des déficiences de la réciprocité sociale et des
communications, ainsi que la présence de comportements, d'activités et d'intéréts
répétitifs et stéréotypés®.

La CIM-10

La Classification statistique internationale des maladies et des problemes de santé connexes a été
créée a titre de systeme de classification de tout probléme de nature médicale et
comporte une section sur les troubles psychiatriques et les troubles du développement.
Elle fournit des codes permettant de classifier les maladies ainsi qu’un large éventail de
signes, de symptomes, de résultats anormaux, de circonstances sociales et de causes
externes de lésions et de maladies. Ce systéme est congu pour promouvoir la
comparabilité de la classification des maladies. La version la plus récente, la CIM-10,
place les TSA dans la catégorie des troubles du développement psychologique et dans la
sous-catégorie des troubles envahissants du développement. On y retrouve également les
sous-types suivants : autisme infantile, autisme atypique, syndrome de Rett, autre trouble
désintégratif de I'enfance, hyperactivité associée a un retard mental et 2 des mouvements
stéréotypés, syndrome d’Asperger, autres troubles envahissants du développement et
troubles envahissants du développement non précisés?’.

Différences entre les troubles du spectre de 'autisme

Etablir les différences entre les sous-types des TSA s’est révélé tout aussi difficile du
point de vue de la recherche!'>117 que de celui de la pratique clinique. Les recherches de
Cox et de ses collegues!! ont prouvé que ni les diagnostics cliniques ni I'utilisation de
PADI-R ne généraient un diagnostic fiable en ce qui concerne les TED-NS ou le
syndrome d’Asperger, alors que les diagnostics concernant les troubles autistiques
étaient tres stables et fiables dans les deux cas. D’autres chercheurs ont également
démontré les frontiéres imprécises séparant le syndrome d’Asperger des TED-NS et des
troubles autistiques”?. Ils proposent d'utiliser le jugement clinique en association aux
mesures normalisées afin d'établir les différences entre les TSA. Certains experts ont

observé qu’il existait trés peu de recherches permettant de différencier les sous-types des
TSA!8.119.

Rétroaction des comités

Le comité scientifique a convenu que le diagnostic clinique des TSA doit étre conforme
aux symptomes décrits par les criteres de diagnostic du Diagnostic and Statistical Manunal of
Mental Disorders DSM)-IV-TR /de la Classification internationale des maladies (CIM)-10. Les
comités scientifique et clinique ont tous deux soutenu que, d’un point de vue clinique, il
est plus important de déterminer le statut de enfant par rapport au spectre de 'autisme
que de différencier les TSA. Du point de vue de la recherche, cette différenciation
demeure pourtant importante.
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Pratique
e Les diagnostics des TSA doivent étre établis en fonction des critéres énoncés par le
DSM-IV-TR ou la CIM-10.

e Les cing axes du DSM doivent étre analysés pour réaliser une évaluation
diagnostique complete de la personne. Méme si I’évaluation globale du
fonctionnement traditionnelle ne s’applique pas nécessairement aux tres jeunes
enfants présentant de déficiences, il est nécessaire de faire des efforts pour évaluer le
niveau général de fonctionnement de l'enfant afin d’obtenir une image plus
complete de ce dernier et de fournir des renseignements pertinents pour la
planification du traitement.

e Il est important de faire preuve de prudence lorsque les symptomes décrits par le
DSM-IV-TR / la CIM-10 sont appliqués a de trés jeunes enfants.

Recherche
e Des programmes de recherche sont nécessaires afin d'examiner de plus pres
l'opposition entre les conceptualisations catégorielle et dimensionnelle des TSA.

e Des recherches approfondies sont nécessaires afin d’examiner les différences entre
les sous-types des TSA, tels que définis par les systemes de classification actuels, et
leur signification clinique ou pronostique.

e De plus amples recherches sont nécessaires afin d’examiner I'utilité des criteres du
DSM-IV-TR a I’égard des tres jeunes enfants.

Politique

e Des services d’éducation et de développement devraient étre mis a la disposition de
tous les enfants présentant des TSA, peu importe le sous-type spécifique
diagnostiqué.
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Le diagnostic doit étre basé sur 'ensemble des antécédents de

problémes de développement de I’enfant, les observations
structurées sur son comportement, ainsi que le jugement clinique.
Il est recommandé d’utiliser au moins une mesure normative
normalisée observée par les parents et au moins une mesure
normative normalisée obtenue par observation du

comportement.

Contexte et Raison d’étre

Le diagnostic des TSA nécessite un historique de diagnostic structuré et fondé sur le
DSM-IV-TR ou la CIM-10, ainsi qu’une évaluation interactive visant 'observation des
symptomes des TSA. Ces objectifs devront étre réalisés au moyen de 'association de
mesures normalisées et du jugement clinique. Plusieurs chercheurs se sont concentrés
sur utilisation combinée de ’4ADI-R et de I’ 4DOS. Dans une étude sur les enfants
présentant des déficiences intellectuelles, de Bildt et ses collegues'?’ ont démontré que
ces deux instruments, lorsque combinés, entrainaient une prédiction plus précise du
statut du TSA que l'un ou l'autre des instruments utilisé seul. Les recherches de Risi et
de ses collegues!?! ont également démontré que "ADI-R et ’ADOS, utilisés en
combinaison, entrainent un jugement clinique plus précis que l'un ou l'autre des outils
utilisé seul. Dans le cadre de la recherche, ' ADI-R, ' ADOS et le jugement clinique sont
souvent combinés et utilisés a titre d’étalon or auquel tous les nouveaux outils de
dépistage et d’évaluation sont mesurés.

Mesures observées par les parents

Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R)!!?

I’ ADI-R est une entrevue semi-structurée destinée aux parents ou aux personnes
soignantes de personnes susceptibles de présenter un TSA. L’entrevue comporte des
questions portant sur la famille, I'instruction, l'historique de développement, la
communication, le développement social et les jeux de ’enfant, ainsi que sur les
comportements restreints, répétitifs et stéréotypés. L’ ADI-R comporte un algorithme de
cotation fondé sur les critéeres du DSM-1V et de la CIM-10 en matiére de troubles
autistiques. L’entrevue résulte en une cotation différente pour chacun des trois domaines
de diagnostic (interactions sociales, communication et comportements répétitifs et
stéréotypés) décrits par le DSM-IV-TR et la CIM-10. L’algorithme de cotation signifie
que I'enfant doit avoir des résultats supérieurs aux notes de passage de chacun des trois
domaines pour recevoir un diagnostic de trouble autistique. A I’heure actuelle, I’4DI-R
ne fournit pas de notes de passage pour ce qui est du syndrome d'Asperger et des TED-
NS.

Les résultats de la premiere étude utilisant I”4DI-K, effectuée par Lord, Rutter et
LeCouteur!'?, ont montré une sensibilité et une spécificité élevées, ainsi qu'un bon
coefficient d’objectivité. Les études ont également montré un taux élevé de compatibilité
entre ’ADIR et le CARS™?123, Une étude beaucoup plus récente a fourni davantage de
soutien a ’4DI-R a titre d’outil valable et fiable pour I’évaluation des TSA2121.123,
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I’ ADI-R s’est révélé moins efficace pour le diagnostic d’enfants agés de moins de

4 ans!®1352, Cest particulierement le cas pour les enfants non verbaux qui ont un age
mental de moins de 18 mois'?® et ne présentent pas nécessairement certains des
symptomes positifs représentant des exces comportementaux, comme les intéréts
restreints, le maintien d’une routine ou les comportements répétitifs, en raison de leur
niveau de développement moins avancé!?®. En revanche, les symptomes négatifs
représentant des déficiences comportementales, comme le manque d’attention conjointe
et les retards de développement du langage, sont plus difficiles a déceler pour les parents
au cours des premieres années.

1> ADI-R et les documents connexes sont vendus au Canada :

https://psycan.com/ShoppingCart/productdetail.aspx?pid=92

ADOS (Autism Diagnostic Observation Schedule)'3

L’ADOS est une mesure d’observation semi-structurée congue pour évaluer les habiletés
de communication, de socialisation et de jeu d’enfants susceptibles de présenter un TSA.
L’outil comporte quatre modules et I'application de chacun de ces modules nécessite
seulement 35 a 40 minutes. Le module appliqué dépend du niveau de langage expressif
et de I'age chronologique de I'enfant évalué. Le processus comprend des activités
congues pour éveiller l'attention de I'enfant (ou de I'adulte) ou pour provoquer des
comportements sociaux ou communicatifs. Afin de poser un diagnostic fondé sur
IADOS, les enfants doivent dépasser les notes de passage de trois domaines : le
domaine social, le domaine communicatif et le domaine associant les domaines social et
communicatif. I’algorithme de cotation fournit des notes de passage pour 'autisme et
'autisme atypique/TSA.

En général, les recherches ont démontré que I’4DOS produisait une cohérence interne
adéquate a élevée’>!?7, ainsi qu’un coefficient d’objectivité et une fiabilité de test-retest
élevés!?’. Elles ont également démontré que ’4ADOS était une mesure hautement
spécifique et sensible, identifiant correctement 95 pour cent des troubles autistiques et
92 pour cent des troubles n’appartenant pas au spectre de autisme!?’. Malgté le fait que
I’ADOS fournit des notes de passage pour le diagnostic des deux troubles, il ne s’est pas
révélé tres efficace pour distinguer I"autisme atypique/ TED-NES du trouble autistique,
identifiant correctement 33 pour cent des personnes ayant recu un diagnostic clinique de
TED-NES comme présentant un TSA autre que le trouble autistique!?’.

1>ADOS et les documents connexes sont vendus au Canada :

https://www.psycan.com/ShoppingCart/productdetail.aspx?pid=675

CARS (Childhood Autism Rating Scale)!?8129

Le CARS est un instrument d’évaluation pat observation congu pour les enfants et les
adultes susceptibles de présenter un TSA. Le CARS comporte 15 sous-échelles
composées d’éléments sur la socialisation, la communication, les réponses émotionnelles
et les sensibilités sensotielles. Le manuel'® bénéficie de bonnes cohérence interne et
fiabilité test-retest et d'un bon coefficient de compatibilité. Le CARS a démontré un bon
taux de compatibilité avec le diagnostic du DSM-1V, présentant une sensibilité (0,94) et
une spécificité (0,85) élevées!®. Ventola et ses collégues!?® ont montré qu’il existait de
hauts niveaux de compatibilité entre le CARS, ’ADOS et les criteres du DSM-IV sur un
échantillon de tout-petits. Les résultats de Perry et de ses collégues!'?® suggerent la
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possibilité d’utiliser le CARS comme une échelle continue représentant la gravité du
TSA. Toutefois, malgré d’importantes différences moyennes entre les enfants présentant
un trouble autistique et ceux présentant un TED-NS, les distributions se chevauchaient
tout de méme de fagon importante. Rellini et ses collegues!®! ont toutefois découvert que
le CARS identifiait les enfants de leur échantillon présentant un syndrome d’Asperger et
de TED-NS comme n'étant pas autistes, démontrant ainsi une sensibilité limitée aux
enfants présentant un TSA et un fonctionnement supérieut.

Le CARS et les documents connexes sont vendus au Canada :
https://www.psycan.com/ShoppingCart/productdetail.aspx?pid=172

Jugement clinique

Le jugement clinique de cliniciens expérimentés est considéré essentiel au diagnostic
d'un TSA2133 et nécessite une formation et une expérience appropriées de I'évaluation
et du diagnostic des TSA. Lord et ses collégues!!! ont découvert que le jugement
clinique d’un groupe spécialisé de cliniciens s’est révélé plus efficace que l'utilisation de
mesures normalisées pour prédire le diagnostic de suivi qui aura lieu 7 ans apres le
premier jugement. Dans le cadre de cette étude, le jugement clinique était éclairé par
l'utilisation de I'une ou l'autre des mesures d'entrevue ou d'observation normalisées
(ADI-R, ADOS), ce qui laisse croire que les outils normalisés peuvent servir a organiser
le jugement clinique. Par conséquent, le jugement clinique utilisé en combinaison avec
les instruments d'évaluation normalisés, et non le jugement clinique seul, est
recommandé comme étalon oft.

Rétroaction des comités

Les parents ont jugé que I'utilisation des questionnaires normalisés lors du processus de
diagnostic les a aidés a « affronter la réalité » du trouble dont souffre leur enfant. Ils
affirment également que le fait de compléter une évaluation normalisée ajoutait foi aux
résultats de I’évaluation. Plusieurs parents ont fait preuve d’une connaissance
considérable en ce qui concerne les outils et les procédures qui ont servi a évaluation de
leur enfant. Ils ont affirmé que le fait de remplir les questionnaires et de répondre aux
entrevues leur a permis d’apprendre a connaitre les symptomes des TSA et d’affronter la
réalité du comportement de leur enfant.

Le Comité de cliniciens a suggéré que le manque d’instruments normalisés, que ce soit
au sein des équipes ou entre les membres de ’équipe, a entravé la communication des
résultats d'évaluation. Ils ont recommandé que les parametres des pratiques exemplaires
incluent de fortes recommandations pour I'utilisation combinée de '4ADI-K et de
IADOS a des fins de diagnostic.

Le comité scientifique a souligné qu’il était important que le composant vital du
diagnostic demeute le jugement clinique d'un professionnel formé et expérimenté. Les
membres du comité étaient fortement d’accord pour dire que 'utilisation de 'ADOS et
de I’ADI-R était recommandée. Cependant, la prudence est de mise puisque les outils ne
peuvent étre utilisés par des personnes qui n’ont pas été formées pour les mettre en
ceuvre ou les utiliser aupres des jeunes enfants présentant des TSA. Ils ont également
discuté du fait que le CARS, lorsque utilisé de fagon appropriée, peut étre une mesure
utile a des fins de diagnostic, et cela malgré les mises en garde exprimées lorsqu’il s’agit
de l'utiliser auprés des enfants dont le fonctionnement est supérieur. Le CARS nécessite
également une formation spécifique.
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Pratique

N

A 'heure actuelle, utilisation combinée de "’ ADI-R et de ’ADOS, associée au
jugement clinique, est 'exemple idéal pour le diagnostic des TSA. Cependant, un
manque de données relatives a ’ADI-R et a ’ADOS ne devrait pas empécher un
enfant d’avoir acces a des services dont il a grandement besoin si un diagnosticien
dirige I’évaluation.

Le CARS peut également étre utilisé dans le cadre d'évaluations diagnostiques.

Le jugement clinique, qui nécessite une formation et une expérience considérables,
est essentiel lors de l'interprétation des résultats issus des mesures normalisées et de
la différenciation des types des TSA.

Que des outils d’évaluation uniformisés empiriquement soient utilisés ou non
pendant le processus de diagnostic, un processus officiel d'observation du
comportement et une entrevue des parents, comprenant un historique approfondi
du développement, doivent étre menés et documentés.

Recherche

Des recherches sont nécessaires pour le développement et I'évaluation d’outils
d'observation par les parents et d’outils d'observation du comportement qui sont
plus efficaces du point de vue temporel.

Des recherches sont nécessaires en ce qui concerne le développement et I’évaluation
d’algorithmes permettant de distinguer le trouble autistique des autres formes de
TSA.

Des recherches soutenues sont nécessaires pour déterminer la diversité, la fiabilité et
la validité des diagnostics fondés sur le jugement clinique.

Politique

L’ADOS et 1°4ADI-R devraient étre reconnus comme le protocole d’évaluation
normalisé dans les cliniques d’évaluation du Canada.
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L'évaluation des niveaux cognitif et développemental est

essentielle au diagnostic des TSA.

Contexte et Raison d’étre

Développement cognitif

Les enfants présentant des TSA démontrent une importante variation dans leur
développement cognitif. Aux Etats-Unis, de récentes estimations contenues dans le
rapport 2007 sur la prévalence des TSA dans plusieurs régions des Ftats-Unis, rédigé
pat le Centre for Disease Control, indiquait que le pourcentage de personnes ayant un TSA
et une déficience intellectuelle variait de 33 a 59 %. La définition du syndrome
d’Asperger spécifie que lintelligence de la personne atteinte est normale. Cependant,
plusieurs enfants ont un type quelconque de TSA présentent un profil intellectuel
dysharmonieux!. Plus précisément, les personnes atteintes de troubles autistiques ont
tendance a obtenir des résultats plus faibles aux tests de QI verbal qu’aux tests de QI
performance, tel qu’indiqué par 'examen méta-analytique de 23 études réalisées par
Lincoln, Courchesne, Allen, Hanson et Ene!3>.

Bien qu’une évaluation cognitive et développementale ne soit pas toujours essentielle au
diagnostic des TSA, une évaluation précise du fonctionnement cognitif est vitale pour le
pronostic et la planification de intervention!®. La connaissance des habiletés cognitives
de Penfant fournit des renseignements importants pour la planification du traitement,
d’autant plus que les chercheurs ont établi que la réponse des enfants au traitement est
liée a leur fonctionnement cognitif'®” I’évaluation des habiletés cognitives des enfants
présentant des TSA nécessite une prise en compte particuliere des diverses restrictions
relatives a P'attention et au comportement qui pourraient affecter leur performance. Plus
précisément, les difficultés langagieres peuvent empécher les enfants présentant des TSA
d’atteindre leur véritable niveau lors de 'évaluation. Les recherches effectuées a I'aide de
tests d’intelligence non verbaux ont indiqué que les enfants présentant des TSA avaient
tendance a obtenir de meilleurs résultats que ne le laissaient présager les tests plus
traditionnels, un écart qui n’a pas été observé chez les enfants ne présentant pas de
TSA%, Par ailleurs, méme chez les enfants d’age préscolaire se développant de fagon
normale, la valeur de prédiction de I'évaluation cognitive est remise en question par les
divergences considérables existant chez les trés jeunes enfants et 'éventail restreint
d’habiletés pouvant étre évaluées'??. Malgré ces obstacles, les habiletés cognitives des trés
jeunes enfants présentant des TSA ont démontré une certaine stabilité®, en plus d’étre
treés pertinentes lorsqu’il s’agit de planifier 'intervention.

Fonctionnement adaptatif

Les habiletés liées a la vie quotidienne des enfants présentant des TSA ont tendance a
varier de facon considérable. Les personnes ayant un TSA sont généralement plus aptes
aux activités motrices et de la vie quotidienne qu'aux activités relatives aux domaines de
la socialisation et de la communication. Les enfants verbaux font généralement preuve
d'un meilleur fonctionnement adaptatif que les enfants non verbaux. En outre, sil'on
tient compte de leurs groupes normatifs respectifs, les plus jeunes obtiennent de
meilleurs résultats que les plus vieux, ce qui laisse croire a une détérioration des habiletés
liée a 'age!*.
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Les membres de notre comité de parents ont observé que les retards du fonctionnement
cognitif et du niveau de développement général constituaient I'un des signes précoces
des TSA qu’ils ont remarqué chez leur enfant. Plusieurs parents se considéraient en
bonne position pour noter ces problemes chez leur enfant et demandaient un moyen
efficace de transmettre leurs inquiétudes a des professionnels de la santé.

Le comité scientifique a soutenu qu’une évaluation complete des fonctionnements
cognitif et adaptatif devait étre au centre de I'évaluation des TSA. Ils ont également
souligné I'importance de ne pas inclure la déficience intellectuelle dans la liste des
principaux symptomes des TSA puisque certains enfants présentant des TSA n’en
présentent pas et que la présence d'une déficience intellectuelle est un critére exclusif au
syndrome d'Asperger. Toutefois, le comité a convenu que, selon les résultats obtenus,
une importante proportion des enfants présentant des TSA démontrent des difficultés
de fonctionnement cognitif et adaptatif.

Pratique

e Bien que les évaluations cognitives ne soient pas essentielles au diagnostic d’un TSA,
une évaluation rigoureuse du développement devrait avoir lieu pendant ou apres le
processus d'évaluation afin de déterminer s'il y a présence d'une déficience
intellectuelle et de documenter les forces et les faiblesses de ’enfant. Cela sera
particuliecrement utile a des fins d’intervention puisque le type d’intervention et sa
réussite peuvent dépendre de la présence et de la gravité d’un retard cognitif. Il est
donc important d’adapter l'intervention au niveau de développement de l'enfant.

o DL’évaluation du développement doit étre menée a l'aide d’instruments normatifs et
normalisés.

Recherche

e Des recherches sont nécessaires pour améliorer la fiabilité et la validité des
évaluations cognitives menées aupres de trés jeunes enfants, notamment aupres des
enfants présentant des retards de développement.

Politique
e Il est essentiel d’inclure le financement de I’évaluation cognitive dans I’évaluation
diagnostique.
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Un processus de diagnostic différentiel doit étre entrepris pour

assurer la formulation d’un diagnostic complet et écarter les

autres causes potentielles des symptomes.

Contexte et Raison d’étre

Le processus de diagnostic différentiel comporte I'établissement d'une distinction entre
deux ou plusieurs troubles dont les signes et symptomes se chevauchent en se basant sur
leurs profils symptomatiques uniques. Les diagnostics différentiels doivent étre entrepris
pendant le processus d'évaluation afin de distinguer les différents types de TSA et
d'établir les différences entre les TSA et les autres troubles tels que les autres troubles/
retards du développement, les autres troubles psychiatriques, les troubles de I'ouie, les
autres troubles de la communication et les autres troubles de santé. Le processus de
diagnostic différentiel répond au besoin en matiere de coopération interdisciplinaire
puisqu’aucune discipline n'est équipée pour évaluer tous les troubles possibles.

Déficience intellectuelle

Le taux de TSA concomitants a une déficience intellectuelle(DI) est élevé (35 a 59 %)L
Dans le cadre d’une évaluation des TSA, une évaluation cognitive et développementale
est donc recommandée. Toutefois, il faut également noter que les symptomes de DI
peuvent se manifester d'une maniére semblable aux symptomes des TSA, notamment
chez les enfants non verbaux. Il est important que I'évaluation détermine si les
symptomes constituent un véritable TSA, une déficience intellectuelle ou un TSA
concomitant a une déficience intellectuelle. Cette tiche nécessite un jugement clinique
associé a l'utilisation d’instruments normalisés. Lord et ses collegues!!! ont découvert
que plusieurs des enfants agés de 2 ans dans leur échantillon, qui avaient préalablement
été identifiés incorrectement comme présentant un trouble autistique a l'aide
d'instruments normalisés, présentaient en fait de graves déficiences intellectuelles. En
outre, les comportements propres aux TSA et aux DI se chevauchent!*! puisque que les
enfants présentant une DI profonde présentent également des comportements
répétitifstl.

Troubles de santé

Les évaluations médicales sont importantes lorsqu’il s’agit de déterminer si les
symptomes observés correspondent davantage a d’autres troubles cérébraux organiques,
excluant ainsi le diagnostic d'un TSA. De plus, la perte auditive, le syndrome de Landau-
Kleffner et 'intoxication au plomb et au mercure doivent étre exclus. La section suivante
porte sur les questions d’évaluation complémentaire et inclut une description des
troubles de santé qui peuvent éventuellement étre concomitants aux TSA, mais qui
n’excluent pas le diagnostic d’un TSA.

Diagnostics d’ordre psychologique / émotionnel / comportemental

Drautres diagnostics d’ordre psychologique présentant une similitude aux TSA au niveau
des symptomes doivent étre exclus, y comptis les phobies sociales, le mutisme sélectif, le
TDAH et les TOC, ainsi que les symptomes précoces de schizophrénie et de troubles
comportementaux tels que le trouble des conduites. Ces troubles peuvent également étre
concomitants aux TSA.
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Ouie, parole et langage
Les enfants présentant un trouble spécifique du langage et une déficience auditive
peuvent recevoir un diagnostic incorrect de TSA ou vice versa.

Plusieurs parents ont exprimé de la frustration par rapport a la variété de diagnostics que
leurs enfants ont regus de différents professionnels de la santé. Bien que les diagnostics
différentiels soient difficiles a poser dans certaines circonstances, les parents qui ont regu
plusicurs diagnostics différents affirment ne plus faire autant confiance aux
professionnels de la santé.

Le Comité de cliniciens a discuté de 'importance d’établir un diagnostic différentiel
rigoureux avant de le transmettre a la famille. Cet argument a été appuyé par le comité
scientifique, qui a souligné a maintes reprises l'importance d'utiliser une approche
d'équipe interdisciplinaire afin d'exclure completement tous les autres diagnostics
possibles.

Pratique
e Une approche d’équipe interdisciplinaire est recommandée pour établir un
diagnostic différentiel rigoureux.

*  Un examen médical complet est nécessaire afin de déterminer la présence de
troubles de santé concomitants, tel quindiqué.

* En présence de déficience intellectuelle ou d’antécédents familiaux du
syndrome de I’X fragile, le sujet devrait étre soumis a des examens
génétiques.

* En présence de signes cliniques et physiques probants (p. ex. : léthargie,
vomissements cycliques ou convulsions précoces, présence de traits
dysmorphiques ou grossiers, preuve de déficience intellectuelle ou
impossibilité d’exclure la déficience intellectuelle, ou mise en doute de la
survenue ou de la pertinence d’un dépistage chez le nouveau-né), des
examens métaboliques sélectifs devraient étre entrepris.

* En présence de convulsions ou de doutes sur la présence d’autres troubles
neurologiques, une évaluation neurologique peut étre nécessaire.

*  Une consultation psychologique ou psychiatrique peut étre nécessaire pour
exclure les autres troubles d’ordre psychiatrique, émotionnel ou
comportemental.

*  Une consultation audiologique est nécessaire pour déterminer ou pour exclure
la présence de troubles auditifs.

*  Une évaluation orthophonique peut étre nécessaire pour déterminer la présence
d’autres troubles de la communication ou du langage.

*  Une évaluation ergothérapeutique peut étre nécessaire pour déterminer la
présence d’autres troubles moteurs ou sensoriels.

e L’équipe devrait comparer et opposer les résultats afin de parvenir a une décision
diagnostique intégrée.
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e Les praticiens agissant seuls devraient consulter ou référer a d'autres professionnels
au besoin.

Recherche

e De plus amples recherches sont nécessaires en ce qui concerne le chevauchement
des diagnostics de troubles dont les symptomes sont courants.

e Des recherches sont nécessaires en ce qui concerne le développement d'outils
valables du point de vue de la psychométrie et aptes a différencier les troubles
présents dont les symptomes sont courants.

Politique
e Les enfants susceptibles de présenter des TSA doivent subir des examens médicaux
et audiologiques avant ou pendant une évaluation de TSA.

N

5
o
=)
0Q
=
e,
v
e
N

Diagnostic I 59







4. Evaluation complémentaire




L'évaluation compléte des forces et des faiblesses, de méme que

des autres pathologies associées et des inquiétudes qui en
découlent, est importante pour déterminer les interventions a

appliquer et a planifier.

Contexte et Raison d’étre

Bien qu’il y ait plusieurs points communs a tous les enfants ayant recu un diagnostic de
TSA, ces enfants, comme tous les autres, sont uniques en ce qui a trait a leurs forces et
faiblesses, a ce qu’ils aiment et n’aiment pas, 4 leurs personnalités et a d'autres aspects.
Par ailleurs, les enfants présentant un TSA peuvent subir toute une série de troubles de
santé, de déficiences sensorielles ou de problemes de communication, reliés ou non. Ces
troubles devraient étre évalués afin de planifier le traitement le plus approprié et le plus
efficace pour chaque enfant.

Préoccupations d’ordre médical

A Pheure actuelle, il nexiste aucun marqueur médical pour les TSA. Ni PEEG ni les
techniques de neuroimagerie cérébrale ne sont utiles au diagnostic. Toutefois, certains
troubles médicaux ont tendance a se manifester en comorbidité avec les TSA'2. Les
troubles connexes incluent I’épilepsie (10 a 35 %), le syndrome de I'’X fragile (1 %), la
sclérose tubéreuse de Bourneville (0,2 a 0,8 %) et une dimension céphalique plus
importante. L’ American Academy of Pediatries*® suggére que les pédiatres utilisent leur
jugement pour déterminer s’il est nécessaire d’effectuer un dépistage de plomb, un
dépistage d’acides aminés pour déceler la phénylcétonurie, une analyse de TADN pour
déceler le syndrome de I'’X fragile, une analyse chromosomique a haute résolution et un
électroencéphalogramme du sujet privé de sommeil pendant une période prolongée
(chez les enfants présentant les symptomes de régression mentale ou de convulsions
cliniques ou lorsqu’il y a un risque élevé de convulsions infracliniques).

Par ailleurs, les médecins doivent étre vigilants a 'égard des préoccupations d'ordre
médical régulieres qui sont plus a risque de ne pas étre détectées chez les enfants non
verbaux ou démontrant de graves problemes comportementaux. Les recherches
montrent que les enfants présentant des TSA ont davantage de consultations externes,
de consultations médicales et de médicaments prescrits que les enfants en général'*>
Volkmar, Wiesner et Westphal!*? suggérent que les symptomes des TSA (difficultés
sociales, probléemes de communication, difficultés a assimiler les nouveautés, difficultés a
étre organisés et attentifs) peuvent constituer des obstacles pour les médecins qui
considerent les enfants présentant des TSA comme une partie de leur pratique. De plus,
on dénote une tendance vers le « masquage du diagnostic », qui signifie qu’au lieu
d'évaluer d'autres possibilités, tous les problémes sont attribués a I'autisme.

Habiletés sensorielles

Plusieurs problémes sensoriels concomitants ont été décrits dans le groupe de personnes
ayant un TSA. Le strabisme et la myopie sont courants chez les enfants présentant de
déficiences. Bien que la surdité puisse expliquer des symptomes de communication
semblables aux TSA chez un enfant ne présentant pas de TSA, les enfants présentant
des TSA peuvent également avoir des déficiences auditives concomitantes. De plus, les
enfants ayant un TSA présentent souvent une défense sensorielle a ’égard de
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I’assimilation des informations sensorielles pergues par 'ouie, la vue, le toucher et le
gout', y compris une intolérance aux lumiéres vives, aux grands bruits ou au toucher
léger. La description générale du profil sensoriel d’un enfant peut aider a orienter les
approches de traitement de maniere plus efficace.

Parole-Langage-Communication

Les habiletés de communication verbale des enfants ayant des TSA sont trés variées.
D’un point de vue clinique, les enfants présentant un syndrome d’Asperger ne
présentent aucun retard important des habiletés verbales, bien qu’ils puissent présenter
de subtils problemes de langage et que leur communication sociale soit mise a I'épreuve.
Les habiletés langagicres des enfants ayant des TSA varient d’une absence complete a
une utilisation étrange ou idiosyncratique du langage. Il a été démontré que les

communications préverbales, par gestes et par sons, sont anormales chez les enfants
présentant des TSA45-148,

Fonctionnements neuropsychologique, psychiatrique et comportemental

Filipek et ses collegues!* ont examiné des recherches portant sur les différences
neuropsychologiques des enfants présentant des TSA. Ils ont ensuite proposé une
hypothese selon laquelle ces enfants ont tendance a présenter des déficiences en matiere
de performance lors de tiches exigeant des processus conceptuels et des capacités de
raisonnement, d’interprétation, d’intégration et d’abstraction évolués. En outre, des
déficiences sous forme de dissociations entre 1'assimilation simple et complexe dans les
domaines du langage, de la mémoire, de la fonction exécutive, de la fonction motrice, de
la lecture, des mathématiques et de la coordination des points de vue ont également été
observées. Les enfants présentant des TSA ont démontré des difficultés lices a
l'attention sélective, des problémes liés a la réponse a de multiples aspects des stimuli et,
surtout, aux stimuli auditifs!>’. Matson et Nebel-Schwalm!>! ont examiné des rechetrches
traitant des comorbidités psychiatriques dont les troubles de ’humeur qui, selon eux,
sont prévalents, bien que moins souvent étudiés au sein de groupes trés jeunes. Les
jeunes enfants présentant des TSA ont démontré une peur plus marquée des orages, des
endroits sombres, des foules importantes, des pieces sombres ou des placards, d'aller au
lit dans le noir et des endroits clos que les enfants ne présentant pas de TSA. Toutefois,
Matson et Nebel —Schwalm!®! soutiennent que certains troubles, incluant les troubles
obsessionnels compulsifs et Papparition précoce de la schizophrénie, peuvent étre
difficiles a différencier des TSA en raison d’une symptomatologie similaire. Dans leur
examen des problémes comportementaux des enfants ayant des TSA, Matson et Nebel-
Schwalm'? citent I'agressivité, la destruction de propriété, les perturbations/ctises,
lautomutilation et les comportements répétitifs comme premiers problemes
comportementaux.

Fonctionnement sensori-moteur

Filipek et ses collegues!* suggérent que I’hypotonie, 'apraxie des membres et les
comportements répétitifs sont courants chez les personnes ayant un TSA et sont plus
susceptibles d’étre présents chez des personnes atteintes de déficiences cognitives plus
graves.

Rétroaction des comités

Les parents ont affirmé qu’il n’était pas suffisant de simplement savoir si leur enfant
présentait ou non un TSA. Afin de comprendre leur enfant et d’étre en mesure de
planifier son avenir de fagon adéquate, les parents veulent en savoir davantage a propos
de leur enfant en tant que personne a part entiere. Les parents ont ressenti que certaines
de leurs autres inqui¢tudes concernant leur enfant ont été ignorées ou placées sous la
coupe du TSA (cC’est-a-dire, le masquage du diagnostic). Plus précisément, les parents
ont affirmé que le simple fait d’étre atteint d’un TSA ne signifie pas que leur enfant ne
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peut pas étre malade ou soufftir d'autres problémes émotionnels ou comportementaux
qui ne sont pas liés au TSA.

Le Comité de cliniciens et le comité scientifique ont convenu qu'une évaluation globale
était importante aux fins de planification de l'intervention.

Pratique
e Considérations en matiere d’investigations médicales complémentaires et de santé
générale.

* Tout enfant présentant un retard de développement ou un pica devrait étre
soumis 4 un premier dépistage.

*  Evaluation des troubles convulsifs.

e Une évaluation de 'ouie et de la vue est nécessaire pour déterminer la présence de
difficultés sensorielles concomitantes.

e Les enfants présentant des TSA doivent étre soumis a une évaluation compléte des
habiletés de communication pour que le traitement soit planifié de maniere
appropriée.

e Une évaluation menée par un psychiatre ou un psychologue est nécessaire afin
d’identifier tout probleme psychologique, émotionnel ou comportemental
comorbide.

e Une évaluation de la fonction sensori-motrice menée par un ergothérapeute peut
étre utile a la planification du traitement.

Recherche
e De plus amples recherches portant sur les théories des causes courantes sont
nécessaires afin d’examiner les troubles concomitants courants.

Politique
e Les évaluations fonctionnelles font partie du processus d'évaluation général et
doivent étre financées.
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Différentes sources d’information (parents, enseignants, etc.)
devraient étre consultées dans le processus d’évaluation.

L'évaluation devrait se tenir dans différents environnements (a la

maison, a I'école, etc.) pour accroitre sa validité.

Contexte et Raison d’étre

Sources d’information

Les parents constituent la plus importante source d’information lors de ’évaluation des
enfants présentant des TSA. Toutefois, il est recommandé de consulter d’autres
personnes qui prennent soin ou sont en contact avec enfant de fagon réguliere. Les
entrevues devraient inclure l'historique médicale, développementale et comportementale
ainsi que les antécédents familiaux en matiere de santé physique et mentale.

Environnement

La plupart des évaluations des TSA se déroulent dans un environnement clinique. Il en
est généralement ainsi en raison de la simplicité et de 'efficacité offertes pat les cliniques
en ce qui a trait a la communication entre les membres de I'équipe, de 'acces aux
documents requis, du cott et du controdle sur l'environnement. Toutefois, les enfants ont
tendance a subir des changements comportementaux lorsque confrontés a un nouvel
environnement, et les enfants présentant des TSA ont tendance a étre particuliérement
sensibles aux changements de leur environnement. D’autre part, une observation
naturaliste permet a I’évaluateur d’examiner le comportement de 'enfant dans des
environnements naturels (p. ex. : a la maison ou au service de garde) et diminue ainsi
I'impact d’un nouvel environnement sur I’évaluation. Toutefois, ce type d’observation
implique des défis de nature pragmatique liés a une diminution du contréle et de
l'efficacité de 'acces aux autres membres de 1'équipe et aux documents requis.

Recommandations en matiére de pratique,

de recherche et de politique

Pratique

e Examiner les informations fournies par les sources de référence et par toutes les
autres évaluations menées par d'autres professionnels.

e Revoir Ihistorique détaillé avec les parents.

e Silenfant évolue dans un environnement éducatif ou dans un service de garde,
interroger ou fournir des questionnaires aux professeurs ou aux responsables du
service de garde. Lorsque possible, les observations directes sont préférables.

o Il est essentiel de mener des évaluations dans un environnement laboratoire ou

clinique controlé et, si possible, d’inclure 'observation naturaliste a la maison et au
service de garde ou a I'école.

>
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Recherche

e Des recherches sur le diagnostic des TSA dans divers environnements (maison,
école, clinique) sont nécessaires.

Politique

e Formaliser les liens entre le médecin de famille, le psychologue, I’équipe
d’évaluation, la famille, le systeme éducatif et tout autre partie concernée afin de
faciliter les communications.

66

Dépistage, évaluation et de diagnostic des TSA chez les enfants en bas age




Le délai entre I'apparition des symptomes, le dépistage, I'évaluation

et le diagnostic doit étre aussi court que possible pour éviter les

retards dans le traitement.

Contexte et Raison d’étre

Les chercheurs ont démontré que les professionnels de la santé hésitent a diagnostiquer
un TSA chez les enfants de moins de trois ans'>. Gray et Tonge?® ont proposé une
hypothese selon laquelle des retards de diagnostic existent pour plusieurs raisons, dont
l'appatition tardive du développement social et de la communication, ce qui entrave
l'identification des critéres de diagnostic, la difficulté a distinguer les enfants présentant
un trouble autistique ayant un dge mental de moins de 18 mois des enfants non verbaux
ayant des retards de développement mais ne présentant pas de trouble autistique, ou
encore des enfants présentant une déficience du langage, le manque de formation et de
services spécialisés, le nombre peu élevé des procédures d'évaluation normalisées, les
préoccupations en ce qui a trait au fait d’alarmer les parents ou d’identifier enfant
prématurément, et la peur du litige.

Rétroaction des comités

Les membres de notre comité de parents ont qualifié les listes d’attente de

« criminellement longues ». Il s’agit sans doute de la question la plus pertinente aux
discussions que le comité de parents a tenues sur le diagnostic et 'évaluation de leur
enfant. Notre Comité de cliniciens a également observé des frustrations concernant les
enfants référés « trop tard », ce qui les a privés d’obtenir des services d’intervention
précoces. Le comité scientifique a convenu que les listes d’attente pour les évaluations
devraient étre aussi courtes que possible et a également souligné le fait que cette action
doit étre suivie pat un acces simplifié aux programmes de traitement. L'objectif de
Iidentification précoce d’un plus grand nombre d’enfants est remis en question par le
fait que les programmes de traitement permettant de prendre en charge ces groupes plus
populeux ne sont pas suffisamment accessibles. Mais quel que soit leur point de vue,
tous les comités ont ressenti le besoin d’exercer des pressions pour diminuer les temps
d’attente et ainsi réduire le stress parental et permettre aux familles qui ont besoin d’aide
d’accéder plus rapidement a des services d’orientation et d’intervention.

> 4

Recommandations en matiére de pratique,

de recherche et de politique

Pratique

e Le délai entre la référence du médecin de premier recours et le début de I’évaluation
interdisciplinaire ne devrait pas dépasser trois mois.

e Les résultats de I’évaluation devraient étre transmis a la famille dans les deux mois
suivant le début de I’évaluation.

>
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Recherche
e Des recherches sont nécessaires pour évaluer des méthodes visant la réduction ou

I'élimination des barrieres entravant la diminution ou I'élimination des temps
d'attente.

Politique
e Afin d’étre en mesure de répondre a la demande croissante pour des services

d’évaluation en temps opportun, des politiques doivent étre mises en place pour
encourager la création et la conservation d’équipes d’évaluation interdisciplinaires.

*  Augmentation du financement pour les équipes d’évaluation interdisciplinaires
en milieu hospitalier.

*  Création d’équipes d’évaluation interdisciplinaires en milieu communautaire.
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Le processus d’évaluation doit étre centré sur la famille en se

concentrant sur le caractére unique de chaque enfant et de sa

famille ainsi qu’en assurant que les communications, tant écrites

que verbales, soient faites de fagon claire, compréhensible, utile et

respectueuse.

Contexte et Raison d’étre

Le Canada compte des familles appartenant a un large éventail de communautés
ethniques, culturelles et religieuses. Il est essentiel que le protocole d’évaluation tienne
compte des antécédents spécifiques a chaque famille qui pourraient avoir des
répercussions sur les caractéristiques de l'enfant, la patticipation de la famille au
processus d’évaluation, leur compréhension des résultats, et leur habileté a suivre les
recommandations. Au Canada, il est essentiel de tenir compte de 'expression des
symptémes, de l'applicabilité des signes diagnostiques obsetrvés, et de la réponse au
diagnostic dans des groupes incluant les autochtones et les immigrants récents.

Malgré le fait qu’il n’existe que tres peu de recherches empiriques concernant
Iexpression et I'identification des TSA au sein de groupes culturels différents, il a été
observé que la plupart des recherches mettent 'emphase sur les TSA dans des familles
anglo-saxonnes'>*. Dyches et ses collegues!> ont émis I’hypothéses que les cultures
peuvent influer sur Pinterprétation que la famille fait de 'étiologie du trouble et ainsi
affecter leur appréciation du facteur stressant, qu’il soit négatif (p. ex. une malédiction)
ou positif (p. ex. un cadeau de Dieu). L’appartenance religieuse et le soutien social,
familial et organisationnel varient également d’une culture a autre et peuvent influer sur
la réponse de la famille par rapport a leur enfant atteint d’un TSA et aux professionnels
qui travaillent avec eux.

Rétroaction des comités

Les membres du comité de parents étaient fortement d’accord pour dire que les
cliniciens et les chercheurs oublient parfois qu’ils traitent avec de véritables familles qui
traversent des moments difficiles. Ils ont souligné le fait que le processus d’évaluation ne
se limite pas aux symptomes et aux questionnaires, mais concerne également les larmes,
les peurs, les joies, le soulagement, ’angoisse et I'espoir des familles concernées. Les
parents ont également mis I’accent sur le fait qu’ils veulent étre en mesure de prendre
part au processus d’évaluation et qu'ils veulent s'impliquer plus activement dans les
programmes de recherche congus pour avoir des répercussions considérables sur leur
vie. De plus, ils ont souligné I'importance de comprendre le diagnostic et de recevoir des
documents écrits adaptés a leur niveau de connaissance et de compréhension. Il s'agissait
la d'un aspect particulierement important pour les parents, qui ont également patlé du
fait d'étre dépassé par les informations fournies au moment du diagnostic et d’avoir
besoin de temps pour assimiler ce qu'on leur a dit.

Les cliniciens et les scientifiques ont convenu de 'importance de tenir compte des
différences culturelles dans les domaines de la pratique et de la recherche.
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Pratique

e Tenir compte du contexte culturel des observations parentales et de la relation avec
les professionnels. Certains groupes culturels et d’'immigrants peuvent trouver plus
difficile de partager leurs inquiétudes avec des professionnels. En outre, la
compréhension du développement d’un enfant varie considérablement d'un pays a
l'autre.

e Tenir compte des appartenances culturelles, ethniques et religieuses des familles.
Mener une évaluation et formuler des commentaires d’une maniere sensible qui tient
compte de leurs besoins uniques.

e Tous les documents écrits fournis aux parents doivent étre rédigés dans un langage
facile 2 comprendre, sans abus de jargon ou de formulations tres techniques.

e Les résultats de ’évaluation devraient étre présentés verbalement et, au besoin, dans
la langue maternelle de la famille par le biais d’un interprete.

e Les parents devraient disposer d’un temps suffisant pour poser des questions sur
des sujets incluant les visites de suivi ou le contact suivant la premiére séance de
rétroaction, s’il y a lieu.

e Les professionnels devraient comprendre que les parents peuvent obtenir des
renseignements provenant de nombreuses sources qui nie sont pas toutes crédibles
et qu'ils devraient étre préparés a discuter de ces renseignements avec les parents de
facon respectueuse.

Recherche

¢ De plus amples recherches sont nécessaires pour examiner les variations culturelles
de l'expression symptomatique.

e De plus amples recherches sont nécessaires pour certifier les mesures présentement
disponibles dans des langues différentes et avec des groupes culturels différents.

e Des recherches sont nécessaires afin de définir des moyens d’intervention qui
encourageront les divers groupes culturels a prendre part a I'identification précoce.

Politique

e En plus des programmes de recherche traditionnels, un financement devrait étre
fourni afin de soutenir les programmes innovateurs sur la recherche participative,
d’'impliquer les personnes ayant un TSA et leurs familles dans le développement de
programmes de recherche appliqués visant la création de changements immédiats et
pertinents a la culture au sein de la communauté, ou de politiques sociales ou
organisationnelles..
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DSM-IV-TR : Troubles envahissants du
développement

Réimprimé avec la permission du manuel Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fourth
Edition, Text Revision, (Copyright 2000). American Psychiatric Association.

A. Un total d’au moins six éléments de (1), (2) et (3), associé 2 un minimum de deux éléments
de (1) et a un élément de (2) et de (3) :

(1) Une déficience qualitative des interactions sociales, comme en témoignent au moins
deux des éléments suivants :

(a) Déficience marquée de l'utilisation de comportements non verbaux multiples
comme le contact visuel direct, I'expression du visage, la position du corps et les
gestes régissant linteraction sociale

(b) Fchec du développement de relations sociales appropriées au niveau de
développement

() Le sujet ne cherche pas spontanément a partager ses plaisirs, ses intéréts ou ses
réussites avec d’autres personnes (par exemple, I'enfant ne montre pas, n'apporte
pas ou ne pointe pas les objets éveillant son intérét)

(d) Manque de réciprocité sociale ou émotionnelle

(2) Déficience qualitative de la communication, comme en témoigne au moins un des
éléments suivants :

(a) Retard ou absence totale du dévoloppement du langage patlé (non accompagné
d’une tentative de communication par le biais d'autres moyens comme les gestes ou
le mime)

(b) Chez les personnes maitrisant suffisamment le langage, déficience marquée de la
capacité a entamer ou a soutenir une conversation avec les autres

() Usage stéréotypé et répétitif du langage, ou langage idiosyncratique

(d) Absence de jeux de « faire semblant » variés et spontanés ou d'imitations sociales
appropriés au niveau de développement

(3) Caractere restreint, répétitif et stéréotypé des comportements, des intéréts et des
activités, comme en témoigne au moins un des éléments suivants :

a) Préoccupation circonscrite 2 un ou plusieurs centres d’intéréts stéréotypés et
Yy
restreints, anormale au niveau de intensité ou de l'otientation

(b) Adhésion apparemment inflexible a des routines ou rituels spécifiques et non
fonctionnels

(¢) Maniérismes moteurs stéréotypés et répétitifs (par exemple, battements ou torsions
des mains ou des doigts, ou mouvements complexes impliquant I'ensemble du
corps)

d) Préoccupations persistantes pour certaines parties d’objets
p p p p ]

B. Retards ou fonctionnement anormal s’étant déclaré avant I’dge de 3 ans dans au moins un
des domaines suivants : (1) interations sociales, (2) langage utilisé lors de la communication
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sociale ou (3) jeux symboliques ou imaginatifs.

C. Le trouble n’est pas mieux représenté en présence du syndrome de Rett ou du trouble
désintégratif de 'enfance.

A. Une déficience qualitative des interactions sociales, comme en témoignent au moins deux des
éléments suivants :

(1) Déficience marquée de 'utilisation de comportements non verbaux multiples comme le
contact visuel direct, I'expression du visage, la position du corps et les gestes régissant
Pinteraction sociale

(2) Echec du développement de relations sociales appropriées au niveau de développement

(3) Le sujet ne cherche pas spontanément a partager ses plaisirs, ses intéréts ou ses réussites
avec d’autres personnes (par exemple, I'enfant ne montre pas, n'apporte pas ou ne
pointe pas les objets éveillant son intérét)

(4) Manque de réciprocité sociale ou émotionnelle

B. Caractere restreint, répétitif et stéréotypé des comportements, des intéréts et des activités,
comme en témoigne au moins un des éléments suivants :

(1) Préoccupation circonscrite a un ou plusicurs centres d’intéréts stéréotypés et restreints,
anormale au niveau de I'intensité ou de I'orientation

(2) Adhésion apparemment inflexible a des routines ou rituels spécifiques et non
fonctionnels

(3) Maniérismes moteurs stéréotypés et répétitifs (par exemple, battements ou torsions des
mains ou des doigts, ou mouvements complexes impliquant I'ensemble du corps)

4) Préoccupations persistantes pour certaines parties d’objets
p p p p |

C. D’un point de vue clinique, le trouble entraine des déficiences importantes dans les
domaines de fonctionnement social, professionnel et autre.

D. D’un point de vue clinique, il n’y a aucun retard général important du langage (par exemple,
mots simples employés a I’age de 2 ans, expressions d’ordre communicatif employés a I'age
de 3 ans)

E. D’un point de vue clinique, il n’y a aucun retard important du développement cognitif ou du
développement approprié a I’age d’habiletés autodidactiques, de comportements adaptatifs
(autres que les interactions sociales) et de la curiosité par rapport a 'environnement propre a
l'enfance

F. Les critéres d’'un autre trouble envahissant du développement spécifique ou de la
schizophréniene ne sont pas satisfaits

Cette catégorie devrait étre utilisée en cas de déficience grave ou envahissante du
développement des interactions sociales réciproques ou des habiletés de communication
verbale et non verbale, ou lorsque les comportements, les intéréts et les activités
stéréotypés sont présents, mais que les criteres d'un trouble envahissant du
développement spécifique, de la schizophrénie, du trouble de la personnalité
schizotypique et du trouble de la personnalité évitante ne sont pas satisfaits. Par exemple,
cette catégorie inclut 'autisme atypique --- présentations ne satisfaisant pas aux criteres
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du trouble de I'autisme en raison de Iage tardif d’apparition, de la symptomatologie
atypique ou infraliminaire, ou de toutes ces raisons.

Réimprimé avec la permission la Classification internationale des maladies — 10 (Copyright 2000).
Organisation mondiale de la Sante.

F84.0 Autisme infantile

Un type de trouble envahissant du développement défini par : (a) la présence d’un
développement anormal ou déficient qui se manifeste avant I’age de trois ans, et (b) le
type caractéristique de fonctionnement anormal dans les trois domaines de la
psychopathologie : interactions sociales réciproques, communication et comportements
restreints, stéréotypés et répétitifs. En plus de ces aspects spécifiques du diagnostic, un
éventail d'autres troubles non spécifiques, comme les phobies, les troubles du sommeil et
de I'alimentation, les crises de colere et les comportements agressifs (envers soi-méme).

F84.1 Autisme atypique

Un type de trouble envahissant du développement qui differe de 'autisme infantile par
I’age d’apparition ou par l'absence de I'ensemble des trois criteres de diagnostic. Cette
sous-catégorie devrait étre utilisée en présence d’un développement anormal ou déficient
apparaissant uniquement apres I’dge de trois ans, et d’une absence de déficiences
suffisamment évidentes dans un ou deux des trois domaines de la psychopathologie
nécessaires au diagnostic de autisme (a savoir, les interactions sociales réciproques, la
communication et les comportements restreints, stéréotypés et répétitifs) en dépit de
déficiences caractéristiques dans le ou les autre(s) domaine(s). L’autisme atypique se
manifeste plus souvent chez des personnes profondément retardées et chez des
personnes atteintes d'un trouble spécifique du développement du langage réceptif grave.

F84.5 Syndrome d’Asperger

Un trouble d’une recevabilité nosologique incertaine caractérisé par le méme type de
déficiences qualitatives relatives aux interactions sociales réciproques qui caractérise le
trouble autistique et par un répertoire d’intéréts et d’activités restreint, stéréotypé et
répétitif. 11 se distingue principalement du trouble autistique par I'absence de retard
général ou de ralentissement du développement du langage ou du développement
cognitif. Ce trouble est souvent associé a une maladresse marquée. Les déficiences
présentent une forte tendance a petsister au cours de l'adolescence et de 1'age adulte. Des
crises psychotiques se manifesteront parfois au début de 1'age adulte.
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Voies de diagnostic

e Rapport des parents :

*  Les parents sont-ils précis lorsqu’ils notent des retards de développement chez
les jeunes enfants?

¢ Surveillance courante du développement

*  Périodes recommandées pour la surveillance du développement (15, 18, 24
mois)

*  Noter l'incapacité a satisfaire aux stades du développement

Aucun large sourire ou autres expressions chaleureuses ou joyeuses a 6 mois
Aucun échange de sons, de sourires ou d’expressions du visage a 9 mois
Aucun babillage 2 12 mois

Aucune gestuelle (p. ex. : pointer du doigt, saluer de la main) a 12 mois
Aucun mot simple a 16 mois

Aucune association de deux mots spontanée (pas seulement écholalique) a
24 mois

Perte de toute capacité langagiére ou sociale a tout age

Surveillance du développement:

e Dépistage systématique des TSA impossible

*  Est-ce que des outils ont démontré une sensibilité ou une spécificité pour le
dépistage systématique?

Echelle australienne du syndrome d’Asperger (The Australian Scale For
Asperger’s Syndrome, A.S.A.S.)

ASQ (Autism Screening Questionnaire)

CHAT (ChecKlist for Autism in Toddlers)

Communication and Symbolic Behavior Scales Developmental Profile
(CSBS DP)

M-CHAT (Modified Checklist for Autism in Toddlers)

PDDST II (Pervasive Developmental Disorder Screening Test-1I)
STAT (Screening Test for Autism in Two-Year-Olds)

e La surveillance de premier niveau s’intéresse au niveau de développement général

*  Outils de dépistage des retards du développement général

Ages and Stages Questionnaire
BRIGANCE Screens
Child Development Inventories

Parents' Evaluation of Developmental Status

e Surveillance de second niveau

*  Utilisation d’outils spécifiques au dépistage de I'autisme
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*  FEchelle australienne du syndrome d’Asperger (The Australian Scale For
Asperger’s Syndrome, A.S.A.S.)

*  ASQ (Autism Screening Questionnaire)

*  CHAT (ChecKlist for Autism in Toddlers)

*  Communication and Symbolic Behavior Scales Developmental Profile
* (CSBSDP)

*  M-CHAT (Modified Checklist for Autism in Toddlers)

*  PDDST II (Pervasive Developmental Disorder Screening Test-11)

*  STAT (Screening Test for Autism in Two-Year-Olds)

o Les freres et sceurs d’enfants autistiques déja diagnostiqués courent un risque plus
élevé et devraient étre suivis de pres

¢ Recommandation de I’évaluation diagnostique complete effectuée en fonction des
résultats aux tests

Evaluation et diagnostic

e EBxamen de renseignements pertinents provenant des sources de référence
e Pour exclusion / inclusion

*  En présence de déficience intellectuelle ou d’antécédents familiaux du syndrome
de I'X fragile, le sujet devrait étre soumis a des examens génétiques

* En présence de signes cliniques et physiques probants tels que la présence
évidente de léthargie, de vomissements cycliques ou de convulsions précoces, la
présence de traits dysmorphiques ou grossiers, la preuve de retard mental ou
I'impossibilité d’exclure le retard mental, ou la mise en doute de la survenue ou
de la pertinence d’un dépistage chez le nouveau-né, des examens métaboliques
sélectifs devraient étre entrepris

e Examen de 'ouie visant a exclure une déficience de I’ouie 2 titre de source des
retards de langage et de communication

* Tout enfant présentant un retard de développement ou un pica devrait étre
soumis a4 un premier dépistage.

*  Troubles convulsifs
¢ Bxamen médical complet

e Revoir ’historique de plusieurs sources, y compris la ou les entrevue(s) avec la
personne soignante et les autres professionnels impliqués

e FEyvaluation directe du comportement
e Utilisation d’outils d’évaluation validés de facon empirique
* ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised)
*  ADOS (Autism Diagnostic Observation Schedule-Generic)
* CARS (Childhood Autism Rating Scale)
*  GARS (Gilliam Autism Rating Scale)
*  PIA (Parent Interview for Autism)
*  PDDST-II (Pervasive Developmental Disorders Screening Test-Stage 3)
*  STAT (Screening Tool for Autism in Two-Year-Olds)

e Utlisation d'instruments multiples recommandée
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e Une équipe multidisciplinaire est idéale
*  Psychologues
*  Neurologue
*  Orthophonistes et audiologistes
*  DPédiatres
*  DPsychiatres pour enfants
*  Ergothérapeutes et physiothérapeutes
Educateurs et éducateurs spécialisés

e Le diagnostic peut étre posé seulment par un psychologue ou un médecin (au
Québec, actuellement seulement les médecins sont autorisés a poser ce diagnostic).

e Les membres de I’équipe devraient étre formés et expérimentés dans le domaine des
TSA, et devraient continuer 2 tenir a jout leurs compétences en matiére d'évaluation
et de diagnostic précoces

e Le diagnostic clinique doit correspondre aux criteres de diagnostic des manuels
Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders (DSM)-IV / Classification
internationale des maladies (CIM)-9

e Puisque la déficience intellectuelle sont courantes chez les personnes ayant un TSA,
il est important d’évaluer le niveau cognitif et les habiletés relatives aux
comportements adaptatifs a ’aide d’outils de mesure normalisés et normatifs

e L’évaluation complete des forces et des faiblesses est importante a des fins
d’intervention

*  Evaluation sensori-motrice et d’ergothérapie

*  EBvaluation neuropsychologique et comportementale
*  Evaluation orthophonique

*  Soins médicaux continus

e Réévaluation du diagnostic aprés un an, évaluation continue de I'enfant a des fins
d’intervention

Recommandations générales

e Les évaluations doivent étre personnalisées et adaptées en fonction de I'age
e Le processus doit étre efficace et bien organisé. Ne pas « attendre pour voir »
e Tenir compte des contextes culturels et familiaux
e Tenir compte de Penvironnement de I’évaluation
*  Utiliser plusieurs contextes
o Rédiger les rapports dans un langage vulgarisé afin d'étre comptis des parents

e Transmettre des recommandations a jour aux groupes communautaires, aux
programmes d’intervention et aux autres services, ainsi qu'une brochure de
référence

e Les enfants ayant requ un diagnostic de TSA ou susceptibles de présenter un TSA
doivent avoir acces a des services d’intervention précoces

e Maintenir a jours ses connaissances des traitements non conventionnels afin de tenir
des discussions objectives avec les parents

e La principale personne soignante est associée a d’autres personnes
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Surveillance du développement

e Le médecin ou tout autre professionnel devrait remarquer I'incapacité de I'enfant a
atteindre les stades du développement suivants.

N.B. Il n’y a pas nécessairement de raisons de s’inquiéter si ’enfant n’atteint
pas un des stades de développement (2 moins qu’il ne s’agisse de la perte du
langage), mais portez une attention particuliére lorsque plus d’un des stades
suivants n’ont pas été présentant :

*  Babillage restreint, atypique ou absent a 12 mois

*  Gestuelle restreinte, atypique ou absente (p. ex. : pointer du doigt, saluer de la
main) a 12 mois

*  Aucune réaction a 'appel de son nom a 12 mois

*  Aucun mot simple a 16 mois

* Association restreinte, atypique ou absente de deux mots spontanés (a
P’exception de ’écholalie ou des répétitions) a 24 mois

*  DPerte de toute capacité langagiére ou sociale a tout age

*  Manque d’attention conjointe

Pour visualiser sur vidéo des exemples de symptomes associés aux TSA, veuillez
accéder au glossaire vidéo Video Glossary sur le site d’Autism Speaks :

www.autismspeaks.org/video/glossary.php
¢ Demander aux parents « Avez-vous des inquiétudes au sujet de votre enfant? »
e Taire votre enquéte sur les antécédents familiaux des TSA.

e Engager des interactions avec 'enfant de fagon a susciter des comportements
sociaux et communicatifs; pat exemple, appeler le nom de I'enfant ou pointer un
objet du doigt afin de déterminer si 'enfant peut diriger son attention vers I'objet
indiqué.

e Tenir compte du niveau de développement de ’enfant puisque 'expression d’un
symptome peut changer dans le contexte d’un développement normal.

e La décision de faire d’autres tests de dépistage ou d’orienter les parents vers une
équipe d’évaluation interdisciplinaire devrait étre fondée sur une combinaison
d’inquiétudes des parents, de stades non atteints, de la présence de facteurs de risque
et sur le jugement clinique.

e Siun parent exprime une préoccupation au sujet du développement de son enfant,
particulierement des préoccupations liées a la communication et au comportement
social, des examens appropriés devraient étre entreptis ou l'enfant devrait étre référé
vers des services appropriés.

e Les préoccupations des parents au sujet du développement de leurs enfants
devraient étre répondues sans délai. Une approche « attendons pour voir » n’est pas
acceptable.

e L'absence de préoccupations des parents ne devrait pas écarter le besoin d’effectuer
d’autres examens si des signes et des symptomes sont observés par le clinicien.

e Les parents devant subir le processus diagnostique devraient avoir accés a un guide
qui les informerait sur les étapes a suivre, les ressources disponibles dans leur région
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et qui comprendrait une liste des sites Internet fiables qu'ils poutraient consulter a
des fins d'auto-éducation. Certaines recommandations comprennent (en ordre
alphabétique) :

*  Autism Central : www.autismecentral.ca
* (Canadian Autism Intervention Network : www.cairn-site.com

*  Site Internet sur l'autisme de Santé Canada : www.hc-sc.gc.ca/dc-ma/autism/
index_f.html

*  Société canadienne de 'autisme : www.autismsocietycanada.ca

¢ Autism Connects: www.autismconnects.com
Dépistage

e Cibler la surveillance du développement plutot que le dépistage systématique des
TSA.

e Faire passer un test de dépistage de second niveau aux enfants qui ont été identifiés
par le processus de surveillance du développement ou par les parents, ou aux
enfants qui ont des freres et sceurs présentant de TSA ou d'autres rétards de
développement développement.

e Les enfants devraient passer un test de dépistage officiel si les parents ont exprimé
une inquiétude concernant leur développement ou si un professionnel a observé des

signes et des symptomes des TSA.

e Le dépistage officiel des freres et sceurs d’enfants présentant un TSA ou d’autres
troubles du développement devrait étre réalisé régulierement.

e Le M-CHAT est un bon outil pour recueillir les observations des patrents dans le
processus de dépistage de second niveau en raison de sa facilité d’application (peut
étre donné aux parents dans la salle d’attente du bureau du médecin).

e Il est recommandé d’effectuer un entretien de suivi en conjonction avec le
questionnaire d’observations des parents pour accroitre le niveau de sensibilité.

e Le CHAT est I'outil de dépistage le plus approfondi et peut peut-étre étre
recommandé pour le dépistage de second niveau.

e La modification de Denver est timidement recommandée pour accroitre le niveau de
sensibilité sans diminuer le niveau de spécificité. Concernant ce critere de cotation,
les parents peuvent adhérer a un des deux éléments essentiels, faire des situations de
jeu Ou utiliser le pointage protodéclaratif.

e Lutilisation du STAT est recommandée comme outil de dépistage de second niveau
par les professionnels formés pour distinguer le trouble autistique des autres retards
de développement.

e L’utilisation du GARS et de TABC n’est pas recommandée.

e Il existe un besoin de développer et d’utiliser 'expertise d’autres professionnels
(petsonnel infirmier de la santé publique, éducateurs de la petite enfance) afin de
dépister les enfants présentant un TSA.

e Lorsque la présence d’un TSA est soupconnée par la surveillance du
développement, les observations des parents ou utilisation d’outils de dépistage, il
faudrait immédiatement référer le cas pour une évaluation et des services. S’ils sont
dans lincertitude, les pédiatres et les omnipraticiens devraient référer davantage
d’enfants au lieu de risquer d’en laisser pour compte.
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Une évaluation en audiologie devrait étre demandée simultanément a une
orientation vers une équipe interdisciplinaire d’évaluation des TSA, a moins qu’un
audiologiste ne fasse partie de 'équipe.

Une évaluation et une intervention en orthophonie devraient étre demandées
simultanément a une orientation vers une équipe interdisciplinaire d’évaluation des
TSA, a moins que l'orthophoniste ne fasse partie de I'équipe.

Tenir compte du niveau cognitif et de développement de 'enfant puisque les
besoins de service peuvent différer selon le niveau de développement de I'enfant et
la sévérité du retard cognitif.

Des que 'on suspecte un TSA ou un autre retard de développement, 'enfant devrait
étre orienté vers des services d’intervention ou de développement précoce.

Les patrents devraient recevoir une liste des ressources disponibles comprenant les
organismes communautaires et les groupes de parents, de méme que des
informations sur les TSA et une liste de sites Internet pertinents.

Le diagnostic de TSA chez les enfants en bas age ne devrait étre posé que par un
psychologue ou un médecin (au Québec, actuellement seulement les médecins sont
autorisés a poser ce diagnostic), a la condition toutefois :

*  Qu’ll soit membre d’un ordre professionnel qui permet la transmission de
diagnostics.

*  Qu’il ait obtenu un dipléme de troisieme cycle (doctorat) ou suivi de hautes
études universitaires comprenant une formation spécifique sur les TSA et le
développement de 'enfant, ainsi que sur les troubles de développement chez les
enfants en bas age.

*  Qu’l ait acquis de 'expérience dans un environnement clinique supervisé en
matiere d'évaluation et de diagnostic des TSA chez les enfants en bas 4ge.

La formation sur PADOS et PADI-R est encouragée pour les personnes participant
au processus de diagnostic d’'un TSA; cependant, elle n’est pas obligatoire étant
donné que d’autres protocoles d’évaluation comprenant une description détaillée des
antécédents médicaux, un entretien avec les parents, et des observations directes de
Penfant, peuvent étre suffisants pour diagnostiquer des TSA.

L’évaluation d'enfants en bas age présentant des TSA ne devrait étre effectuée que
par des professionnels qui :

* Sont membres d’'un ordre professionnel.

*  Ont une formation postsecondaire, universitaire ou de hautes études supérieures
comprenant une formation spécifique sur les TSA, ’évaluation des TSA ainsi
que le développement de 'enfant.

*  Ontacquis de 'expérience dans un environnement clinique supervisé en matiére
d'évaluation des TSA et d'autres troubles de développement chez les enfants en
bas age.

*  Ont recu une formation sur les TSA dans le cadre d’un programme d’éducation
permanente.

Les spécialistes dans le domaine des TSA devraient agir comme personnes
ressources pour d’autres professionnels dans la communauté qui traitent, dans leur
pratique, des cas d’enfants présentant des TSA.

Les médecins et psychologues qui n’ont pas souvent 'occasion de voir des enfants
présentant des TSA dans leur pratique ou qui n’ont pas recu de formation
directement liée a ce domaine devraient référer ces enfants a un spécialiste ou a une
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équipe multidisciplinaire ou, s’ils sont en région éloignée, consulter un spécialiste ou
une équipe interdisciplinaire pour les aider a formuler leur diagnostic.

e Les équipes interdisciplinaires sont davantage recommandées que les équipes
multidisciplinaires, mais toutes deux sont préférables a 'approche du praticien seul.

e Les membres de I’équipe peuvent inclure quelques-uns ou l'ensemble des
professionnels suivants (classés par ordre alphabétique) :

* Audiologistes

*  Spécialistes du comportement / spécialistes en intervention précoce
e Diététistes

*  Spécialistes de I’éducation

*  Neurologues

*  Personnel infirmier praticien
*  Ergothérapeutes

e Pédiatres

*  DPsychiatres

*  Psychologues

e Travailleurs sociaux

*  Orthophonistes

e L’équipe devrait étre dirigée par un professionnel autorisé a poser un diagnostic,
c’est-a-dire un psychologue ou un médecin.

e La communication et la collaboration entre les membres de I'équipe sont essentielles
a l'obtention d’un diagnostic précis, en plus d'éviter le dédoublement des efforts.

e Il est important de tenir compte des questions de confidentialité et d’obtenir un
consentement légal écrit autorisant les communications entre les membres de
l'équipe ainsi que les communications avec d'autres personnes ou organisations
pertinentes.

Diagnostic

e Les diagnostics des TSA doivent étre établis en fonction des critéres énoncés par le
DSM-IV-TR ou la CIM-10.

e Les cing axes du DSM doivent étre analysés pour réaliser une évaluation
diagnostique complete de la personne. Méme si I’évaluation globale du
fonctionnement traditionnelle ne s’applique pas nécessairement aux trés jeunes
enfants présentant des déficiences, il est nécessaire de faire des efforts pour évaluer
le niveau général de fonctionnement de l'enfant afin d’obtenir une image plus
complete de ce dernier et de fournir des renseignements pertinents pour la
planification du traitement.

e Il estimportant de faite preuve de prudence lorsque les symptomes déctits par le
DSM-IV-TR / la CIM-10 sont appliqués a de trés jeunes enfants.

e A I’heure actuelle, l'utilisation combinée de ’ADI-R et de PADOS, associée au
jugement clinique, est le modele de référence pour le diagnostic des TSA.
Cependant, un manque de données relatives a PADI-R et a PADOS ne devrait pas
empécher un enfant d’avoir acces a des services dont il a grandement besoin si un
diagnosticien dirige ’évaluation.
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Le CARS peut également étre utilisé dans le cadre d'évaluations diagnostiques.

Le jugement clinique, qui nécessite une formation et une expérience considérables,
est essentiel lors de linterprétation des résultats issus des mesures normalisées et de
la différenciation des types des TSA.

Que des outils d’évaluation uniformisés empiriquement soient utilisés ou non
pendant le processus de diagnostic, un processus officiel d'observation du
comportement et une entrevue des parents, comprenant un historique approfondi
du développement, doivent étre menés et documentés.

Bien que les évaluations cognitives ne soient pas essentielles au diagnostic d’un TSA,
une évaluation rigoureuse du développement devrait avoir lieu pendant ou apres le
processus d'évaluation afin de déterminer s'il y a présence d'une déficience
intellectuelle et de documenter les forces et les faiblesses de 'enfant. Cela sera
particulierement utile a des fins d’intervention puisque le type d’intervention et sa
réussite peuvent dépendre de la présence et de la gravité d’un retard cognitif. Il est
donc important d’adapter lintervention au niveau de développement de l'enfant.

L’évaluation du développement doit étre menée a l'aide d’instruments normatifs et
normalisés.

* Une approche d’équipe interdisciplinaire est recommandée pour établir un
diagnostic différentiel rigoureux.

* Un examen médical complet est nécessaire afin de déterminer la présence de
troubles de santé concomitants, tel qu'indiqué.

* En présence de déficience intellectuelle ou d’antécédents familiaux du syndrome
de I’X fragile, le sujet devrait étre soumis a des examens génétiques.

* En présence de signes cliniques et physiques probants (p. ex. : 1éthargie,
vomissements cycliques ou convulsions précoces, présence de traits
dysmorphiques ou grossiers, preuve de déficience intellectuelle ou impossibilité
d’exclure 1a déficience intellectuelle, ou mise en doute de la survenue ou de la
pertinence d’un dépistage chez le nouveau-né), des examens métaboliques
sélectifs devraient étre entreptis.

* En présence de convulsions ou de doutes sur la présence d’autres troubles
neurologiques, une évaluation neurologique peut étre nécessaire.

* Une consultation psychologique ou psychiatrique peut étre nécessaire pour
exclure les autres troubles d’ordre psychiatrique, émotionnel ou
comportemental.

* Une consultation audiologique est nécessaire pour déterminer ou pour exclure
la présence de troubles auditifs.

* Une évaluation orthophonique peut étre nécessaire pour déterminer la présence
d’autres troubles de la communication ou du langage.

* Une évaluation ergothérapeutique peut étre nécessaire pour déterminer la
présence d’autres troubles moteurs ou sensoriels.

L’équipe devrait comparer et opposer les résultats afin de parvenir a une décision
diagnostique intégrée.

Les praticiens agissant seuls devraient consulter ou référer d'autres professionnels au
besoin.
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Evaluation complémentaire

e Considérations en matiere d’investigations médicales complémentaires et de santé
générale.

* Tout enfant présentant un retard de développement ou un pica devrait étre
soumis 4 un premier dépistage.

*  Evaluation des troubles convulsifs.

e Une évaluation de 'ouie et de la vue est nécessaire pour déterminer la présence de
difficultés sensorielles concomitantes.

e Les enfants présentant des TSA doivent étre soumis a une évaluation compléte des
habiletés de communication pour que le traitement soit planifié de maniere
appropriée.

e Une évaluation menée par un psychiatre ou un psychologue est nécessaire afin
d’identifier tout probléme psychologique, émotionnel ou comportemental
comorbide.

e Une évaluation de la fonction sensori-motrice menée par un ergothérapeute peut
étre utile a la planification du traitement.

e EBxaminer les informations fournies par les sources de référence et par toutes les
autres évaluations menées par d'autres professionnels.

e Revoir 'historique détaillé avec les parents.

e Silenfant évolue dans un environnement éducatif ou dans un service de garde,
interroger ou fournir des questionnaires aux professeurs ou aux responsables du
service de garde. Lorsque possible, les observations directes sont préférables.

e Il est essentiel de mener des évaluations dans un environnement laboratoire ou
clinique contrdlé et, si possible, d’inclure 'observation naturaliste a la maison et au
service de garde ou a l'école.

e Le délai entre la référence du médecin de premier recours et le début de I’évaluation
interdisciplinaire ne devrait pas dépasser trois mois.

e Les résultats de I’évaluation devraient étre transmis a la famille dans les deux mois
suivant le début de I’évaluation.

e Tenir compte du contexte culturel des observations parentales et de la relation avec
les professionnels. Certains groupes culturels et d’immigrants peuvent trouver plus
difficile de partager leurs inquiétudes avec des professionnels. En outre, la
compréhension du développement d’un enfant varie considérablement d'un pays a
l'autre.

e Tenir compte des appartenances culturelles, ethniques et religieuses des familles.
Mener une évaluation et formuler des commentaires d’une maniére sensible qui tient
compte de leurs besoins uniques.

e Tous les documents écrits fournis aux parents doivent étre rédigés dans un langage
facile a comprendre, sans abus de jargon ou de formulations tres techniques.

e Les résultats de I’évaluation devraient étre présentés verbalement et, au besoin, dans
la langue maternelle de la famille par le biats d’un interprete.

e Les parents devraient disposer d’un temps suffisant pour poser des questions sur
des sujets incluant les visites de suivi ou le contact suivant la premiere séance de
rétroaction, s’il y a lieu.

e Les professionnels devraient comprendre que les parents peuvent obtenir des
renseignements provenant de nombreuses sources qui ne sont pas toutes crédibles
et qu'ils devraient étre préparés a discuter de ces renseignements avec les parents de
facon respectucuse.
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Surveillance du développement

e Continuer a étudier les signes précoces des TSA et les changements dans leur
expression au cours du développement.

e Examiner les effets de application des parametres sur la surveillance et
Iidentification des enfants présentant des TSA au Canada.

e Bvaluer lefficacité des programmes de sensibilisation pour les professionnels, autres
que les médecins, travaillant avec des enfants en trés bas age.

e Continuer les recherches pour comprendre et surmonter les raisons expliquant les
retards dans les évaluations et les références de diagnostic.

e Il est nécessaire de mener des recherches sur les répercussions des mesures
éducatives visant a informer les parents des symptoémes du trouble autistique.

e Il est nécessaire de mener d’autres tests sur la nature de la régression des TSA.

e Lorsqu’il y a lieu, les chercheurs devraient faire participer les parents activement
dans le [E)rocessus d'élaboration et d'application de certains programmes de
recherche.

Dépistage

e Mener d’autres recherches pour mettre au point des outils de dépistage systématique
des TSA fiables et valides dont les niveaux de sensibilité et de spécificité sont
appropriés.

e Continuer I’évaluation des outils de dépistage existants a des fins de dépistage
systématique.

e Il est nécessaire d’effectuer d’autres recherches au sujet des facteurs de risque pour
les TSA afin d’identifier les enfants présentant un risque plus élevé.

e D’autres recherches sont nécessaires sur la modification de Denver du CHAT afin
de déterminer si les taux plus élevés de sensibilité et de zpéciﬁcité seront constants
dans des échantillons plus importants au cours de périodes de suivi plus longues.

e D’autres recherches sont nécessaires concernant le M-CHAT, le PDDST-II, le
STAT, et le SCQ.

e Des travaux de recherche novateurs sont nécessaires pour mettre au point des outils
de dépistage qui identifieront les enfants présentant des sym&atémes plus bénins, des
capacités cognitives supérieures, ou des variantes atypiques des TSA.

e Il existe un besoin de recherche continue sur la conception de nouveaux outils de
dépistage sensibles et spécifiques.

e Il existe un besoin de recherche continue sur la conception de méthodes de
dépistage plus rentables au niveau du temps.

e Il est nécessaire d’effectuer des recherches sur les répercussions, a court et a long
terme, de 'application de services de développement / intervention pour les enfants
figurant sur la liste d’attente pour une évaluation. Ces recherches compareront les
enfants qui, ultérieurement, seront et ne seront pas diagnostiqués avec un TSA.

e Il est nécessaire d’effectuer des recherches sur la fiabilité et la validité des diagnostics
précoces faits par des spécialistes.

e Il est nécessaire d’effectuer plus de recherches sur la fiabilité et la validité des
diagnostics précoces faits par les membres de diverses disciplines professionnelles.
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o Il est nécessaire d’effectuer des recherches sur la fiabilité des diagnostics faits par des
spécialistes utilisant des approches de télémédecine (consultation par vidéo,
Internet) sans avoir acces a une équipe multidisciplinaire.

e La recherche est nécessaire pour déterminer avec exactitude la contribution de
chaque discipline/domaine d’expertise au diagnostic précis.

Diagnostic

e Des programmes de recherche sont nécessaires afin d'examiner de plus pres
l'opposition entre les conceptualisations catégorielle et dimensionnelle des TSA.

e Des recherches approfondies sont nécessaires afin d’examiner les différences entre
les sous-types des TSA, tels que définis par les systemes de classification actuels, et
leur signitication clinique ou pronostique.

e De plus amples recherches sont nécessaires afin d’examiner I’utilité des criteres du
DSM-IV-TR a P'égard des tres jeunes enfants.

e Des recherches sont nécessaires pour le développement et I'évaluation d’outils
d'observation par les parents et d’outils d'observation du comportement qui sont
plus efficaces du point de vue temporel.

e Des recherches sont nécessaires en ce qui concerne le développement et I’évaluation
d’algorithmes permettant de distinguer le trouble autistique des autres formes de
TSA.

e Des recherches soutenues sont nécessaires pour déterminer la diversité, la fiabilité et
la validité des diagnostics fondés sur le jugement clinique.

e Des recherches sont nécessaires pour améliorer la fiabilité et la validité des
évaluations cognitives menées aupres de trés jeunes enfants, notamment aupres des
enfants présentant des retards de développement.

e De plus amples recherches sont nécessaires en ce qui concerne le chevauchement
des diagnostics de troubles dont les symptomes sont courants.

e Des recherches sont nécessaires en ce qui concerne le développement d'outils
valables du point de vue de la psychométrie et aptes a différencier les troubles
présentant dont les symptomes sont courants.

Evaluation complémentaire

e De plus amples recherches portant sur les théories des causes courantes sont
nécessaires afin d’examiner les troubles concomitants courants.

e Des recherches sur le diagnostic des TSA dans divers environnements (maison,
école, clinique) sont nécessaires.

e Des recherches sont nécessaires pour évaluer des méthodes visant la réduction ou
l'élimination des barrieres entravant la diminution ou I'élimination des temps
d'attente.

e De plus amples recherches sont nécessaires pour examiner les variations culturelles
de l'expression symptomatique.

e De plus amples recherches sont nécessaires pour certifier les mesures présentement
disponibles dans des langues différentes et avec des groupes culturels différents.

e Des recherches sont nécessaires afin de définir des moyens d’intervention qui
encourageront les divers groupes culturels a prendre part a 'identification précoce.
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Surveillance du développement

¢ Les médecins de famille ont besoin de plus de formation en matiere de surveillance
du développement et de plus d’informations sur les stades du développement; en
particulier, la formation devrait cibler le 90¢ percentile ainsi que le 50¢ percentile.

e La formation médicale devrait contenir une formation spécifique traitant des signes
précoces des TSA.

e Les professionnels impliqués dans les soins a la petite enfance (personnel infirmier
de la santé publique, travailleurs des services de garderie, éducateurs de la petite
enfance) devraient bénéficier d’une formation plus approfondie concernant les
signes et les symptomes précoces des TSA.

o Créer des liens entre les soins / éducation a la petite enfance et les services
diagnostiques a des fins d’information et de transfert entre spécialistes.

e Des campagnes de sensibilisation sont nécessaires pour fournir aux parents de plus
amples renseignements sur les signes et les symptomes des TSA, ainsi que sur les
mesures a prendre lorsqu’ils observent un probleme de développement.

e Des programmes d’éducation soutenus par des associations médicales canadiennes
sont nécessaires pour fournir aux médecins de plus amples renseignements au sujet
des signes et des symptoémes des TSA, des facteurs de risque dont il faudrait tenir
compte, ainsi que des plans d'action spécifiques, afin que ces médecins sachent
quelle procédure adopter lorsqu’ils doivent traiter un enfant présentant des
symptomes d’un TSA.

Dépistage

e Le dépistage systématique n’est présentement pas recommandé pour les TSA étant
donné les limitations des outils actuellement disponibles.

e Siles personnes en contact avec des enfants en bas 4ge connaissent les symptomes
des TSA, il sera alors beaucoup plus facile de procéder a I'identification précoce des
enfants a risque élevé; des campagnes de sensibilisation plus larges doivent donc étre
lancées afin d’informer les parents et les professionnels sur les symptomes précoces

des TSA.

e Il est nécessaire de changer les modéles de financement ou d’établir de nouvelles
approches pour soutenir le dépistage du développement par les médecins, ce qui
comprend possiblement un remboursement plus élevé pour les rendez-vous de
dépistage du développement.

e Les pédiatres et les omnipraticiens doivent étre mieux formés pour identifier les
enfants présentant un risque plus élevé et pour utiliser les outils de dépistage
spécifiques au trouble autistique.

e Drautres groupes de professionnels ont besoin de plus de ressources liées a leur
formation sur l'identification et le dépistage des TSA.

e La création de centres communautaires de dépistage du développement réduirait le
fardeau des professionnels de la santé.

e Il est nécessaire de mettre sur pied un réseau de spécialistes préts a offrir leurs
conseils aux médecins moins expérimentés dans le processus de dépistage.
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¢ Des interventions fondées sur des données probantes devraient étre disponibles
pour les enfants ayant été identifiés a haut risque par un test de dépistage de second
niveau et se trouvant sur la liste d’attente pour un diagnostic officiel par une équipe
multidisciplinaire.

e Il est nécessaire de créer un réseau de spécialistes préts a offrir leurs conseils aux
praticiens de la communauté concernant lutilisation d’outils de dépistage et
d’options d’orientation.

e Un processus d’accréditation devrait étre entrepris de fagon a déterminer
l'information et les ressources Internet précises et pertinentes sur les TSA.

e Afin de minimiser les temps d’attente pour obtention d’un diagnostic d'un TSA, le
diagnostic de TSA devrait étre délégué a des psychologues titulaires d’un doctorat,
en plus des médecins, dans la province de Québec.

e Il est nécessaire de créer un réseau de spécialistes préts a offrir leurs conseils aux
praticiens situés dans les régions rurales ou éloignées qui pourraient éprouver des
difficultés a référer une famille a une équipe interdisciplinaire.

e Il est nécessaire de créer un systéme avec lequel les spécialistes pourront consulter
les praticiens situés en région éloignée, par le biais de la vidéo, de la téléconférence
et d'Internet.

e La participation a un programme de formation continue spécifique au domaine des
TSA doit étre obligatoire pour les professionnels actifs dans le domaine.

e Il est nécessaire de créer un plus grand nombre de programmes universitaires axés
sur la formation de divers groupes de professionnels dans le domaine des TSA.

e Il est nécessaire d’encourager un plus grand nombre d’étudiants et de professionnels
a suivre une formation dans leur domaine en établissant des incitatifs financiers (c.-
a-d., subventions, bourses d’études, etc.) et en promouvant les postes disponibles
pour les personnes formées.

e Augmenter le financement pour la création et la conservation d'équipes de
diagnostic interdisciplinaires pour les TSA.

e Améliorer l'accés aux équipes interdisciplinaires pour les familles en régions
¢loignées.

Diagnostic

e Des services d’éducation et de développement devraient étre mis a la disposition de
tous les enfants présentant des TSA, peu importe le sous-type spécifique
diagnostiqué.

e I’ADOS et I'ADI-R devraient étre reconnus comme le protocole d’évaluation
normalisé dans les cliniques d’évaluation du Canada.

e Il est essentiel d’inclure le financement de I’évaluation cognitive dans I’évaluation
diagnostique.

e Les enfants susceptibles de présenter des TSA doivent subir des examens médicaux
et audiologiques avant ou pendant une évaluation de TSA.

Evaluation complémentaire

e Les évaluations fonctionnelles font partie du processus d'évaluation général et
doivent étre financées.
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Formaliser les liens entre le médecin de famille, le psychologue, I’équipe
d’évaluation, la famille, le systeme éducatif et tout autre partie concernée afin de
faciliter les communications.

Afin d’étre en mesure de répondre a la demande croissante pour des services
d’évaluation en temps opportun, des politiques doivent étre mises en place pour
encourager la création et la conservation d’équipes d’évaluation interdisciplinaires.

* Augmentation du financement pour les équipes d’évaluation interdisciplinaires
en milieu hospitalier.

*  Création d’équipes d’évaluation interdisciplinaires en milieu communautaire.

En plus des programmes de recherche traditionnels, un financement devrait étre
fourni afin de soutenir les programmes innovateurs sur la recherche participative,
d’'impliquer les personnes ayant un TSA et leurs familles dans le développement de
programmes de recherche appliqués visant la création de changements immédiats et
pertinents 2 la culture au sein de la communauté, ou de politiques sociales ou
organisationnelles.
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Pour nous joindre

Fondation Miriam
8160 Chemin Royden,
Ville Mount Royal, QC
Canada, H4P 2T2

Pour un acces gratuit 2 ce document, a la "boite a outils" destinée aux médecins, au
poster et au guide de dépistage d'un trouble du spectre de l'autisme a l'intention des
parents, veuillez visiter le site www.autismecentral.ca.

Pour commander des copies du Guide des pratiques exemplaires, de a la "boite a outils"
destinée aux médecins, du poster et du guide de dépistage d'un trouble du spectre de
l'autisme a l'intention des parents, veuillez joindre la Fondation Miriam au (514)

345-1300 ou faire parvenir un courriel a : bestpractices@miriamfoundation.ca.

Veuillez joindre Jennifer Nachshen au (514) 345-1300 x 368 ou a :
jennifern@miriamfoundation.ca, pour toute question ou commentaire concernant ce
document.




AU SUJET DE CE LIVRE

Le guide des pratiques exemplaires a été élaboré a partir de recherches empiriques et d’'un consensus
d'experts dans le but d'assurer la cohérence des processus utilisés pour le dépistage et le diagnostic
des troubles du spectre autistique chez les trés jeunes enfants.

Ce guide a été publié par la Fondation Miriam. Fondée en 1970, la Fondation Miriam est une fondation
sans but lucratif qui appuie les services professionnels, résidentiels et de réadaptation au profit des
enfants et des adultes vivant avec des déficiences intellectuelles, des troubles du spectre de |'autisme ou
dautres retards du développement.
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