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> EDITORIAL // Editorial

MIEUX CONNAITRE LA PREVALENCE DES TROUBLES DU SPECTRE DE LAUTISME (TSA),
MAIS AUSSI LES CONDITIONS DE VIE DES PERSONNES PRESENTANT UN TSA,

UN DEFI POUR NOTRE POLITIQUE PUBLIQUE

// BETTER UNDERSTANDING THE PREVALENCE OF AUTISM SPECTRUM DISORDERS (ASD), BUT ALSO THE LIVING
CONDITIONS OF PEOPLE WITH ASD, A CHALLENGE FOR OUR PUBLIC POLICY

Claire Compagnon

Déléguée interministérielle Autisme et Troubles du neuro-développement

Depuis le 6 avril 2018, la France s’est dotée d’une
stratégie nationale pour l'autisme au sein des
troubles du neuro-développement. Cette stra-
tégie a plusieurs ambitions dont la premiere est de
remettre la science au coeur de la politique publique,
en dotant la France d’une recherche d’excellence.
Parmi les principales actions qui figurent dans cet
engagement, il est demandé d’organiser la produc-
tion de données épidémiologiques, en élaborant
des indicateurs fiables et en structurant un dispositif
de surveillance.

Les troubles du spectre de 'autisme (TSA) ont une
origine multifactorielle, avec une forte implication de
facteurs génétiques. En dépit d’'un consensus inter-
national pour considérer ces syndromes comme
I’expression phénotypique d’altérations précoces du
systéme nerveux central, de nombreuses questions
demeurent quant aux causes et aux mécanismes de
développement de ces troubles.

La grande diversité de ces TSA (phénotype, prise
en charge, etc.) explique en partie la difficulté de
disposer de données fiables.

Dans tous les pays toutefois, la mesure du taux
de prévalence de l'autisme met en évidence une
grande dispersion des résultats et une tendance a
la hausse, qui s’expliquent au moins autant par les
forces et les faiblesses des systemes d’information
que par I'acception de plus en plus large de I'autisme
donnée par les classifications internationales. Pour
de nombreux spécialistes, il existe une progression
de la prévalence qui doit étre mise sur le compte de
plusieurs facteurs : évolution de la définition et des
criteres diagnostiques, sous-estimation antérieure de
I’lautisme par manque de campagnes de prévention
et d’information, meilleure détection précoce.

En France, de nombreuses personnes avec TSA
ne sont actuellement pas identifiées. En raison des
faiblesses des systémes de recueil des données,
il N'est pas possible de connaitre précisément le
nombre de personnes autistes bénéficiant d’un
accompagnement dans les différents secteurs, sani-
taire, médico-social, ou en soins de ville, pour ceux,
les plus nombreux, qui vivent a leur domicile.

Mieux connaitre la prévalence de ces troubles, mais
aussi les conditions de vie des personnes présentant
un TSA, est donc un enjeu majeur.
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Les articles ci-apres témoignent des efforts déja
a I';euvre pour suivre I'évolution de la prévalence
de l'autisme en France, et mieux comprendre les
trajectoires développementales des personnes. La
constance des efforts permet de mesurer I’évolution
du nombre de diagnostics et de la comparer avec les
données internationales.

Le premier article analyse les deux registres frangais
des handicaps de I'enfant, qui couvrent les départe-
ments de la Haute-Garonne (RHE31), de I'lsére, de la
Savoie et de la Haute Savoie (RHEOP) et confirme, pour
la France, latendance internationale : une augmentation
des diagnostics de TSA chez les enfants de 8 ans, avec
des diagnostics plus précis (voir I'article de M. Delobel
et coll. dans ce numéro). Fait majeur, on constate au
cours de la période étudiée une diminution significative
de la proportion d’enfants présentant un retard dans
le développement intellectuel associé aux diagnostics
de TSA. Cette nette baisse du pourcentage d’enfants
présentant des retards intellectuels est cohérente avec
les données retrouvées aux Etats-Unis. Si la proportion
d’épilepsie associée a diminué sur la période étudiée
dans les deux registres, le nombre d’enfants présen-
tant des comorbidités reste cependant élevé.

Lanalyse du Systeme national des données de
santé (SNDS), notamment par I'utilisation du code de
I'affection de longue durée (ALD) « F84 »™, confirme la
tendance identifiée par les deux registres francais (voir
I'article de C. Ha et coll. dans ce numéro). Elle témoigne
de la richesse des données disponibles et de la perti-
nence de la confrontation des approches méthodo-
logiques pour appréhender la prévalence de I'autisme
et les différents diagnostics posés. La modification a
venir des classifications internationales pourra avoir
un impact non négligeable sur I'analyse des données.
Néanmoins, les travaux doivent étre poursuivis et enri-
chis par I'élargissement du SNDS aux données médi-
co-sociales pour disposer d’estimations plus précises
des taux de prévalence, mais aussi des modes
d’accompagnement.

Or, parallélement, la stratégie nationale vise a systé-
matiser le repérage et accélérer I'acces au diagnostic,

(e code F84 correspond aux « troubles envahissants du développement »
selon la Classification internationale des maladies (10¢ révision, CIM-10). Ces
troubles sont désormais dénommés « troubles du spectre de I'autisme »,
dans la 11¢ révision de la CIM.
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par l'organisation d’un parcours d’intervention
précoce, ainsi qu’une tres forte structuration de
I’ensemble des institutions en charge du diagnostic
et de 'accompagnement des enfants. Le déploie-
ment de cette politique devrait permettre d’améliorer
la connaissance du nombre d’enfants concernés, et
permettre a terme d’enrichir I'analyse épidémiolo-
gique. Lavant-dernier article de ce numéro présente
une focale territoriale sur la Guyane (voir I'article de
B. Biche et coll.). Ce type d’étude doit étre encouragé.

Au-dela de la connaissance du nombre de personnes
concernées en France, il convient de mieux répondre
a leurs besoins. Or, le spectre des besoins est vaste,
les diagnostics fonctionnels témoignent de parcours
tres hétérogenes et d’'une grande diversité d’interven-
tions et d’'accompagnement nécessaires. La cohorte
Elena est une des initiatives francaises pour mieux
comprendre les trajectoires évolutives des enfants et
leurs déterminants. Leffort mené depuis 2013, avec
environ 900 enfants déja recrutés, montre les pers-
pectives offertes par une telle cohorte, ainsi que les
enjeux méthodologiques qui I'entourent, notamment
en matiére d’inclusion des enfants et de coordina-
tion des équipes (voir I'article de A. Baghdadli et coll.
dans ce numéro).

La recherche internationale s’appuie désormais
sur de trés nombreuses cohortes, de dimension
variable, pour mieux comprendre les trajectoires des
personnes autistes et les déterminants multifactoriels
de leurs troubles principaux et associés. La stratégie
nationale pour I'autisme au sein des troubles neuro-
développementaux prévoit le financement d’une

Prévalence des troubles du spectre de I'autisme

cohorte d’'ampleur financée par le Programme d’inves-
tissements d’avenir (PIA). Aprés une premiere phase
d’appel a manifestation d’intérét, un appel a projet sera
élaboré en ce début d’année 2020. Ce financement
unique témoigne des enjeux de mieux comprendre les
trajectoires des enfants et de contribuer a la recherche
internationale a hauteur de la pertinence et de l'inves-
tissement des équipes de recherche frangaise sur
lautisme et les troubles du neuro-développement.

La mise en réseau des équipes francaises, la
reconnaissance de leur excellence dans le cadre de
la labellisation de centres d’excellence, et le finan-
cement accru des projets doivent permettre a la
politique publique de mieux répondre aux spécifi-
cités des personnes, de fonder scientifiquement les
accompagnements et les pratiques professionnelles
et mieux calibrer la réponse aux besoins.

La France est riche de ses dispositifs (registres,
SNDS, dispositifs nationalement déployés, travaux
régionaux ou en réseau d’équipes de recherche, etc.).
La disponibilité de données fiables est majeure, elle
doit étre amplifiée : ces données sont essentielles
pour bien cibler les actions publiques et mesurer nos
évolutions en faveur d’'une amélioration du parcours
de vie des personnes autistes. l

Citer cet article

Compagnon C. Mieux connaitre la prévalence des troubles du
spectre de I'autisme (TSA), mais aussi les conditions de vie
des personnes présentant un TSA, un défi pour notre politique
publique. Bull Epidémiol Hebd. 2020;(6-7):126-7. http://beh.
santepubliquefrance.fr/beh/2020/6-7/2020_6-7_0.html
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> ARTICLE // Article

LA PREVALENCE DES TSA CONTINUE DE CROITRE EN FRANCE : DONNEES RECENTES
DES REGISTRES DES HANDICAPS DE LENFANT

// THE PREVALENCE OF ASD IS STILL INCREASING IN FRANCE: RECENT DATA FROM CHILDHOOD DISABILITIES
REGISTRIES

Malika Delobel-Ayoub (delobel.m@chu-toulouse.fr)'2, Dana Klapouszczak'?, Catherine Tronc?, Mariane Sentenac*,
Catherine Arnaud'?, Anne Ego?®*

" Inserm UMR 1027, Toulouse, France

2 CHU Toulouse, Registre des handicaps de I'enfant en Haute-Garonne (RHE31), Toulouse, France

3 Registre des handicaps de I'enfant et observatoire périnatal (RHEOP), Grenoble, France

4Inserm UMR 1153, Paris, France

5 Université Grenoble Alpes, CNRS, Département de santé publique CHU Grenoble Alpes, Grenoble, France

Soumis le 08.07.2019 // Date of submission: 07.08.2019

Résumé // Abstract

Les deux registres francais des handicaps de I'enfant, qui couvrent les départements de la Haute-
Garonne (RHE31), de I'lseére, de la Savoie et de la Haute-Savoie (RHEOP), ont notamment pour mission un enre-
gistrement systématique des enfants présentant un diagnostic de trouble du spectre de I'autisme (TSA) posé au
plus tard I'année civile de leurs 8 ans.

Le travail présenté ici propose une estimation de la prévalence et des caractéristiques pour les enfants inclus
dans les deux registres, nés entre 1995 et 2010 et ayant recu un diagnostic de TSA au plus tard entre 2003
et 2018.

De la génération des enfants nés en 1995-97 a celle des 2007-09, la prévalence des TSA est passée de
2,3a7,7/1 000 et de 3,3 a 5,6/1 000 pour le RHE31 et le RHEOP respectivement. Chez les gargons nés de 2007
a 20009, la prévalence atteignait 12,3/1 000 pour le RHE31 et 9,0/1 000 pour le RHEOP. Pour les deux registres,
on constatait une diminution significative de la proportion d’enfants présentant un retard intellectuel associé. La
proportion d’enfants avec TSA présentant des comorbidités restait cependant élevée.

En conclusion, ces résultats confirmaient une augmentation des diagnostics de TSA chez les enfants de 8 ans,
avec une prévalence de 8 a 10/1 000 pour les enfants nés en 2010, avec des diagnostics plus précis et davan-
tage d’enfants sans retard intellectuel associé. Ce systéme de surveillance fondé sur les registres a permis
d’apporter une estimation actualisée de la prévalence tout a fait comparable a des estimations récentes euro-
péennes pour les mémes tranches d’age.

The two French childhood disability registries, that cover the districts of Haute-Garonne (RHE31), Isére,
Savoie and Haute-Savoie (RHEOP), systematically register the children with a diagnosis of Autism Spectrum
Disorder (ASD) reported by the end of the calendar year of their eighth birthday.

We present an estimation of prevalence and characteristics of children included in these registers, born
between 1995 and 2010 with a reported diagnosis of ASD at the latest between 2003 and 2018.

From years of birth 1995-1997 to 2007-2009, prevalence increased from 2.3 to 7.7/1,000 for RHE31 and from 3.3
to 5.6/1,000 for RHEOP respectively. Among boys born between 2007 and 2009, prevalence reached 12.3/1,000
for RHE31 and 9.0/1,000 for RHEOP. For both registries, there was a significant diminution of the proportion of
children with an associated intellectual disability. However, the proportion of children with comorbidities was
still significant.

In conclusion, these results confirm the increase of diagnosis of ASD among children aged 8 years, between
8 and 10/1,000 for children born in 2010, with more specific diagnosis and less intellectual disability asso-
ciated. This health surveillance system based on population-based registries provides an actualized estimation
of prevalence quite comparable with recent European estimates for children in similar age-range.

Mots clés : Autisme, Registre, Prévalence, Epidémiologie
// Keywords: Autism, Registry, Prevalence, Epidemiology

Introduction derniéres décennies. Actuellement considérés comme

des troubles neuro-développementaux complexes, ils
Le diagnostic et la classification des troubles autis- regroupent, sous le terme de « troubles du spectre de
tigues et des troubles envahissants du développe- autisme » (TSA), une seule catégorie diagnostique
ment (TED) ont été en constante évolution au cours des caractérisée par un déficit de la communication et
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des interactions sociales, ainsi que par des compor-
tements ou des intéréts restreints et répétitifs (Manuel
diagnostique et statistique des troubles mentaux,
5¢ édition, DSM-5). Cette nouvelle définition supprime
les sous-types de diagnostics utilisés dans les clas-
sifications internationales antérieures, DSM 4 ou
Classification internationale des maladies (CIM-10).
Ces évolutions conceptuelles ont conduit a envisager
dans le spectre de I'autisme un éventail de symptdmes
beaucoup plus large qu’auparavant.

Parallelement, le nombre de cas de TSA rapporté
dans la littérature n'a cessé d’augmenter et une
revue récente de littérature a estimé a 1,5% au
moins la prévalence actuelle des TSA dans les pays
développés'. Des estimations bien supérieures ont
été rapportées dans la littérature récente, autour
de 2,5% notamment dans des études utilisant des
diagnostics rapportés par les parents chez des
enfants agés de moins de 17 ans?*. Limportante
variabilité des résultats retrouvés dans la littérature,
en partie due a I’hétérogénéité persistant dans les
méthodologies utilisées, la définition, I'identifica-
tion et I’évaluation des cas dans les différentes
études de prévalence, est soulignée par Fombonne
et coll.5, qui présente un chiffre de prévalence
moyen de 0,69%.

En France, il n’existe pas de systéme de surveillance
permettant d’estimer la prévalence des TSA en popu-
lation générale a un niveau national. Deux registres
des handicaps de I'enfant, le RHE31 (Registre
des handicaps de I'enfant en Haute-Garonne) et
le RHEOP (Registre des handicaps de I'enfant et
observatoire périnatal de I'lsére, la Savoie et la
Haute-Savoie), ont pour mission I’enregistrement
systématique des enfants résidant dans les dépar-
tements concernés et présentant un TSA ou une
déficience neuro-développementale ou neurosen-
sorielle sévére au cours de I'année civile de leurs
8 ans. lls permettent donc de disposer de données
de prévalence, évaluées a un age donné, selon une
méthodologie identique au cours du temps, a partir
d’'une base populationnelle. Le travail présenté ici
propose une estimation de la prévalence et des
caractéristiques, pour les enfants inclus dans les
deux registres, nés entre 1995 et 2009 et ayant
regu un diagnostic de TSA au plus tard entre 2003
et 2017.

Population et méthodes

Les données sont issues du RHE31 et du RHEOP
dont les méthodes de travail ont déja été décrites
par ailleurs®’ et sont présentées plus en détail sur
les sites Internet des registres . Pour cette étude,
les enfants concernés étaient nés entre 1995 et 2009,
résidaient en Haute-Garonne et Isére, Savoie, Haute-
Savoie au cours de I'année civile ou I'enfant a eu
8 ans, et présentant un diagnostic de TSA porté
au plus tard I'année civile des 8 ans de I’enfant.
Des données complémentaires pour les enfants

(W https://rhe31.org/ et https://rheop.univ-grenoble-alpes.fr/accueil
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nés en 2010, concernant uniquement la prévalence
globale et par sexe, ont également été présentées.

Les principales sources de données sont : les
Maisons départementales des personnes handica-
pées (MDPH), les données du Programme de médica-
lisation du systéeme d’information (PMSI) des services
de pédopsychiatrie (incluant les consultations et
évaluations spécialisées) et les unités d’évaluation
des TSA des Centres de ressources autisme pour le
département de Haute-Garonne, de I'lsére (Centre
alpin de diagnostic précoce de I'autisme) et de la
Savoie (Centre d’évaluation savoyard de I'autisme).
Les données sont recueillies par un médecin ou
enquéteur a partir des dossiers médicaux apres
obtention de l'accord des parents.

Les registres sont congus pour garantir la continuité
des criteres diagnostiques dans le temps, et les
diagnostics retenus correspondent a la catégorie
des TED de la CIM-10. Lharmonisation de la défi-
nition des cas a conduit a la décision d'utiliser les
codes CIM-10 suivants : autisme (F84.0), autisme
atypique (F84.1), syndrome d’Asperger (F84.5),
autre TED (F84.8) et TED non spécifié (F84.9).
Si I'impact de l'utilisation des critéres diagnos-
tiques du DSM-5 par rapport a ceux de la CIM-10
n'est pas encore entierement identifié ni quan-
tifié dans la littérature?, il apparait cependant que
les codes CIM-10 F84.8 et F84.9 correspondent
a des diagnostics moins spécifiés et potentiel-
lement moins précis que les codes d’autisme
(typique ou atypique) ou de syndrome d’Asperger
qui rentrent, eux, plus clairement dans la défini-
tion des TSA. Ceci justifiait d’étudier séparément
deux sous-groupes : un groupe avec des codes
spécifiés (F84.0, F84.1 et F84.5) et un groupe avec
des codes non spécifiés (F84.8 et F84.9). Ainsi, la
prévalence et les caractéristiques ont été évaluées
pour I’ensemble des codes CIM, puis séparé-
ment pour chaque sous-groupe. Les prévalences
et leurs intervalles de confiance a 95% (loi bino-
miale exacte) ont été calculés pour 1 000 enfants
du méme &age résidant dans les départements
concernés, par registre, année, et sexe. Les déno-
minateurs (enfants résidant dans les départe-
ments couverts par les registres a I'age de 8 ans)
étaient issus des données du recensement Insee
actualisées annuellement®. La présence d’une
déficience intellectuelle associée (correspondant
a un niveau de quotient intellectuel (Ql) inférieur
a 70) ou d’une épilepsie, ainsi que leur évolution
au cours du temps ont été estimées par sexe et
type de diagnostic. Ont également été rapportés
les diagnostics de paralysies cérébrales (PC) et
de déficiences visuelle ou auditive sévéres définis
selon les criteres d’inclusion des deux registres
décrits plus précisément ailleurs®. La proportion
des cas de TSA avec des diagnostics établis d’ano-
malies congénitales a été également présentée,
ainsi que ’age maternel a la naissance et, pour le
RHE31 uniquement, des données complémentaires
sur les facteurs de risque périnataux : proportion

@ https://www.insee.fr/fr/statistiques/1893198
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d’enfants de petit poids de naissance (<2 500 g), et
d’enfants nés prématurés (avant 37 semaines d’age
gestationnel).

Résultats

Lenregistrement des TSA parmi les générations 1995
a 2009 représentait au RHE31 et au RHEOP respec-
tivement un total de 1 133 et 1 616 cas. Dans les
deux registres, on constatait une augmentation de
la prévalence au cours du temps, plus marquée
pour le RHE31 que pour le RHEOP (figure 1). Sur
les trois derniéres générations étudiées (tableau 1),
la prévalence globale des TSA atteignait 7,7/1 000
pour le RHE31 et 5,6/1 000 pour le RHEOP. Parmi les
enfants nés en 2010 (la derniére génération dispo-
nible), la prévalence était, au RHE31 et au RHEOP,
respectivement de 10,2/1 000 et 8,0/1 000.

Pour le RHE31, cette augmentation était nettement
plus marquée pour les diagnostics de troubles
autistiques spécifié (autisme typique ou atypique et
syndrome d’Asperger) (figure 1). La proportion de
ces codes, parmi I'ensemble des TSA enregistrés
au RHE31 (tableau 1), est ainsi passée de 53,3% au
début de la période étudiée a 64,0% pour les trois
derniéres générations. Pour le RHEOP, a l'inverse,
laugmentation a essentiellement concerné des
diagnostics peu spécifiés (autres TED ou TED non
spécifiés), bien qu’une inversion de cette tendance

Figure 1

au cours des derniéres années semble se profiler
(figure 1). Ainsi, au RHEORP, la proportion de diagnos-
tics spécifiés concernait, en moyenne sur I'’ensemble
de la période, 38,7% des cas de TSA, contre 57,3%
pour le RHE31 (tableau 1).

Dans les deux registres, 'augmentation de la préva-
lence concernait principalement les gargons (figure 2)
méme si on constatait une tendance a 'augmentation
chez les filles pour le RHE31 sur la derniere période
étudiée. Ainsi, la prévalence de I'’ensemble des TSA
atteignait 3,0/1 000 chez les filles nées entre 2007
et 2009 pour le RHE31 et 2,0/1 000 pour le RHEOP
(tableau 1). Chez les gargcons nés de 2007 a 2009,
la prévalence atteignait 12,3/1 000 pour le RHE31 (et
jusqu’a 16,5/1 000 pour les enfants nés en 2010) et
9,0/1 000 pour le RHEOP (et jusqu’a 13,6/1 000 pour
les enfants nés en 2010). Sur cette derniére période,
le sex-ratio était de 4,1 et 4,5 respectivement pour le
RHE31 et le RHEOP. Lévolution de la proportion de
codes CIM spécifiés selon le sexe (tableau 1) montrait
que, pour le RHE31 cette proportion avait augmenté
pour les deux sexes, mais plus précocement chez
les garcons que chez les filles, pour atteindre sur
la derniere période de trois ans, un pourcentage
similaire de 64% de I'’ensemble des diagnostics.
Pour le RHEOP, la proportion de diagnostics spéci-
fiés semblait 1égérement plus importante chez les
garcons que chez les filles, et avait globalement peu
évolué dans le temps.

Evolution de la prévalence des TSA par catégorie de codes CIM pour 1 000 enfants de 8 ans résidant dans les départements
couverts par les deux registres (RHE31 et RHEOP) et nés entre 1995 et 2010

—_
N

—_
o

Prévalence pour 1 000 enfants de 8 ans résidants dans le département
D

1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001

2002 2003

2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010

Année de naissance

——— Tous TSA (RHE31)
——— Tous TSA (RHEOP)

TSA : F84.0-F84.1-F84.5 (RHE31)
TSA : F84.0+F84.1+F84.5 (RHEOP)

Autres F84.8-F84.9 (RHE31)
Autres F84.8+F84.9 (RHEOP)

TSA : Trouble du spectre de I'autisme ; Groupe avec des codes spécifiés (F84.0/F84.1/F84.5) et groupe avec des codes non spécifiés (F84.8/F84.9).
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Tableau 1

Evolution en fonction du sexe de la prévalence de Pensemble des TSA pour 1 000 enfants de 8 ans nés entre 1995 et 2009
résidant dans les départements couverts par les deux registres (RHE31 et RHEOP) et de la proportion de codes CIM F84.0,
F84.1 et F84.5

RHE31
1995-1997 64 | 3,2[2,5-4,1] 56,3 26 1,410,9-2,0] 46,2 90 | 2,3[1,8-2,8] 538 288
1998-2000 132 | 6,1[51-7,2] 59,8 33 1,6 [1,1-2,3] 45,5 165 | 3,9[3,4-4,6] 57,0 3,8
2001-2003 164 | 7,4[6,3-8,6] 51,8 27 1,3[0,8-1,9] 40,7 191 | 4,4[3,8-51] 50,3 57
2004-2006 266 | 11,4[10,1-12,8] | 55,6 46 2,11,5-2,8] 50,0 312 | 6,9[6,1-7,7] 54,8 54
2007-2009 305 | 12,3[10,9-13,7] | 63,9 70 3,0[2,3-3,7] 64,3 375 | 7,7[7,0-8,9] 64,0 41
Total 931 | 8,3[7,8-8,8] 58,3 202 1,9[1,6-2,2] 52,5 1133 | 5,2[4,9-5,5] 57,3 4,4

RHEOP?
1995-1997 115 | 5,0[4,1-6,0] 39,1 34 1,6 [1,1-2,2] 35,3 149 | 3,3[2,8-3,9] 38,3 3,1
1998-2000 220 | 4,7[4,1-54] 45,9 59 1,41,0-1,7] 33,9 299" | 3,3[3,0-3,7] 41,1 3,4
2001-2003 297 | 6,3[5,6-7,0] 39,7 67 1,5[1,2-1,9] 34,3 364 | 4,0[3,6-4,4] 38,7 4,2
2004-2006 355 | 7,3[6,5-8,1] 35,5 4l 1,5[1,2-1,9] 22,5 426 | 4,5[4,1-4)9] 33,3 4,9
2007-2009 312 | 9,0[8,0-10,1] 43,9 66 2,0[1,5-2,9] 37,9 378 | 5,6[5,0-6,2] 42,9 4,5
Total 1299 | 6,5[6,1-6,9] 40,6 297 1,6 [1,4-1,8] 32,3 1616° | 4,2 [4,0-4,4] 38,7 41

TSA : Trouble du spectre de I'autisme ; Codes CIM pour autisme (F84.0), autisme atypique (F84.1), syndrome d’Asperger (F84.5)
£ Prévalence pour 1 000 enfants de 8 ans et intervalle de confiance a 95% ;

2 Territoire couvert par le RHEOP : Isere de 1995 a 2009, Savoie de 1998 a 2009 et Haute-Savoie de 1998 a 2006 ;

® Sexe non connu pour 17 enfants nés en 1998 et 3 enfants nés en 1999.

Figure 2

Evolution de la prévalence de 'ensemble des TSA en fonction du sexe pour 1 000 enfants de 8 ans résidant
dans les départements couverts par les deux registres (RHE31 et RHEOP) et nés entre 1995 et 2010
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Prévalence pour 1 000 enfants de 8 ans résidants dans les départements

0 T T T T T T T T T T T T T T T
1995 1996 1997 1998 1999 2000 2001 2002 2003 2004 2005 2006 2007 2008 2009 2010
Année de naissance
----- Tous TSA (RHE31) —&— Tous TSA chez les garcons (RHE31) /A Tous TSA chez les filles (RHE31)
----- Tous TSA (RHEOP) —o— Tous TSA chez les garcons (RHEOP) /A Tous TSA chez les filles (RHEOP)

TSA : Trouble du spectre de I'autisme.
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Les tableaux 2 et 3 présentent, en fonction du sexe
et du diagnostic rapporté, la proportion d’enfants
présentant un retard intellectuel ou une épilepsie.
Cette proportion était proche entre les deux registres,
quel que soit le sexe ou le type de diagnostic consi-
déré. Pour les deux registres, on constatait, au cours

de la période étudiée, une diminution significative de
la proportion d’enfants présentant un retard intel-
lectuel associé aux diagnostics de TSA (tableau 2),
quel que soit le type de diagnostic pour le RHE31
et plus particulierement pour les diagnostics non
spécifies pour le RHEOP. Ainsi, sur la derniere

Tableau 2

Evolution au cours du temps de la proportion de retard intellectuel (niveau de Ql<70) selon le sexe et le type de diagnostic?
chez les enfants nés entre 1995 et 2009, ayant recu un diagnostic de TSA au plus tard durant I’année civile de leur 8 ans
et inclus dans les registres RHE31 ou RHEOP

ﬁg’:}i‘i’ssance (N=893) | (N=197) | (N=1090) (N=627) | (N=463) | (N=1083)  (N=246) (N=1333F (N=523) | (N=810)
1995-1997 68,4 69,2 687 |ns| 762 61,0 68,1 77,3 699 |ns| 804 | 613
1998-2000 539 742 578 | * | 656 47,1 56,2 72,0 508 | * | 604 | 594
2001-2003 43,1 48,2 439 |ns| 474 40,2 445 64,7 479 | * | 509 | 460
2004-2006 40,7 67,4 446 |~ | 508 37,0 415 444 421 |ns| 523 | 371
2007-2009 32,0 52,9 360 || 413 26,7 20,4 533 304 || 431 | 208
Total 41,9 60,9 453 || 508 38,2 428 59,3 46,0 || 537 | 410
o o s e " . e e

TSA : Trouble du spectre de I'autisme ; # Groupe avec des codes spécifiés (F84.0/F84.1/F84.5) et groupe avec des codes non spécifiés (F84.8/F84.9)
£ P value pour la différence entre sexes pour tous les TSA :p<0,05 ; “p<0,01 ; “p<0,001 ;

¥ P value pour les différences entre périodes de temps :"p<0,05 ;“p<0,01 ; "p<0,001 ;

2 Niveau intellectuel inconnu pour 43 enfants au RHE31 et 283 enfants au RHEOP ;

® Territoire couvert par le RHEOP : Isere de 1995 a 2009, Savoie de 1998 a 2009 et Haute-Savoie de 1998 a 2006 ;

¢ Sexe non connu pour 1 enfant né en 1998 et 3 enfants nés en 1999.

Tableau 3

Evolution au cours du temps de la proportion d’épilepsies selon le sexe et le type de diagnostic* chez les enfants nés entre
1995 et 2009, ayant recu un diagnostic de TSA au plus tard ’année civile de leur 8 ans et inclus dans les registres RHE31
ou RHEOP

An_née (N=903) | (N=198) | (N=1101) (N=637) | (N=464) | (N=1299) | (N=297) | (N=1616) (N=625) | (N=991)
naissance

1995-1997 11,7 15,4 12,8 ns 8,9 17,1 9,6 8,8 9,4 ns 15,8 54
1998-2000 12,1 22,6 14,2 ns 12,1 17,2 59 8,5 6,0 ns 4,1 7,4
2001-2003 5,6 19,2 7,5 * 9,5 5,5 3,7 4,5 3,8 ns 43 3,6
2004-2006 8,2 111 8,6 ns 10,7 6,0 54 2,8 49 sn 3,5 5,6
2007-2009 53 8,6 59 ns 8,0 2,2 3,2 1,5 2,9 ns 3,1 2,8
Total 7,5 13,6 8,6 ** 9,6 7,3 49 47 4,8 ns 48 4,8
p* * ns * ns e ns ns * * ns

TSA : Trouble du spectre de I'autisme ; * Groupe avec des codes spécifiés (F84.0/F84.1/F84.5) et groupe avec des codes non spécifiés (F84.8/F84.9)
£ p value pour la différence entre sexes pour tous les TSA ;'p<0,05 ; “p<0,01 ; "p<0,001

* p value pour les différences entre périodes de temps ; p<0,05 ; “p<0,01 ; “p<0,001

2 Présence d’une épilepsie associée inconnue pour 32 enfants au RHE31

b Territoire couvert par le RHEOP : Isere de 1995 a 2009, Savoie de 1998 a 2009 et Haute Savoie de 1998 a 2006

¢ Sexe non connu pour 17 enfants nés en 1998 et 3 enfants nés en 1999
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période de trois ans, au RHE31, 36% des enfants
avec un diagnostic de TSA présentaient un retard
intellectuel associé, contre 30,4% au RHEOP. Dans
les deux registres, la diminution était significative-
ment plus marquée chez les gargons. Sur la derniéere
période de trois ans, la proportion de retard intel-
lectuel était significativement supérieure chez les
filles que chez les gargons : 32,0% chez les gargons
et 52,9% chez les filles pour le RHE31 et, 20,4% et
53,3% respectivement chez les garcons et chez les
filles pour le RHEOP.

La proportion d’épilepsie associée (tableau 3) était
supérieure pour le RHE31 et elle a diminué sur la
période étudiée dans les deux registres (avec des
différences d’évolution selon le diagnostic). Sur
la derniére période de trois ans, environ 6% des
enfants au RHE31 et 3% au RHEOP présentaient
une épilepsie. La proportion d’épilepsie était signifi-
cativement associée a la présence d’une déficience
intellectuelle. Pour le RHES31, elle atteignait 15,1% des
enfants avec déficience intellectuelle, contre seule-
ment 3,7% des enfants sans déficience intellectuelle
(p<0,001), et pour le RHEOP, 8,7% des enfants avec
déficience intellectuelle contre seulement 1,4% des
enfants sans déficience intellectuelle (p<0,001).

Concernant les déficiences associées, au RHE31 et
au RHEOP, respectivement 2,3% et 1,5% des enfants
présentaient une PC associée, sans différence signi-
ficative selon le sexe. Les déficiences sensorielles
sévéres associées (visuelles ou auditives) concernaient
significativement plus souvent les filles (3% au RHES31
et 4,7% au RHEOP) que les gargons (1% au RHE31 et
0,3% au RHEOP). Les diagnostics de TSA associés
a une anomalie congénitale ou une anomalie géné-
tique/chromosomique identifiée concernaient 10,8%
des enfants au RHE31 et 8,7% au RHEOP, avec une
tendance a une proportion plus élevée parmi les filles.
La répartition par tranches d’age maternel n’était pas
significativement différente de celle de la population
des meéres ayant accouché dans les différents dépar-
tements couverts par les registres pendant la méme
période. Les données périnatales disponibles pour les
enfants nés entre 2007 et 2010 et enregistrés dans le
RHE31 montrent que les naissances prématurées et
de petits poids concernaient respectivement 12,6% et
12,2% des enfants avec TSA pour lesquels I'informa-
tion était connue.

Discussion

La surveillance des troubles autistiques a I'age de
8 ans dans les deux registres a mis en évidence
une augmentation considérable de la prévalence
au cours des 15 derniéres années. De la génération
des enfants nés en 1995-97 a celle des 2007-09, la
prévalence de I'ensemble des TSA est passée de
2,3 a 7,7/1 000 pour le RHE31, et de 3,3 a 5,6/1 000
pour le RHEOP. Cette augmentation concernait plus
particulierement les gargons et ne sembilait pas avoir
atteint de plateau avec une prévalence atteignant
respectivement 10,2/1000 et 8,0/1000 pour les
enfants nés en 2010 inclus au RHE31 et au RHEOP.

Prévalence des troubles du spectre de I'autisme

Lestimation de la prévalence des TSA des deux
registres francais montrait précédemment des
valeurs assez similaires, nettement inférieures aux
prévalences observées au niveau international®’.
Laugmentation de la prévalence dans le département
de Haute-Garonne (RHE31) avait déja été rapportée
dans cette derniére publication’. Elle semble cohé-
rente avec les derniéres estimations proposées par
Fombonne et coll.® qui mentionnait « une conver-
gence des estimations d’environ 6,2 a 9,3/1 000 »
pour les études récentes et qui insistait sur la « varia-
bilité importante entre les études et au sein des
études, entre les sites ou les zones ». Cette hété-
rogénéité décrite dans la littérature est désormais
retrouvée entre les deux registres, et a débuté pour
les enfants nés dans les années 2000, enregistrés a
partir de 2008.

Malgré une méthodologie et des sources de données
communes, le recours inégal a ces sources pourrait
partiellement expliquer les écarts observés. En effet,
I'utilisation, comme source de données complé-
mentaires, des données du PMSI des services de
pédopsychiatrie, ainsi que de I'unité d’évaluation du
Centre de ressources autisme (CRA) a pu étre réalisée
de facon plus systématique en Haute-Garonne
que dans les trois départements couverts par le
RHEOP. Cependant, le croisement des données du
RHE31 et du RHEOP selon les sources d’identifica-
tion des cas, MDPH et PMSI, a pu montrer que la
proportion de cas identifiés uniquement grace aux
données du PMSI était faible et ne permettait pas,
a elle seule, d’expliquer la différence de prévalence
observée entre les deux registres. D’autre part, les
inclusions dans les registres sont soumises a I'accord
parental. Celui-ci s’exprimant avant toute consulta-
tion du dossier médical de I’enfant, les registres n’ont
pas les moyens de savoir si ces refus concernent
effectivement des enfants porteurs de TSA. Les taux
de refus sont comparables pour les deux registres,
de l'ordre de 6% pour le RHE31 et de 7% pour le
RHEOP et ne permettent donc pas d’expliquer les
différences de prévalence entre les deux registres.

Lutilisation d’'une méthodologie et de critéres
d’inclusion inchangés au cours du temps permet
de s’assurer que I'enregistrement des cas refléte
la prévalence des cas diagnostiqués au plus tard
I’'année civile des 8 ans, selon les modalités diagnos-
tiques mises en ceuvre dans les différents territoires
au cours des différentes périodes de temps. Les
données de chaque site refletent donc les procé-
dures établies pour l'orientation des cas suspectés,
les diagnostics et l'orientation vers les structures de
prises en charge.

Historiquement, I'utilisation de la Classification fran-
caise des troubles mentaux de I'enfant et de I'ado-
lescent par les pédopsychiatres amenait a une
utilisation plus restrictive des diagnostics de TED que
la définition actuelle des TSA. Bien que I'alignement
des criteres diagnostiques sur ceux de la CIM-10 ait
été depuis longtemps effectif dans les recommanda-
tions nationales, la mise en ceuvre dans les pratiques
cliniques a pu étre plus ou moins longue.
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De plus, I'’enquéte réalisée par la Cour des comptes
en 2017' a mis en évidence une grande diver-
sité territoriale, que ce soit sur le déploiement des
recommandations de bonne pratique ou sur le type
de structures assurant les évaluations diagnostiques.
Le rapport pointait 'absence d’homogénéité selon
les catégories et les possibilités de chaque structure.
Il soulignait des stratégies et une montée en charge
de la mise en place de ces structures trés variables
selon les régions.

L'estimation de la prévalence basée sur des
diagnostics posés a 8 ans est donc potentiellement
trés sensible aux effets des pratiques et inves-
tissements professionnels des équipes locales,
notamment pour de petits territoires de surveillance
comme ceux couverts par les deux registres. Les
évolutions récentes et les dernieres données pour
la génération des enfants nés en 2010 semblaient
montrer une nette augmentation de la prévalence
pour le RHEOP, ce qui confirme probablement cette
hypothése.

Deux études européennes récentes ont permis
d’estimer la prévalence des TSA chez les enfants
de 7 a 9 ans en population générale. Une étude
italienne ™ a utilisé deux méthodes complémen-
taires pour l'identification des cas, I'une basée sur
les diagnostics déja établis et I'autre basée sur un
screening systématique en population générale,
suivi d’'une procédure standardisée de diagnostic. La
prévalence utilisant les diagnostics déja établis était
de 0,86%, et atteignait 1% lorsque les nouveaux cas
identifiés par 'approche de dépistage systématique
étaient ajoutés. De méme, une étude espagnole 2,
basée également sur un dépistage systématique,
retrouvait une prévalence de 1%, et 35% des cas
n’avaient pas de diagnostic posé avant I'étude.
Ces deux études montrent des résultats tout a fait
comparables a ceux présentés dans notre étude
pour les cas déja diagnostiqués (prévalence simi-
laire a celle du RHES31) et des prévalences qui conti-
nuent a se situer dans la fourchette basse des taux
rapportés aux Etats-Unis par exemple. La préva-
lence moyenne a 8 ans observée dans le dernier
rapport du réseau de surveillance aux Etats-Unis 3
était ainsi de 1,68%, avec également d’importantes
variations selon les sites (de 1,3 a 2,9%). De fortes
différences de prévalence existent également selon
I’age auquel la prévalence est estimée. Les études
récentes qui retrouvaient les prévalences les plus
élevées de 'ordre de 2,5% aux Etats-Unis2* ou au
Danemark ™ concernaient des enfants jusqu’a I'age
de 16-17 ans.

Les sex-ratios observés dans les deux registres
étaient comparables a ceux retrouvés dans la litté-
rature récente "3 et semblaient montrer que, malgré
les avancées récentes, 'identification des signes de
troubles de la communication sociale restait difficile
chez les filles spécialement, peut-étre du fait de I'uti-
lisation de mécanismes compensatoires .

Dans notre population, la proportion d’enfants avec
un retard intellectuel allait de 30,4% au RHEOP a
36,0% pour le RHE31 pour les dernieres générations
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étudiées. Ces proportions sont comparables a celle
retrouvée dans le réseau américain ADDM ™, avec
une proportion moyenne de 31% des enfants. De
méme, la nette diminution du pourcentage d’enfants
avec retard intellectuel au cours du temps observée
dans les deux registres est cohérente avec ce qui a
été retrouvé aux Etats-Unis, ou cette proportion attei-
gnait 41% des enfants agés de 8 ans en 2006 .

La proportion d’enfants avec TSA qui présentaient
des comorbidités restait cependant élevée. Si la
proportion d’enfants présentant une épilepsie asso-
ciée a diminué au cours du temps, elle était encore de
3 a 6% sur la derniére période étudiée au RHEOP et
RHES31 respectivement. La proportion d’enfants avec
un diagnostic de PC associée au TSA était tres large-
ment supérieure a la population générale, résultat
tout a fait cohérent avec I'association entre ces deux
troubles qui a pu étre montré dans une étude euro-
péenne chez des enfants atteints de PC". Enfin le
taux de prématurité ou de naissance de petits poids
était nettement supérieur a celui attendu en popula-
tion générale (7,5% en moyenne en France en 2016) '8,
conformément au r6le identifié dans la littérature des
facteurs périnataux sur les TSA™.

En conclusion, ces résultats confirment une augmen-
tation des diagnostics de TSA chez les enfants de
8 ans, avec des diagnostics mieux spécifiés et
davantage d’enfants sans retard intellectuel associé.
Les différences constatées entre les territoires de
surveillance de taille relativement restreinte invitent a
la prudence sur une éventuelle généralisation de ces
données a un niveau national. Cette étude basée sur
les registres existants permet d’apporter une estima-
tion actualisée de la prévalence des TSA diagnosti-
qués al’age de 8 ans, de 8 a 10/1 000 pour la derniére
génération étudiée, tout a fait comparable a certaines
estimations européennes récentes pour les mémes
tranches d’age, ce qui vient valider 'intérét d’un tel
systeme de surveillance. B

Liens d’intérét

Les auteurs déclarent ne pas avoir de liens d’intérét au regard
du contenu de larticle.
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Résumé // Abstract

En France, les prévalences publiées des troubles envahissants du développement (TED) et/ou des troubles du
spectre autistique (TSA) sont rares et limitées aux données collectées par les deux registres francais des handi-
caps de I'enfant, sur des zones géographiques spécifiques et chez les enfants agés de 8 ans.

L'objectif de ce travail est d’estimer la prévalence de ces troubles a partir du recours aux soins, au niveau
national et régional, pour 'ensemble de la population.

Un repérage des patients est possible dans le Systéme national des données de santé (SNDS) avec le code F84
de la Classification internationale des maladie — 10¢ révision (CIM-10). Lanalyse séparée du RIM-P (hospitalisa-
tion en psychiatrie publique et privée et prise en charge ambulatoire en psychiatrie publique) permet de décrire
la répartition des différents diagnostics du code F84. Les taux ont été standardisés sur la structure d’age de la
population francaise 2015.

En 2017, 119 260 personnes souffrant de TED ont été identifiées grace au recours aux soins, ce qui correspond
a une prévalence brute de de 17,9 pour 10 000 (27,9 chez les hommes et 8,5 chez les femmes), maximal chez les
5-9 ans (72,0). La prévalence était, pour les deux sexes, la plus élevée en Bretagne. On observe une augmenta-
tion réguliere de la prévalence sur la période étudiée 2010-2017 (de 9,3 a 18,1). La répartition (non exclusive) des
diagnostics était : « autres TED ou TED sans précision » (53% des patients), « autisme infantile » (28%), « autisme
atypique » (11%), « syndrome d’Asperger » (8%).

Les prévalences observées chez les enfants agés de 7 ans révolus sont proches de celles fournies par les
deux registres francgais, ce qui laisse penser que la plupart des enfants bénéficient d’'une prise en charge par
le systéme de soins. Malgré ses limites, cette analyse a I'’échelon national et sur tous les ages est la premiére
de ce type en France. Dans les années a venir, le SNDS intégrera progressivement les données de prise en
charge médico-sociale en provenance des Maisons départementales des personnes handicapées (MDPH), ce
qui devrait permettre des estimations plus précises des prévalences.

In France, the published prevalences of pervasive developmental disorders (PDD) / autism spectrum disor-
ders (ASD) are scarce and limited to data collected in 8 year-old children by the two Childhood Disabilities
population-based registers in specific geographical areas.

This study aimed to estimate for the first time in France the prevalence of these disorders at the national and
regional levels for the whole population, using the exhaustive French National Health Data System (SNDS).

We included all patients managed in medical (somatic or psychiatric) facilities between 2010 and 2017 with
primary or secondary PDD diagnoses (ICD-10 code F84) or patients with ALD for PDD (“affections de longue
durée” are chronic and costly affections for which the ALD-related care is free of charge). The separate analysis
of the national hospital database in psychiatry (RIM-P, hospitalization and ambulatory care in psychiatric facili-
ties) allowed the description by the code F84 subcategories. Rates have been standardized on the 2015 age
structure of the French population.

In 2017, 119,260 people with PDD were identified through the SNDS, corresponding to a crude prevalence of
17.9 per 10,000 (27.9 in men and 8.5 in women), maximum in the 5-9 year age group (72.0). Prevalence was
highest for both sexes in Brittany. There was a steady increase in prevalence over the 2010-2017 study period
(from 9.3 to 18.1). The (non-exclusive) distribution of diagnoses was: “other PDD F84.8 and unspeci-fied PDD

F84.9” (53% of the patients), childhood autism F84.0 (28%), atypical autism F84.1 (11%), Asperger syndrome
F84.5 (8%).

The prevalences observed in children aged 8 years are close to those provided by the two French registers,
suggesting that most children benefit from care by the healthcare system. Despite its limitations, this analysis is
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the first in France using medical administrative databases to estimate prevalence rates for PDD at the national
level. In the coming years, these databases should gradually integrate data on medico-social care, which should

allow more accurate estimates of prevalence.

Mots-clés : Autisme, Trouble du spectre de I'autisme, Trouble envahissant du développement, Prévalence, France
// Keywords: Autism, Autism spectrum disorder, Pervasive developmental disorder, Prevalence, France

Introduction

Depuis la description princeps de I'autisme infan-
tile par le pédopsychiatre américain Léo Kanner
en 19437, la définition de I'autisme a connu de multi-
ples évolutions aboutissant au terme de « trouble
envahissant du développement » (TED, codés F84
dans la Classification i nternationale d es m ala-
dies — 10¢ révision, CIM-10) et, plus récemment,
dans la cinquiéme édition du Manuel diagnostique
et statistique des troubles mentaux (DSM-5)2, au
terme de « trouble du spectre de l'autisme » (TSA),
qui fait aujourd’hui référence. La CIM la intégré
dans sa 11¢révision (CIM-11, 2018) dans la
catégorie des troubles neuro-développementaux.

Le diagnostic de ces troubles est clinique. Selon le
DSM-5, « les caractéristiques essentielles du trouble
du spectre de 'autisme sont des déficits persistants
de la communication sociale réciproque et des inte-
ractions sociales et le mode restreint et répétitif des
comportements, des intéréts et des activités »,

Les TED/TSA recouvrent des situations de handicap
trés variées et qui peuvent étre considérablement
alourdies, en particulier par une déficience intellec-
tuelle, fréquente et d’importance variable, par I'épi-
lepsie ou encore par des déficiences motrices ou
sensorielles : des formes moins sévéres qui peuvent
parfois rester méconnues pendant toute une exis-
tence a des tableaux tres lourds associant de multi-
ples comorbidités.

La prise en charge institutionnelle des TED/TSA est
essentiellement faite :

e par le secteur sanitaire en psychiatrie : hospita-
lisation ou suivi en ambulatoire ;

e par le secteur médico-social : centres médico-
psycho-pédagogiques (CMPP), instituts
médico-éducatifs (IME), instituts médico-
pédagogiques (IMP), instituts médico-
professionnels (IMPro), instituts thérapeutiques,
éducatifs et pédagogiques (ltep), services
d’éducation spécialisée et de soins a domi-
cile (Sessad), centres d’action médico-sociale
précoce (CAMSP)...

Depuis 2005, quatre plans gouvernementaux
Autisme (2005-2007, 2008-2010, 2013-2017, 2018-
2022) se sont succédé. Le dernier plan axe la stra-
tégie nationale sur l'importance d’un diagnostic
précoce suivi d’un accompagnement adapté, d’un
meilleur taux de scolarisation des enfants dés
I’age de 3 ans, d’'un meilleur repérage et diagnostic
chez les adultes, d’un développement des dispo-
sitifs d’emploi pour faciliter leur insertion profes-
sionnelle et de I'amélioration de la formation des

Prévalence des troubles du spectre de I'autisme

professionnels de santé et des travailleurs sociaux.
Il pointe la nécessité de structurer la communauté
des chercheurs sur 'autisme et les troubles neuro-
développementaux et d’organiser la production des
données épidémiologiques, afin de disposer d’un
systeme de surveillance et d’indicateurs fiables a
différents échelons territoriaux pour I’évaluation des
politiques et des interventions.

En France, les prévalences des TED/TSA issues des
deux registres des handicaps de I'enfant ne portent
que sur les enfants dans leur 8° année de vie dans les
zones géographiques couvertes par ces registres (voir
I'article de Delobel-Ayoub et coll. dans ce numéro).

TED et TSA peuvent étre considérés comme des
entités superposables. Le terme de TED, qui corres-
pond a la CIM-10, classification actuellement en
vigueur, est utilisé ci-aprés pour présenter notre
travail dont 'objectif était, pour la premiere fois en
France a I’échelon national et pour tous les ages :

e d’estimer la prévalence des TED en population
générale a partir de la prise en charge sani-
taire en 2017, et son évolution sur la période
2010-2017 ;

e de décrire la répartition en 2017 des personnes
avec TED selon le sexe, I'age, la région de rési-
dence, les différents diagnostics F84.0 a F84.9
de la CIM-10 et certaines comorbidités (retard
mental, épilepsie).

Population et méthodes

Le Systéme national des données de santé (SNDS), géré
par la Caisse nationale de I'assurance maladie (Cnam),
est une base de données a caractere meédico-
administratif (BDMA) couvrant environ 99% de la popu-
lation francaise ™. Il contient les remboursements de
soins de santé (consultations et actes médicaux, médi-
caments, examens biologiques), les données de prise
en charge au titre des affections de longue durée (ALD)
et les données du Programme de médicalisation
des systémes d’information (PMSI). Ces derniéres
renseignent notamment sur tous les diagnostics posés
lors des séjours hospitaliers en médecine-chirurgie et
obstétrique (PMSI-MCO) et des séjours en psychiatrie
en établissements publics ou privés, ainsi que sur la
prise en charge ambulatoire en psychiatrie en établis-
sements publics (RIM-P). En I'état actuel, le SNDS ne
contient pas de données de prise en charge par le
secteur médico-social. Dans le tableau 1 figurent les
différentes catégories de données du SNDS avec leur
contribution ou non au repérage des TED.

O https://www.snds.gouv.fr/SNDS/Qu-est-ce-que-le-SNDS
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Tableau 1

Contribution des différentes catégories de données au repérage des troubles envahissants du développement (TED)
pour Iestimation de la prévalence

Affections de longue durée (ALD) Oui, mais précision du diagnostic limitée a 3 digits : code F84 de la CIM-10

) ' " . ) cisi I - F84
La prise en charge financiére des soins des personnes atteintes de 0 A LA SR L G

TED/TSA peut se faire au titre de I'’ALD 23 « Affections psychiatriques
de longue durée », catégorie ¢ « déficiences intellectuelles et troubles
graves du développement durant I'enfance ». UALD 23 fait partie des
ALD dites « exonérantes » (prise en charge a 100% des soins liés a la
pathologie). La prise en charge au titre d’'une ALD exonérante est en regle
générale demandée par le médecin traitant qui établit le protocole de
soins. Jusqu’en avril 2017, la durée initiale de la prise en charge était
de 5 ans, renouvelable autant de fois que nécessaire. Par décret du
3 avril 2017, elle a été modifiée a la hausse pour certaines ALD : pour la
catégorie ¢ de I’ALD 23, I'exonération initiale est accordée pour une durée
de 10 ans. Pas d’impact de ce décret sur les résultats observés dans cette
analyse 2010-2017

Remboursements de soins de santé

Hospitalisations en psychiatrie (RIM-P), en médecine-chirurgie-
obstétrique (PMSI MCO)

Autres catégories possibles : hospitalisations en soins de suite et de
réadaptation (PMSI SSR) et hospitalisations a domicile (HAD)

Suivi ambulatoire en Gentre médico-psychologique (RIM-P)

Prise en charge en établissement médico-social

Causes médicales de décés (base du centre d’épidémiologie sur les

Non, car absence de traitement médicamenteux spécifique aux TED,
absence d’actes médicaux et examens biologiques spécifiques aux TED

Qui, si diagnostics médicaux de TED codés en cause principale ou causes
associées lors de ces séjours hospitaliers en psychiatrie ou en MCO

Les données d’hospitalisation en SSR ou en HAD n’ont pas été prises en
compte dans ce travail

Qui, s'il y a eu hospitalisation en psychiatrie au moins une fois pendant
la période d’étude. Mais si suivi exclusivement ambulatoire sur toute la
période d’étude, repérage possible dans le RIM-P mais pas de possibilité
de chainage avec données d’hospitalisations PMSI et données d’ALD :
pour éviter les doublons, la prise en charge ambulatoire seule n’est pas
prise en compte dans le SNDS

Non, en I'état actuel, le SNDS ne contient pas de données relatives a la
prise en charge par le secteur médico-social. C’est pourquoi, I'analyse
des données du SNDS ne permet pas de repérer les personnes prises en
charge exclusivement en établissement médico-social. Le SNDS devrait
intégrer progressivement ces données dans les années a venir

Non, ces données n’ont pas été utilisées pour I'estimation de la fréquence
des TED

causes médicales de déces, CépiDC, de I'lnserm)

Estimation de la prévalence des TED a partir
des données de recours aux soins dans le SNDS

Les analyses ont été effectuées sur les données
SNDS 2010-2017. En pratique, lutilisation des
données d’ALD est limitée par le fait que, dans
presque tous les cas, seuls les trois premiers digits
du code CIM-10 sont enregistrés. Or, les personnes
avec un TED sont avant tout repérées par une
prise en charge au titre de I’ALD (en 2017, 87% des
personnes repérées comme ayant un TED bénéfi-
ciaient d’'une ALD et 89 % chez les moins de 20 ans).
L’analyse des données du SNDS a, de ce fait, été
limitée aux trois digits du code F84.

Un numéro identifiant national anonyme, propre a
chaque personne dans le PMSI, permet de chainer
toutes les prises en charge d’'une méme personne.
Toutefois, cet identifiant ne permet pas le chainage
avec l'activité ambulatoire du RIM-P. C’est un autre
numéro patient créé dans le systéme d’informa-
tion d’une entité juridique (établissement), appelé
Identifiant permanent du patient (IPP) qui le permet,
et ceci uniquement au sein de la méme entité juri-
dique. Ainsi, I'activité ambulatoire d’un patient ne
peut étre chainée a ses éventuelles autres données
du SNDS via son identifiant national anonyme que s'il
a été hospitalisé en psychiatrie au sein de la méme
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entité juridique. En résumé, les patients suivis en
ambulatoire en psychiatrie peuvent étre identifiés
dans le SNDS s’ils ont été hospitalisés au moins une
fois en psychiatrie au sein de la méme entité juridique
depuis 2007, année de mise en place du RIM-P.

Ainsi, dans notre analyse, en I'absence d’hospitalisa-
tion en psychiatrie entre 2010 et 2017 dans la méme
entité juridique que la prise en charge ambulatoire,
cette derniére ne peut étre chainée a aucune des
autres prises en charge (ALD, PMSI-MCO, hospi-
talisation en psychiatrie dans une entité juridique
autre que celle du suivi ambulatoire) : pour éviter les
doublons, la prise en charge ambulatoire seule n’est
pas prise en compte dans le SNDS.

Les prévalences ont été standardisées sur la struc-
ture d’age de la population francgaise 2015.

Analyse descriptive selon certaines
caractéristiques a partir du RIM-P

Les données du RIM-P sous-évaluent le nombre
de personnes avec TED dans la mesure ou elles ne
concernent que la prise en charge en psychiatrie.
Lanalyse séparée du RIM-P permet néanmoins,
a la fois de mieux repérer dans le SNDS les patients
suivis exclusivement en ambulatoire et de décrire la
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répartition des différents diagnostics du code F84
(tableau 2) et des morbidités associées aux TED.
C’est pourquoi, une analyse complémentaire sur les
seules données du RIM-P a été réalisée pour préciser
ces aspects du recours aux soins.

Tous les enregistrements des personnes hospita-
lisées ou prises en charge en ambulatoire en 2017,
avec un diagnostic de TED, ont été sélectionnés, que
ce diagnostic ait été enregistré en diagnostic prin-
cipal ou associé.

Tableau 2

Troubles envahissants du développement (TED),
codes CIM-10 (1993)

F84.0 Autisme infantile

F84.1 Autisme atypique

F84.2 Syndrome de Rett

F84.3 Autre trouble désintégratif de I'enfance

F84.4 Hyperactivité associée a un retard mental
et a des mouvements stéréotypés

F84.5 Syndrome d’Asperger

F84.8 Autres TED

F84.9 TED, sans précision

CIM-10 : Classification internationale des maladies — 10° révision

Figure 1

Les principales caractéristiques des patients ont été
étudiées : age et sexe, région de résidence, type de
prise en charge ainsi que certaines comorbidités
(retard mental et épilepsie).

Résultats

Prévalence pour 10 000 habitants, selon
la classe d’age et le sexe dans le SNDS 2017

En 2017, en France, 119 260 personnes souffrant de TED

ont été identifiées grace au recours aux soins, ce qui

correspond a une prévalence brute de 17,9/10 000 habi-
tants. Elle était maximale chez les 5-9 ans (72,0/10 000).

La figure 1 montre les taux selon la classe d’age sur
quatre années (2011, 2013, 2015, 2017) pour les deux
sexes séparément. On observe que le taux atteignait
chez les garcons son pic pour un age situé entre 5
et 9 ans, quelle que soit 'année considérée, suivi de
tres pres par la tranche d’age suivante. Chez les filles,
la situation était comparable avec un taux maximal
situé entre 5 et 14 ans.

Chez les enfants de 7 ans, les taux étaient de 73,6
(soit un enfant sur 136), de 114,5 chez les gargons et
de 30,7 chez les filles.

Avec untaux de 27,9 chez les hommes et de 8,5 chez
les femmes, le rapport de prévalence hommes/
femmes était globalement de 3,3. Supérieur a
3 jusqu’a I'dge de 20 ans (3,7 chez les enfants de

Prévalence estimée a partir du recours aux soins pour troubles envahissants du développement, selon le sexe et la classe d’age

(pour 10 000 habitants), France, 2017
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Source : Systéme national des données de santé (SNDS), analyses Santé publique France.
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7 ans), il décroissait ensuite progressivement pour
se situer entre 1 et 2 aprés I’dge de 35 ans.

Evolution temporelle 2010-2017,
selon le sexe, dans le SNDS

La figure 2 montre, pour les hommes comme pour
les femmes, une augmentation réguliere de la préva-
lence au cours des 8 années étudiées, plus marquée
chez les hommes et plus marquée a partir de 2015.

Taux régionaux standardisés sur I’age
selon le sexe dans le SNDS 2017

Rapportés a la population de la région de résidence
et standardisés sur la structure d’age de la population

Figure 2

Prévalence estimée a partir du recours aux soins
pour troubles envahissants du développement,
standardisée sur I’dge (pour 10 000 habitants),
France, 2010-2017
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Figure 3

frangaise 2015, les taux les plus élevés sont observés,
pour les deux sexes, en Bretagne, Nouvelle-Aquitaine
et Normandie et, en France métropolitaine, le taux le
plus bas se situe dans les Hauts-de-France (figure 3).
Les taux les plus bas s’observent dans les DROM
(en moyenne 17,2 chez les hommes et 5,6 chez les
femmes).

Répartition des troubles selon les caractéristiques
des individus dans le RIM-P 2017

Les analyses ont porté sur '’ensemble des individus
identifiés dans le RIM-P, hospitalisés ou suivis en
ambulatoire (n=51 468 en 2017). lls étaient de sexe
masculin pour 80% et 4gés de moins de 15 ans pour
environ 2 cas sur 3, qu’il s’agisse des TED en général
ou de l'autisme infantile (tableau 3).

Le tableau 4 montre que la prise en charge ambula-
toire seule était le mode prédominant quelle que soit
la tranche d’age. Elle concernait, chez les hommes
comme chez les femmes, presque 2 cas sur 3 (et 75%
des cas chez les moins de 5 ans). Son association a
une prise en charge hospitaliere concernait 19% des
patients (avec un maximum a 25% chez les 5-10 ans).
Lhospitalisation seule concernait 16% des patients
et était le mode de prise en charge le moins fréquent.

Les diagnostics les plus souvent codés étaient « Autres
TED ou TED sans précision » (53% du total et 54%
chez les enfants de 7 ans). Venaient ensuite I'autisme
infantile (28% du total et 39% chez les enfants de
7 ans), 'autisme atypique (11% du total comme chez
les enfants de 7 ans) et le syndrome d’Asperger (8%
du total et 2% chez les enfants de 7 ans) (tableau 5).

Un retard mental était codé dans 12% des cas
(de degré léger/moyen dans 7% des cas), un peu
plus souvent en cas d’autisme infantile (16%).

Prévalence estimée a partir du recours aux soins pour troubles envahissants du développement, standardisée sur I’age

(pour 10 000 habitants) selon la région, France, 2017

a) Prévalence autisme pour 10 000 hommes, France 2017
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[ ]+10% a +20%] B >+20%

b) Prévalence autisme pour 10 000 femmes, France 2017

Guadeloupe

4

Martinique

@i 0

La Réunion

L

Variation par rapport au taux national (9,0)
B <-20% [ [-20% a-10%[ [ [-10% a +10%]
[ ]+10% a +20%] Bl >+20%

Source : Systéme national des données de santé (SNDS), analyses Santé publique France.
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Une épilepsie était codée dans 2% des cas de
TED. Chez les enfants de 7 ans, les chiffres étaient,
pour le retard mental, de 8% et de 13% en cas
d’autisme infantile, de 1% pour I'épilepsie.

Tableau 3

Répartition des patients pris en charge dans le RIM-P
selon la catégorie de trouble envahissant
du développement (TED), France, 2017

Hommes 41 100 79,9 11 865 81,5
Femmes 10 368 20,1 2695 18,5
Classe d’age (ans)

<5 7 206 14 2952 20,3
[5-10[ 15229 29,6 4707 32,3
[10-15[ 11076 21,5 2474 17
215 17 957 34,9 4 427 30,4

Source : Recueil d’information médicalisée en psychiatrie (RIM-P),
analyses Santé publique France.

Tableau 4

Discussion

Lanalyse des données du SNDS a permis de produire
les premiéres estimations nationales de prévalence
des TED en population générale, d’en décrire les
caractéristiques selon I'age, le sexe, la région, la forme
clinique et la nature de la prise en charge, et d’étudier
la fréquence de certaines morbidités associées.

D’'une facon générale, les données du SNDS
permettent d’estimer, a I'aide d’algorithmes construits
sur le recours aux soins, la prévalence et I'incidence
d’une pathologie nécessitant un tel recours, ce qui
est souvent le cas lorsqu’il s’agit de pathologies chro-
niques. Néanmoins, le recours aux soins pour TED,
troubles incontestablement lourds et chroniques,
n'est pas systématique : il n’existe pas de traite-
ment médicamenteux spécifique et les hospitalisa-
tions ne sont pas toujours nécessaires. Quant a la
prise en charge en établissement médico-social, qui
constitue I'essentiel de la prise en charge institution-
nelle, elle ne figure pas encore dans ces bases. C’est
pourquoi, I'utilisation du seul recours aux soins pour
construire des indicateurs de fréquence sous-estime
la prévalence de ces troubles, en particulier au-dela
de I'’enfance, comme le montre la figure 1, avec une

Répartition des patients présentant des troubles envahissants du développement identifiés dans le RIM-P selon le type

de prise en charge, France, 2017

Hommes

Femmes

Classe d’age (ans)
<5

[5-10[

[10-15]

=15

Ensemble

26 646
6 600

5387
9418
7424
11017
33 246

64,8
63,7

74,8
61,8
67,0
61,4
64,6

6499
1954

467
1942
1 561
4483
8453

15,8 7955 19,4 41100 100,0
18,8 1814 17,5 10 368 100,0

6,5 1352 18,8 7206 100,0
12,8 3869 25,4 15229 100,0
14,1 2091 18,9 11 076 100,0
25,0 2457 13,7 17 957 100,0
16,4 9769 19,0 51 468 100,0

Source : Recueil d’information médicalisée en psychiatrie (RIM-P), analyses Santé publique France.

Tableau 5

Répartition (non exclusive) des troubles envahissants du développement (TED) pris en charge dans le RIM-P

selon le diagnostic, France, 2017

Autisme infantile (F84.0)
Autisme atypique (F84.1)
Syndrome de Rett (F84.2)

Autres troubles désintégratifs de I'enfance (F84.3)

Hyperactivité associée a un retard mental et a des mouvements stéréotypés (F84.4)

Syndrome d’Asperger (F84.5)

Autres TED (F84.8) et TED sans précision (F84.9)

Ensemble

14 560 28,3 472 38,5
5865 11,4 139 1,3
58 0,1 2 0,2
1387 2,7 18 1,5
224 0,4 4 0,3
4119 8 27 2,2
27192 52,8 659 53,8
51 468 1225

Source : Recueil d’information médicalisée en psychiatrie (RIM-P), analyses Santé publique France.

Prévalence des troubles du spectre de I'autisme

BEH 6-7 | 10 mars 2020 | 141




forte décroissance dés I'age de 15 ans. Les taux que
nous observons chez les adultes sont en toute vrai-
semblance trés sous-estimés. A notre connaissance,
la seule étude conduite chez les adultes (=16 ans)
est une étude anglaise en population générale, qui
retrouve des prévalences (98/10 000) comparables a
celles observées chez les enfants?.

En France, deux registres de population sur les
handicaps de I'enfant recherchent les cas d’enfants
ayant recu un diagnostic de TED au plus tard I'année
civile de leurs 8 ans (soit a 7 ans révolus) :

¢ |e Registre des handicaps de I'enfant et observa-
toire périnatal (RHEOP, créé en 1991) pour I'lsére,
la Savoie et la Haute-Savoie (la derniere généra-
tion d’enfants de Haute-Savoie couverte par le
registre est celle née en 2006) ;

¢ le Registre des handicaps de I'’enfant pour la
Haute-Garonne (RHE31, créé en 1999).

Pour des raisons d’harmonisation avec les nouvelles
catégories diagnostiques du DSM-5 et de la CIM-11,
les estimations fournies par les registres excluent les
codes F84.2 (« Syndrome de Rett »), F84.3 (« Autre trouble
désintégratif de I'enfance ») et F84.4 (« Hyperactivité
associée a un retard mental et a des mouvements
stéréotypés »). En raison de leur rareté, cette exclusion
n’a que peu d’'impact sur les estimations.

L’analyse des données du SNDS montre, chez les
enfants de 7 ans révolus, des taux proches de ceux
des deux registres (RHE31 pour la Haute-Garonne
et RHEOP pour I'lsére et la Savoie) (voir I'article de
Delobel-Ayoub et coll. dans ce numéro) : 74/10 000,
comparable a celui observé par le RHE31 (77/10 000)
et pas tres éloigné de celui du RHEOP (56/10 000).

e Chezlesgargons: 115 parle SNDSvs 123 (RHE31)
et 90 (RHEOP) ;

e Chez les filles : 31 par le SNDS vs 30 (RHE31) et
20 (RHEOP).

Ainsi, la comparabilité des taux observés dans le
SNDS avec les taux fournis par les registres laisse
penser que la plupart des jeunes enfants bénéficient
d’une prise en charge dans le systéme de soins.

Ces chiffres frangais de prévalence sont, quant a
eux, inférieurs a ceux rapportés par le réseau Autism
and Developmental Disabilities Monitoring (ADDM)
aux Etats-Unis (168/10 000 en 2014, soit un enfant
sur 59) et par le systeme national de surveillance
des TED/TSA au Canada (159/10 000 enfants
en 2015, soit un enfant sur 63) 5. De fortes variations
géographiques étaient observées entre les sites,
avec notamment aux Etats-Unis des prévalences
comprises entre 131 et 293/10 000, et des estima-
tions significativement plus basses dans les Etats
qui n’avaient accés qu’a des sources de données
sur la santé, par rapport a celles des Etats ou des
données sur I'’éducation étaient également dispo-
nibles. Les estimations états-uniennes et cana-
diennes sont a ce jour les plus élevées parmi toutes
les estimations recensées dans une revue récente
de la littérature en langue anglaise de Fombonne
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et coll.5. Dans I'’ensemble, les résultats des études
recensées dans cette revue donnent un chiffre
moyen de 69,0/10 000 (médiane=61,9). La préva-
lence issue ici de I'exploitation du SNDS (74/10 000
chez les enfants de 7 ans) est trés proche de ce
chiffre moyen qui, selon ces auteurs, peut étre utilisé
comme estimation actuelle des TED/TSA.

Dans le SNDS, le rapport de prévalence garcons/
filles était en 2017 de 3,3 tous ages confondus.
Chez les enfants de 7-8 ans, il était de 3,7, proche
de ceux observés par les registres RHE31 et le
RHEOP, respectivement 4,1 et 4,5 chez les enfants
des générations de naissance 2007-2009 (voir
I’article de Delobel-Ayoub et coll. dans ce numéro).
Ce rapport était proche également de ceux
observés par le réseau Autism and Developmental
Disabilities Monitoring (ADDM) aux Etats-Unis
(rapport de prévalence de 4,0 en 2014) et par le
systeéme national de surveillance des TSA au
Canada (4,0 en 2015) 45,

La répartition des différents diagnostics du code F84,
telle qu’observée dans le RIM-P en 2017, était proche
de celle observée par le RHEOP :

® |les codes F84.8 et F84.9 « Autres TED ou
TED sans précision » représentent 53% des
diagnostics vs 57% pour le RHEOP et 36% pour
le RHE31 ;

e Les codes F84.0, F84.1 et F84.5 représentent
47% des cas identifiés dans le RIM-P vs 43%
pour le RHEOP et 64% pour le RHE31.

Laugmentation réguliere de la prévalence mise en
évidence par I'analyse du SNDS s’observe également
dans les territoires couverts par les deux registres
francais et au plan international. Elle s’explique
essentiellement par une évolution réguliére et posi-
tive des pratiques de repérage et de diagnostic,
résultat d’'une meilleure sensibilisation et formation
des professionnels, par une meilleure sensibilisa-
tion du public, par un développement des services
spécialisés et une évolution positive des politiques
d’éducation spécialisée. En France, la mise en place
depuis 2005 des différents plans autisme a ceuvré
pour cela.

De la méme facon, les disparités régionales obser-
vées peuvent témoigner en partie de différences de
pratiques de repérage, de diagnostic et de prise en
charge. En I'état actuel des connaissances, elles
doivent étre interprétées avec précaution.

Du point de vue méthodologique, I'exploitation des
données du RIM-P pose des problémes techniques
déja évoqués ci-dessus et qui peuvent entrainer des
biais d’estimation. Parmi les autres limites de I'utilisa-
tion des BDMA, on compte la variabilité diagnostique
des TED et celle des habitudes de codage intra et
inter-établissements. Lanonymisation des données
transmises au niveau national ne permet aucun retour
aux sources a des fins de vérification. La relative faible
association que nous avons mise en évidence dans
les données du RIM-P entre TED et retard mental
ou épilepsie par rapport a ce qui a été observé par
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les registres illustre cette dépendance au codage
des cliniciens : dans les registres, un retard mental
était associé dans 24% (RHEOP) et 36% (RHE31) des
cas, beaucoup plus fréequemment que ce que nous
avons constaté dans le RIM-P (8% chez les enfants de
7 ans). Pour I’épilepsie, I’écart entre les observations
issues des registres (3% pour le RHEOP et 6% pour le
RHES31) et celle du RIM-P (1%), témoigne la aussi d’'un
sous-codage dans les BDMA.

Conclusion

Lexploitation des données du SNDS a permis d’appro-
cher la prévalence a partir du recours aux soins en
France des individus souffrant de TED/TSA. Malgré
ses limites, cette analyse descriptive a I'’échelon
national et sur toute la population, adultes compris,
est la premiére réalisée en France.

Dans les années a venir, le SNDS devrait intégrer
progressivement les données de prise en charge
médico-sociale en provenance des MDPH. Sous
réserve de leur qualité, lintégration de ces
données permettra des estimations plus précises
de la prévalence, a tous les ages de la vie, ainsi
qu’une meilleure description des prises en charge
institutionnelles.

Ces analyses pourront étre répétées dans le temps,
avec une périodicité qui reste a définir. Limpact des
évolutions des criteres diagnostiques introduites
dans le DSM-5 (et par conséquent dans la CIM-11
qui entrera en vigueur en 2022) sur les estimations de
prévalence, devra étre évalué. B
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Résumé // Abstract

Introduction - Les données sur les troubles du spectre autistique (TSA) en Guyane sont éparses et ne
permettent pas de déterminer de maniere fiable leur prévalence. Or, ces données sont nécessaires pour la mise
en place d’une offre en adéquation aux besoins, notamment dans le cadre du rattrapage du retard structurel du
territoire. Lobjectif de cette étude était d’estimer la prévalence des TSA chez les enfants de 6 a 11 ans résidant
en Guyane, de décrire leurs caractéristiques principales et leur prise en charge.

Méthodes - La méthode et les critéres d’inclusion de I'étude étaient calqués sur ceux des registres des handi-
caps de I'enfant de ’'Hexagone. Les enfants présentant un TSA étaient identifiés a partir des dossiers médicaux
de la Maison départementale des personnes handicapées (MDPH) ou de toute structure diagnostiquant ou
accompagnant des enfants avec TSA sur le territoire.

Résultats — En 2016, 65 des 74 enfants identifiés avec un TSA ont été inclus dans I'’étude. La prévalence était
de 18,4/10 000 enfants. Cette prévalence variait de 3,4 a 33,8 pour 10 000 enfants selon la communauté de
communes de résidence (p<0,01). Bien que la fréquence de la scolarisation et d’'un accompagnement soit plus
importante en 2017-2018 qu’au moment de leur diagnostic, les structures et professionnels médico-sociaux
étaient insuffisants pour répondre aux besoins.

Conclusion - Cette étude fait ressortir une faible prévalence des TSA comparativement aux estimations
mondiales, particulierement dans I’Ouest du territoire au début du 3¢ Plan autisme. Le suivi de ces données
pourra contribuer a évaluer I'impact local des politiques publiques en faveur du diagnostic et des prises en
charges précoces ainsi qu’a planifier les ressources nécessaires.

Background - Data on Autism Spectrum Disorders (ASD) in Guiana are scarce and do not allow for a reliable
determination of prevalence. It is thus important to obtain reliable prevalence data for ASD in the region to plan
the creation of new structures for concerned children. The aim of the study was to estimate the prevalence of
ASD among children aged 6 to 11 years old living in the region. The secondary objectives of the study were to
describe the main characteristics and the support received by the children.

Methods - The methods and inclusion criteria were modelled on those used in the French population-based
registers monitoring severe childhood disabilities. Children with ASD were identified from medical records in
the local public homes for people with disability (MDPH) and from notifications from diagnosis or care of centers
for children with ASD in the area.

Results - In 2016, 65 of the 74 children identified with an ASD were included in the study. The prevalence of ASD
was 18.4/10,000 children aged 6 to 11 years old in 2016. This prevalence ranged from 3.4 to 33.8 for 10,000 chil-
dren depending on the place of residence (p<0.01). Despite improvements in the schooling and care frequency
among children between the time when they were diagnosed and 2017-2018, the offer was still inadequate to
cover the needs.

Conclusion — This study shows a low prevalence of ASD compared to global estimates, particularly in the west
of the territory at the beginning of the Third Plan for Autism.

The monitoring of these data can help to assess the local impact of public policies in favor of early diagnosis and
treatment and to plan the necessary resources.

Mots-clés : Trouble du spectre autistique, Guyane, Prévalence, Disparités territoriales
// Keywords: Autism spectrum disorder, French Guiana, Prevalence, Territorial disparities
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Introduction

La prévalence des troubles du spectre autistique
(TSA)/troubles envahissants du développement (TED)
dans le monde est en augmentation progressive
depuis les années 1980, avec des variations dans
les estimations de prévalences selon les études’.
En 2010, se basant sur les études réalisées depuis
les années 2000, la Haute Autorité de santé (HAS)
estimait la prévalence des TED a environ 60/10 000,
soit environ un cas pour 150 naissances? et insistait
sur I'intérét d’un dépistage et d’une prise en charge
précoce pour atténuer les troubles.

La Guyane est un département frangais d’outre-mer
situé entre le Brésil et le Surinam. C’est un territoire jeune
ou plus de 40% des 270 000 habitants avaient moins de
20 ans en 2016. La population présente une forte diver-
sité culturelle et linguistique et se trouve essentiellement
sur la bordure littorale du territoire®. Depuis quelques
années, les communes de I'Ouest, dont la majorité
sont accessibles uniquement en pirogue ou en avion,
connaissent une forte croissance démographique. I
existe un retard structurel au niveau sanitaire et médi-
co-éducatif sur 'ensemble du territoire ou I'on observe
les taux d’équipement et la densité en personnel
médical et paramédical les plus faibles de France.
Les ressources sont en outre principalement situées a
Cayenne ou dans son agglomération®. Lorganisation
du rattrapage de I'offre de soins est complexe dans ce
vaste territoire en constante évolution. Jusqu’en 2011,
’ensemble de I'offre en services de psychiatrie infan-
to-juvénile et en institut médico-éducatif (IME) pour
enfants avec TED (environ 30 places) était concentré a
Cayenne. En 2011, un service de pédopsychiatrie a été
ouvert dans I'Ouest. Aucune donnée épidémiologique
n’était disponible concernant la prévalence des TSA sur
le territoire pour aider a la planification.

Dans ce contexte, le 3® Plan autisme (2013-2017)
prévoyait d’améliorer les données épidémiologiques
et de mettre en place diverses actions pour renforcer
le dépistage et la prise en charge des personnes
avec TSA. Des Cellules de diagnostic simple de
I'autisme (CDA) ont été mises en place pour désen-
gorger le Centre de ressources autisme (CRA) paral-
lelement a la création de places en établissement
meédico-social. Une étude a été initiée en 2016 afin
de décrire la prévalence des TSA parmi les enfants
de 6 a 11 ans. Lenregistrement des enfants diagnos-
tiqués avec TSA dans le département avant I’age de
8 ans s’est poursuivi afin de surveiller I’évolution de
cette prévalence, sur les mémes criteres et avec la
méme méthodologie que ceux des deux registres
des handicaps de I'enfant de I’'Hexagone existants :
le Registre des handicaps de I'’enfant et observa-
toire périnatal (RHEOP) couvrant trois départements
d’Auvergne-Rhéne-Alpes et le registre couvrant le
département de la Haute-Garonne (RHE31). Ces
registres, aprés information et accord des familles,
collectent sans examen des enfants, des données
sur les déficiences, la périnatalité, les comorbidités,
ainsi que les modalités de prise en charge médicale,
sociale et scolaire a partir de dossiers médicaux.
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Méthode

Les enfants nés entre 2005 et 2010 présentant — en
référence aux classifications en vigueur (DSM-5 et
CIM-10) — un diagnostic établi de TSA ou de TED
résidant en Guyane en 2016 étaient identifiés a
partir des dossiers médicaux de la Maison dépar-
tementale des personnes handicapées (MDPH), du
CRA, et des dossiers médicaux dans les structures
d’accueil ou de diagnostic des enfants (CDA), Centre
meédico-psycho-pédagogique (CMPP), Centre médi-
co-psychologique infantile (CMPI) ou Centre de santé
mentale infantile (CSMI), Hopital de jour de psychia-
trie infanto-juvénile (HDJ), Service d’éducation
spécialisée et de soins a domicile (Sessad ou IME
TED) de tout le département. Les dossiers de sources
multiples ont ainsi été consultés, afin de contribuer
a I'exhaustivité et a la complétude des données.
Les données concernant le diagnostic de TSA étaient
validées par un praticien. Des données sociodémo-
graphiques, des informations sur les troubles asso-
ciés et les données périnatales étaient recueillies en
I'absence d’opposition des responsables Iégaux qui
étaient informés par courrier des finalités du registre
et du fait que les données de leur enfant y seraient
consignées, a moins qu’ils ne s’y opposent.

Les prises en charge scolaires et sanitaires ou médi-
co-sociales ont été recueillies au moment du diagnostic
et au cours de I'année 2017-2018. Ces derniéres étaient
comparées aux droits ouverts en Commission dépar-
tementale des droits et de 'autonomie des personnes
handicapées (CDAPH). Ces informations sociodémo-
graphiques sur les troubles associés ou sur les prises
en charge antérieures ont été recueillies uniquement
a partir des dossiers. La prévalence a été calculée a
partir du nombre d’enfants avec TSA identifiés rapporté
au nombre d’enfants des mémes générations résidant
dans le département en 2016.

Sur le plan éthique et réglementaire, le Registre a
recu 'autorisation du Comité d’évaluation éthique de
I'Inserm (avis n°15-241), du Comité consultatif sur le
traitement de I'information en matiére de recherche
dans le domaine de la santé (n°15433) et de la Cnil
(décision DR-2016.094).

Résultats

Au total, 74 enfants ont été repérés, mais 9 familles/
représentants légaux se sont opposés a I'étude. La
prévalence des TSA parmi les enfants de 6 a 11 ans
en Guyane en 2016 était donc estimée a 18,4 pour
10 000 enfants [14,3-23,5/10 000]. Lorsque I'on
comptabilisait les refus, la prévalence était de
21/10 000 [16,5-26,4]. La prévalence était signi-
ficativement plus faible dans la communauté de
communes (CC) de I'Ouest que dans la CC du Littoral
(3,4/10 000 versus 33,8/10 000) (p<0,01) (figure).

En 2016, la prévalence chez les enfants au cours de
leur 8¢ année était estimée a 16,8/10 000 [12,8-22,6]
pour les générations 2005 a 2010. Entre 2016 et 2018,
un TSA a été diagnostiqué chez 3 enfants nés en 2009
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Figure

Répartition géographique des enfants de 6 a 11 ans présentant un trouble du spectre autistique (TSA) diagnostiqué
en Guyane en 2016 selon leur communauté de communes de résidence, N=65

Communauté de communes de I'Ouest
Génération 2005-2010 : n=14 545
Enfants avec TSA connu : n=5
Prévalence : 3,4%o0

Surinam

et 2010 qui n’étaient pas agés de 8 ans en 2016 et chez
au moins 10 enfants des générations 2005-2008. La
prévalence a 8 ans pour les générations étudiées était
estimée a 17,7/10 000 [13,6-26,9].

Le diagnostic de TSA était établi ou validé par un
CRA pour plus de la moitié des enfants (37/65). Il
s’agissait du premier diagnostic documenté pour
22/37 enfants. La majorité des enfants avaient regu
leur diagnostic auprés d’un médecin ou d’une struc-
ture de Cayenne et 5/65 enfants aupres de structures
de métropole ou a I'étranger.

Le diagnostic indiqué dans les dossiers utilisait rare-
ment le codage de la Classification internationale des
maladies (CIM-10). Le diagnostic le plus fréquent était
celui d’autisme infantile (25/65), puis celui d’autres
TED ou TED non spécifié (23/65). Lage moyen au
moment du diagnostic était de 5,6 ans (DS 2,2). I
était plus élevé pour les enfants diagnostiqués avec
un syndrome d’Asperger, parmi lesquels le diagnostic
avait été établi aprés 8 ans pour 4/7 enfants (tableau 1).

Caractéristiques principales

Le sexe ratio (H/F) était de 3,6 dans notre étude.
Une déficience intellectuelle était reportée chez
33/65 enfants. Son appréciation était essentiellement
clinique et elle n’était pas mesurée a I'aide d’échelles
standardisées.
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Communauté de communes des Savanes
Génération 2005-2010 : n=4 248
Enfants avec TSA connu : n=6
Prévalence : 14,1%o00

Communauté de communes du Littoral
Génération 2005-2010 : n=15 416
Enfants avec TSA connu : n=52
Prévalence : 33,8%o0

Communauté de communes de I'Est
Génération 2005-2010 : n=1 062
Enfants avec TSA connu : n=2
Prévalence : 18,9%o0

Brésil

Prés d’un quart des enfants inclus (18/65) n’avaient
ni déficience intellectuelle, ni trouble du langage (TL)
documentés associés au TSA, et prés d’un tiers
avaient une déficience intellectuelle documentée ainsi
qu’un TL. En dehors de la DI et des TL, les troubles
les plus fréquemment rapportés étaient les troubles
du sommeil (16/65), les troubles alimentaires (15/65)
et les troubles moteurs (14/65). Une épilepsie était
rapportée dans 6/65 cas et une paralysie céré-
brale (PC) dans le dossier d’un enfant.

La majorité des enfants étaient nés en France (56/65)
et prées de deux tiers des meres étaient nées a
I’étranger (41/65). Une proportion significative
d’enfants (25/65) vivait dans des familles monoparen-
tales. La situation professionnelle des parents ayant
la garde de I'enfant n’était pas toujours renseignée. Au
moins un des parents déclarait ne pas avoir d’activité
(demandeur d’emploi ou inactif) pour 35/51 enfants.

Scolarisation et prise en charge

Le tableau 2 présente la situation scolaire et la prise
en charge des enfants au moment de leur diagnostic
puis au cours de I'année 2017-2018. Le temps de
scolarisation et de prise en charge variait de 1 h par
semaine a un temps complet (24 h).

Lorientation préconisée en Etablissement médico-
social (EMS) n’était effective que dans moins de la
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Tableau 1

Diagnostic et 4ge au moment du diagnostic des enfants de 6 a 11 ans présentant un trouble du spectre autistique (TSA)

en Guyane en 2016, N=65

Autisme infantile

Autisme atypique

Syndrome d’Asperger

Autres troubles désintégratifs de I’enfance
Autres TED ou TED non spécifiés

TSA sans précision

Total

28

38,5 52 16 2,2 8,6
46 53 2,1 3,1 7.3

10,8 8,7 2,1 5,1 10,9
15 8,3

35,4 5,1 18 2,6 8,6
9,2 49 3 2,8 10,8
100 5,6 2,2 2,2 10,9

TED : troubles envahissants du développement.

Tableau 2

Modes de scolarisation et type de prise en charge au moment de leur diagnostic et au cours de I’'année 2017-2018
des enfants nés entre 2005 et 2010 présentant un trouble du spectre autistique (TSA) en Guyane

Scolarisation :
Aucune connue 12 3 4 1
En milieu ordinaire 16 13 1 5

— dont individuelle

— dont en ULIS

— dont SP*
En EMS® 0 0 0 0
Ensemble 28 (43,1) | 16(24,6) | 15(23,1) | 6(9,2)

20 (30,8) 0 3 0 1 4(6,7)
45 (69,2) 16 18 11 1 46 (76,7)
36 11
7 31
2 4
0(0,0) 0 0 10 0 10 (16,7)
65 16(26,7) | 21(35,0) | 21(35,0) | 2(3,3) 60*

ULIS : unités localisées pour I'inclusion scolaire. EMS : établissement médico-social.
a: SP : sans précision ;° : Certains enfants scolarisés en EMS avaient des temps d’inclusion en milieu ordinaire ou en ULIS et des enfants scolarisés en

ULIS avaient des temps d’inclusion individuelle.

*n=60 en 2017-2018 car 4 enfants ne résidaient plus en Guyane et que la prise n’était pas documentée pour un enfant.

moitié des cas (21/49) (tableau 3). Face a la satura-
tion des établissements, la MDPH propose de multi-
ples orientations a chaque enfant, ce qui explique en
partie le faible ratio de chaque prise en charge. Parmi
les 26 enfants ayant une notification pour un établis-
sement médico-social mais n’étant pas accueillis
dans ces structures, 12 fréquentaient uniquement
I’école ordinaire, 12 avaient un suivi dans une struc-
ture sanitaire et 2 enfants étaient accompagnés par
le Pole de compétences et de prestations externali-
sées (PCPE) mis en place en 2016 pour répondre aux
besoins des enfants « sans solution ».

Discussion

Taux de prévalence

Cette étude permet de décrire la prévalence des
cas connus de TSA chez les enfants en Guyane
au cours du 3¢ Plan autisme (2013-2017). La préva-
lence observée des TSA était de 18,4/10 000 parmi

Prévalence des troubles du spectre de I'autisme

Tableau 3

Relation entre les aménagements de la scolarisation

et orientations médico-sociales décidées en CDAPH

et les aménagements et accueils effectifs en 2017-2018
chez les enfants nés entre 2005-2010 présentant

un trouble du spectre autistique (TSA) en Guyane, N=61

uLIS 38 32 84,2
AESH 43 29 67,4
Sessad 35 10 28,6
IME 22 11 455
IME et/ou Sessad 49 21 42,9

CDAPH : Commission départementale des droits et de I'autonomie des
personnes handicapées. ULIS : unités localisées pour I'inclusion scolaire.
AESH : Accompagnant d’éléves en situation de handicap. Sessad :
Service d’éducation spécialisée et de soins a domicile. IME : Institut
médico-éducatif.
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les enfants de 6 a 11 ans en Guyane en 2016, ce
qui est faible au regard des données de prévalence
mondiale publiées, qui la situent plutét autour de
62/10 000" ou 76/10 000 (étude plus récente)®.
Ce taux de prévalence variait de maniére signi-
ficative selon le lieu de résidence des enfants.
Ainsi, la prévalence des TSA était de 33,8 pour
10 000 enfants dans la CC du Littoral, qui concentre
la majorité de I'offre sanitaire et médico-sociale.
Ce taux de prévalence se trouve dans la fourchette
basse des estimations de prévalence dans le monde
mais reste comparable a la prévalence observée au
Brésil en 2010 (27,2/10 000)° et est proche de celle
décrite par les registres de I’'Hexagone pour les
générations 1997-2003 (36,5/10 000)".

La prévalence observée en Guyane parmi les enfants
de 6 a 11 ans en 2016 est plus faible que celle décrite
par les registres de I’'Hexagone pour la méme période
(RHEOP : 48/10 000 en Isére et Savoie et RHE31 :
73/10 000 en Haute-Garonne)®. On peut donc penser
que les raisons de la faible prévalence dans cette CC
sont similaires a celles évoquées par les registres des
handicaps?®. Un défaut d’exhaustivité est possible car
les enfants suivis uniquement en libéral ou suivis pour
autre déficience sans notification du TSA peuvent
avoir échappé a la recherche des cas, d’autant plus
que, dans notre étude, les dossiers des enfants
fréquentant des structures pour d’autres types de
déficiences n’ont pas pu étre consultés.

D’autre part, I'utilisation fréquente de la Classification
francaise des troubles mentaux de I'enfant et de
I’'adolescent (CFTMEA) plutét que de la Classification
internationale des maladies (CIM-10) parmi les prati-
ciens du territoire a pu contribuer a une moindre
notification de TSA classés dans d’autres catégo-
ries diagnostiques. Contrairement a ce qui est décrit
ailleurs, la prévalence de I'autisme infantile était plus
importante que celle des autres TED et TED non
spécifiés, pouvant illustrer un classement différent ou
une moindre reconnaissance des cas non typiques.

Enfin, la tranche d’age de cette étude était plus
large que celle des registres qui ciblent la généra-
tion des enfants ayant 7 ans révolus®. Ce choix initial
et ponctuel de cibler les 6-11 ans était sous-tendu
par la nécessité d’avoir un premier bilan rapide. Il
a permis d’avoir des effectifs plus importants et de
mieux décrire I'épidémiologie des TSA dans le dépar-
tement. Cependant, il est possible que les enfants les
plus jeunes n’aient pas encore recu de diagnostic.
Sans pouvoir le dénombrer, nous avons d’ailleurs
constaté que des enfants recevaient fréquemment
leur diagnostic de TSA apres leurs 8 ans.

Si la prévalence des TSA parmi les enfants de la CC
du Littoral se rapproche de celle décrite dans les
autres registres, le faible taux observé sur le territoire
serait essentiellement attribuable a la faible préva-
lence des TSA connus dans les autres CC. Méme a
Cayenne, le taux faible est peut-étre li¢ a une prise
en compte récente de cette problématique. Bien
que I'hypothése de différences de prévalence entre
les communautés soit théoriquement possible, les
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méta-analyses mondiales semblent pencher pour une
relative homogénéité de la prévalence . Lhypothése
la plus probable pour expliquer ces différences entre
les communautés de communes vient de I'accessibi-
lité des structures de diagnostic et de la sensibilisation
aux troubles. Comme nous 'avons vu, 'implantation de
structures de soins et de diagnostic dans I'Ouest est
récente et la majorité des enfants avaient réalisé leur
diagnostic a Cayenne. Plusieurs études ont montré
un lien entre la distance séparant le lieu de résidence
des lieux de diagnostic et une prévalence moindre des
cas connus ™. Néanmoins, ce lien peut aussi traduire
le besoin des personnes présentant des troubles de
se rapprocher des structures de soins. Des facteurs
environnementaux ou culturels sont également envi-
sageables. Les zones a forte densité de structures
sont généralement des aires urbaines, alors que les
zones les plus distantes des structures sont des aires
rurales. La culture et le mode de vie des populations,
majoritairement bushinenguées, de la CC de 'Ouest,
different de celles des autres CC. Méme si I'hypo-
thése d’une prévalence des TSA plus faible dans ces
populations de I'Ouest est possible, la faible préva-
lence des cas connus est probablement fortement
attribuable a la moindre accessibilité des structures
et a un recours aux soins différent. Les profession-
nels de I'Ouest observent que les représentations du
handicap psychique/cognitif n’incitent pas les familles
a consulter au sein du systéme de santé. lls rappor-
taient recevoir moins fréquemment d’inquiétudes de
la part des parents que dans le reste du territoire 2.
La récente création des structures devrait améliorer
I'accessibilité des soins et la poursuite de I'étude
permettra de surveiller I'évolution de la prévalence.

Comparaison des prévalences
et caractéristiques des cas observés

La fréquence de la DI et des troubles associés
rapportés dans les dossiers était dans la fourchette
des données de la littérature *®. La fréquence de la PC
était faible au regard de la fréquence décrite concer-
nant I'association de la PC et des TSA ™, ainsi que la
fréquence des troubles anxieux et des troubles défi-
citaires de I'attention souvent décrits avec les TSA'.

La proportion d’enfants vivant en famille monoparen-
tale et/ou dont au moins un des parents déclarait
ne pas travailler est importante dans notre étude et
démontre une certaine précarité de la population.
Néanmoins, ces proportions ne différaient pas de
celles observées dans la population générale du
territoire. Selon les données de I'Institut national de
la statistique et des études économiques (Insee),
prés de 40% des familles étaient monoparentales et
environ 65% des femmes n’exercaient pas d’emploi
en Guyane en 201537,

Bien que les informations soient recherchées de
maniére active dans des sources multiples, nous ne
pouvons totalement affirmer que les enfants pour
lesquels aucune scolarisation ou aucune prise en
charge n’était documentée ne bénéficiaient pas d’'une
scolarisation dans un établissement ou en milieu
ordinaire, non reportée dans leur dossier.
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Une amélioration de la fréquence de la scolarisation
et de la prise en charge des enfants aprés I'obtention
du diagnostic de TSA était observée. Néanmoins,
le nombre de places en structures médico-sociales
n’était pas suffisant pour accompagner tous les
enfants orientés et un quart des enfants fréquentait
uniquement I’école, avec un temps hebdomadaire
parfois tres faible. Les structures sanitaires restent
actuellement essentielles pour pallier la saturation
des services médico-sociaux et libéraux. Cependant
ces structures accueillent souvent en priorité des
enfants présentant des troubles psychiatriques.

La faible taille de I'échantillon, la qualité variable du
remplissage des dossiers, les difficultés d’établir
I’exhaustivité constituent des limites certaines pour
cette premiére tentative d’estimer la prévalence des
TSA et leur prise en charge.

Conclusion

Cette étude apporte des premieres données concer-
nant la prévalence des TSA chez les enfants en
Guyane et met en évidence un décalage entre la préva-
lence observée et les données internationales avec
une grande hétérogénéité au sein du département.
Ces chiffres refletent le nombre de TSA reconnus
et mettent en évidence des difficultés d’accées aux
droits et aux soins en Guyane. Il est prévisible que
'augmentation de l'offre et de I'acces sera suivie
d’une augmentation de la demande. Ce premier état
des lieux de la situation en Guyane pourra servir de
référence pour I’évaluation des progrés du diagnostic
et de la prise en charge. &
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Résumé // Abstract

Le trouble du spectre de I'autisme (TSA) est un trouble fréquent et chronique du neuro-développement a I’étio-
logie multifactorielle. Il se caractérise par une forte hétérogénéité des présentations cliniques et des évolutions.
Les facteurs liés a sa sévérité sont peu connus, en raison notamment de la rareté des bases de données multidi-
mensionnelles portant sur des cas rigoureusement établis. La cohorte Elena a permis le recrutement, de 2013 a
2019, de 900 enfants ayant un diagnostic formel de TSA dont le suivi sera effectué durant six années et s’ache-
vera donc en 2025. L'objectif principal est d’étudier les trajectoires évolutives de ces enfants et d’en explorer les
déterminants grace a un recueil de données large portant sur des variables cliniques, psychologiques, sociales,
biologiques et environnementales. Cet article décrit la méthode, les résultats préliminaires, les perspectives et
les retombées attendues de notre projet.

Autism Spectrum Disorder (ASD) is a prevalent and chronic neurodevelopmental disorder with a multifactorial
etiology. It is characterized by a strong heterogeneity of clinical presentations and outcomes. Factors related to
the severity of ASD are poorly known, in part because of the paucity of multidimensional databases with rigo-
rously established cases. The ELENA cohort has enabled the recruitment, from 2013 to 2019, of 900 children
with a formal diagnosis of ASD, whose follow-up will be carried out over six years and will therefore end in 2025.
The main objective is to study the outcome trajectories of these children and their determinants through a broad
data collection of clinical, psychological, social, biological, and environmental variables. This article describes
the objectives, method, preliminary results and perspectives of our project.

Mots-clés : Trouble du spectre de I'autisme, Trajectoire évolutive, Déterminant, Cohorte
// Keywords: Autism spectrum disorder, Outcome trajectory, Determinant, Cohort

Les facteurs pronostiques du TSA sont peu connus.
L'association d’une déficience intellectuelle est
présentée dans la littérature comme la principale
variable contribuant a un mauvais pronostic. Elle
n’explique qu’une part faible de la variance évolu-
tive, suggérant la nécessité de rechercher d’autres
facteurs dans différents domaines de la santé, du
développement et de I’environnement de I'enfant3-.
Le consensus actuel est en effet que la sévérité
du TSA est déterminée par de nombreux facteurs

Introduction

Le trouble du spectre de l'autisme (TSA) se carac-
térise par I'association de perturbations de la
communication sociale et de profils de comporte-
ments stéréotypés et répétitifs'. Aprés avoir long-
temps été considéré comme une maladie rare, le
TSA est actuellement considéré comme une condi-
tion fréquente dont la prévalence est estimée autour
de 1% en population générale et jusqu’a 20% dans
les fratries d’enfants autistes?. Ce syndrome neuro-

développemental précoce se caractérise aussi par
sa grande hétérogénéité clinique retrouvée au cours
de I’évolution, avec toutefois beaucoup de formes
séveres37. Précocité, sévérité et chronicité font du
TSA un probléeme important aux plans de la santé
publique et de la société.
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dont la compréhension requiert une approche inter-
disciplinaire. Lhéritabilité élevée retrouvée dans
I'autisme, autour de 83%8, n’exclut pas I'implica-
tion de stresseurs de I'environnement susceptibles
d’interagir avec le terrain génétique via notamment
des mécanismes épigénétiques pour influencer le
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neuro-développement, en particulier lors de périodes
sensibles prénatales et postnatales précoces®. La
limite dans 'identification de ces facteurs est la rareté
au plan international des grandes bases de données
multidimensionnelles issues du suivi de populations
de jeunes patients autistes au diagnostic rigoureu-
sement établi. En France, les grandes cohortes
pédiatriques en santé telles que I'Etude longitudi-
nale francaise depuis I'enfance (Elfe)™®, en popu-
lation générale, ou I’'Etude épidémiologique sur les
petits ges gestationnels (Epipage) '''?, en population
d’enfants prématurés, ne ciblent pas spécifiquement
I’étude du TSA, pour lequel elles proposent unique-
ment un dépistage avec la Check List for Autism
Disorders (CHAT) a 36 mois. Elles ne permettent donc
pas de disposer d’éléments probants sur les trajec-
toires évolutives des enfants autistes ni d’étudier le
réle de leurs environnements sur ces trajectoires.

L'étude Epited (étude longitudinale sur des jeunes
adultes atteints d’autisme)®, cohorte prospective
constituée ala fin des années 90, a concerné 106 indi-
vidus avec TSA suivis durant 15 ans. Ses résultats
traduisent I'existence de deux types de trajectoires
évolutives ('une donnant lieu a une compensation des
difficultés développementales et I'autre a leur main-
tien) liees aux niveaux d’intelligence et de langage
observés dans I'enfance, ces variables n’expliquant
toutefois qu’une part modérée de variance de I'évo-
lution. En effet, de nombreux autres facteurs n’ont pu
étre explorés du fait d’'un nombre limité de données
recueillies pour cette étude et du faible échantillon.
Dans ce contexte, I’'enjeu a été la mise en place d’une
nouvelle cohorte prospective portant sur un échan-
tillon plus important d’enfants autistes pour lesquels
un recueil de données large serait effectué.

Dans cet article, nous décrivons les objectifs, la
méthode, les résultats préliminaires et les pers-
pectives de la cohorte Elena dans laquelle ont été
recrutés 900 enfants ayant un diagnostic confirmé de
TSA. Ce protocole est décrit de fagon plus compléte
dans une revue internationale 3.

Objectifs

Les objectifs scientifiques principaux de I’étude sont
d’identifier d’'une part, les phénotypes et trajec-
toires développementales du TSA et, d’autre part,
leurs déterminants aux plans clinique, biologique
et environnemental. Les objectifs secondaires sont
tout d’abord d’évaluer, grace a un appariement des
données de la cohorte Elena a celles du Systéeme
national des données de santé (SNDS), d’'une part
la typologie des parcours de soins des enfants
avec TSA en fonction de leurs caractéristiques et,
d’autre part, la prévalence du TSA au moyen d’un
algorithme d’identification du TSA préalablement
validé a partir des données de la cohorte Elena. Il
s’agit aussi de décrire les caractéristiques psycho-
sociales des parents et celles des fratries d’enfants
ayant un TSA.

Ces objectifs sont actuellement structurés au sein
de plusieurs Work-packages (WP): WP1 — mise
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en place et gestion des biobanques et bases de
données ; WP2 — phénotype clinique ; WP3 — expo-
sitions environnementales (pollution, pesticides,
nutrition, gradient social) ; WP4 — études génétiques
et épigénétiques ; WP 5 — parcours de soin ; WP6 —
dissémination des résultats.

Méthode

Recrutement

Le recrutement a été effectué a partir de 13 centres
répartis dans neuf régions de France métropolitaine ®,
de janvier 2013 au 31 décembre 2019. Ces centres
sont des centres de ressources autisme (CRA) ou
bien des équipes hospitalieres spécialisées qui
recoivent habituellement pour des bilans cliniques
multidisciplinaires des enfants adressés par leur
médecin généraliste ou spécialiste pour suspicion de
troubles du développement.

Inclusion

Elle a été proposée par un médecin investiga-
teur au décours de l'annonce diagnostique aux
parents d’enfants agés de 2 a 16 ans lorsqu’un
diagnostic de TSA était confirmé selon le DSM-5
(5¢ édition du Diagnostic and Statistical Manual of
Mental Disorders)' a I'issue de bilans multidiscipli-
naires comportant au minimum P'Autism Diagnosis
Interview-Revised (ADI-R)", I'’Autism Diagnosis
Observation Schedule version 2 (ADOS 2)', un
bilan psychométrique et la passation de I'échelle
Vineland II'®. Linclusion était confirmée en cas
d’accord signé par au moins 'un des parents. I
n’y avait pas de critére d’exclusion, en dehors d’un
niveau de lecture ou de compréhension insuffisant
du francais de la part des parents.

Recueil de données

Le recueil des données est multidimensionnel
puisqu’il porte sur des données a la fois médicale,
comportementale, développementale et environne-
mentale (niveau social et expositions aux contami-
nants tels que la pollution de I'air et les pesticides).
Il fait appel a des outils et des procédures validés
(tableau 1). Il recouvre des mesures directes par des
professionnels spécifiquement formés et supervisés
(observations, tests) et indirectes (questionnaires
saisis a distance par les parents des participants
dans une base spécifique).

Protocole de suivi

Les enfants bénéficient d’un suivi de six années
comportant les cing points de recueil suivants:
VO (inclusion) ; V1 (VO+18 mois) ; V2 (V0+36 mois) ;
V3 (VO+54 mois) et V4 (VO+72 mois). Le suivi
comporte des visites dans les centres (VO, V2 et V4),

M Liste des centres associés par région : C1-CRA Languedoc-Roussillon ; C2-
CRA Rhone-Alpes Auvergne ; C3-CRA Lorraine ; C4-UE CH Versailles ; C5-UE
Hopital Necker ; C6-UE CH La Pitié Salpétriére ; C8-CRA PACA Marseille ;
(9-CRA PACA Nice ; C10-CRA Poitou-Charentes ; G11-CRA Lille ; C12-CRA
Toulouse ; C16-CRA Champagne Ardenne ; C17-CRA Bourgogne.
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Tableau 1
Outils de recueil de données dans la cohorte Elena, France

Evaluation clinique de P’enfant
ADI-R

ADOS 2

VABS I

Qe

Questionnaires sur I’enfant

< X X X

Rapport médical
Social/interventions
SRS-2v

ABC*

CBCL¢

Conners

Profil sensoriel

<X X X X X X X X

Kidscreen-27

Questionnaires sur les parents
Exposition environnementale (grossesse)
WCC-Re

HADS'

ISP?

PAR-DD-QOL"

Prélévements biologiques (en cours)
Sang (enfant + parents)

< X< X X X

Cellules jugales (si refus prise de sang)
Gouttes de sang sur buvard (DBS)
Selles

Dents de lait

>
>

X X X X X X X X
<X X X X X X X X

< X< X X
>x< X< X X

>x< X X X X

ADI-R : Autism Diagnosis Interview-Revised ; ADOS 2 : Autism Diagnosis Observation Schedule version 2; VABS Il : Echelle de Vineland II.
2 Ql : Quotient intellectuel ;* SRS-2 : Social Responsiveness Scale, version 2,¢ ABC : Aberrant Behavior Cheklist ;¢ CBCL : Child Behavior CheckList ;
¢WCC-R : échelle de coping ;" HADS : Hospital Anxiety Depression Scale ;9 ISP : Indice de stress parental ;" PAR-DD-QOL : Qualité de vie familiale.

des interviews téléphoniques des parents (V1) et des
questionnaires parentaux remplis sur internet (VO, V1,
V2, V3 et V4) (figure 1).

Critéres d’évaluation
Critére principal

Il concerne les comportements adaptatifs de I'enfant
évalué avec I'échelle de Vineland Il (VABS II)'® utili-
sable chez des enfants de tous ages et tous niveaux
de développement, y compris ceux se prétant avec
difficulté a une évaluation. Léchelle de Vineland
permet de calculer des scores dans trois domaines
importants du fonctionnement de I'enfant (commu-
nication, socialisation et autonomie), qui sont tres
corrélés a son niveau intellectuel général.

Critéres secondaires

e Mesures cliniques concernant I'enfant : sévé-
ritt du TSA, quotient intellectuel, niveau de
langage, troubles comportementaux, qualité

de vie, comorbidités psychiatriques et neuro-
développementales, profil sensoriel.

Mesures psychosociales concernant les
parents : symptémes anxio-dépressifs, coping,
stress, qualité de vie.

Mesures cliniques concernant les fratries :
phénotype d’autisme élargi et comorbidités
psychiatriques et neuro-développementales.

Données médicales concernant I’enfant : anté-
cédents médicaux (neurologiques, génétiques
et périnataux) et développement (dge parental,
grossesse, accouchement, développement
psychomoteur), résultats d’examens complé-
mentaires (EEG, IRM cérébrale, ECG, ETT) et
d’analyses génétiques déja effectuées dans le
cadre des soins courants.

Mesures d’expositions environnementales
rétrospectives : historique résidentiel, descrip-
tion du logement durant la grossesse (super-
ficie, exposition au bruit, qualité de I'air), usages
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Figure 1

Calendrier de suivi de la cohorte Elena, France

Jo
Vo

= Evaluation clinique
de I’enfant

= Questionnaires
concernant I’enfant

= Questionnaires
concernant les parents

J0+18 mois
Vi

J0+36 mois
V2

» Vineland
» Questionnaires

= Evaluation clinique
de I’enfant

= Questionnaires
concernant’enfant

= Questionnaires
concernant les parents

» Questionnaires
social et de prise
en charge

J0+72 mois
3

= Evaluation clinique
de I'enfant

= Questionnaires
concernant ’enfant

= Questionnaires
concernant les parents

de pesticides domestiques et mode de vie de la
meére pendant la grossesse (régime alimentaire,
produits de soins...), expositions profession-
nelles des deux parents.

e Prélevements sanguins pour des tests géné-
tiques et prélevement de selles pour I'étude du
microbiote (pour une partie de la cohorte pour
des contraintes financiéres).

e Parcours de soins : exposition a des médicaments
pendant la grossesse, consommations de soins
(milieu hospitalier et libéral) et de médicaments.

Gestion des données

La saisie des données est effectuée électronique-
ment grace a un eCRF (electronic Case Report
Form) développé a I'aide du logiciel d’Ennov Clinical
pour les mesures directes et un eCRF parental
développé par Epiconcept grace a I'application
Voozanoo pour les mesures indirectes rensei-
gnées par les parents. Ces données hébergées
par un data center agréé font I'objet de vérifica-
tions régulieres et de corrections assurées par un
data manager et un attaché de recherche clinique.
Des contrbles sont effectués a la saisie et a posté-
riori, avec un retour aux dossiers sources en cas
d’incohérences.

Ethique et réglementation

Cette étude arecu I'accord du Comité de protection des
personnes (CPP) Sud Méditerranée 1 le 8 octobre 2014
(référence interne 14 75) et de la Commission nationale
de l'informatique et des libertés (Cnil) le 7 juillet 2015
(demande d’autorisation n°914281).

Résultats

Les données étant encore en cours de recueil, les
résultats portent sur une extraction partielle de la
base réalisée le 1°" novembre 2018.

Inclusions effectuées

La cohorte Elena est une cohorte ouverte, prospec-
tive et multicentrique ayant pour promoteur le CHU de
Montpellier également coordonnateur de la cohorte
Epited. Au 31 décembre 2019, environ 900 enfants
avec un diagnostic confirmé de TSA ont été inclus
a partir de 13 centres dans 9 régions pour un suivi
prévu sur 6 années (figure 2)
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Des caractéristiques a I'inclusion trés hétérogénes

Cing-cent-quarante-huit (83,3%) des participants
sont des garcons et 110 des filles (16,7%). Lage est
de 5,95 ans en moyenne (écart-type, ET : + 3,3),
avec une étendue allant de 2 a 16,5 ans. Le quotient
intellectuel moyen des enfants est de 71 + 27,4 dans
I’échantillon total, ce qui implique que 30,9% des
enfants ont une déficience intellectuelle sévére ou
modérée (QI<55) et 69,9% ont une déficience intel-
lectuelle Iégére, voire n’ont pas de déficience (QI>55).
Le score moyen de sévérité autistique mesurée par
’ADOS-2 est de 7 = 2, impliquant que 12% des
enfants ont des symptomes légers (score entre [1;4])
et 88% des symptdbmes modérés a séveres
(score >4). Al’échelle de Vineland Il mesurant le fonc-
tionnement adaptatif, le score moyen est de 68,9 +
15,2 en communication, 68,9 + 11 en socialisation
et 72,95 + 1,13 en autonomie. Concernant le niveau
de langage extrapolé a partir de I'item 31 de ’ADI-R,
52,8% des enfants ont un langage fonctionnel, 21%
n’utilisent quotidiennement que quelques mots et
26,2% n’ont pas de langage. L'age moyen auquel un
premier avis diagnostique a été donné aux parents a
propos des difficultés de leur enfant se situe autour
de 2,8 = 1,9 ans. Pourtant le diagnostic de TSA
n’'a été établi que beaucoup plus tard, autour d’un
age moyen de 4,9 + 2,9 ans. Comme lillustrent les
écarts-types du tableau 2, la variabilité interindivi-
duelle est importante dans la cohorte.

Un suivi prospectif en cours (figure 2)

La période d’inclusion a été cldturée au
31 décembre 2019 avec une période de suivi qui
s’achévera en 2025 pour tous les patients, confor-
mément au protocole. Le suivi des patients est
effectué par des psychologues formés aux outils
de recueil et aux procédures prévues par notre
recherche. Les enjeux de ce suivi prospectif sont
a la fois la fidélisation des participants et I'actua-
lisation réguliere de leurs coordonnées entre les
différents temps du suivi. Des efforts importants
sont donc faits pour favoriser la communication a
destination des participants. lls visent a actualiser
leurs coordonnées pour éviter de les perdre de vue,
a identifier et lever des obstacles éventuels a leurs
participation, a entretenir un lien privilégié (contacts
téléphoniques, mails, « diplome » et sac de « jeune
chercheur » offert a I’enfant a la fin des bilans, carte
personnalisée adressée a I'enfant au moment de
son anniversaire).
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Figure 2

Diagramme de flux de la cohorte ELENA (au 1" novembre 2018), France

1 000 participants attendus dans Elena

844 participants éligibles

_| Participants éligibles non inclus

766 consentements signés

A TR ) U 20 de janvier 2012 a novembre 2018

— Refus de participer : n=78

Participants exclus
- Retrait de consentement : n=25

658 participants a W0
(inclusion)

N=300

V1=V0+18 mois
En cours

V2=V0+36 mois

V4=V0+72 mois

Tableau 2

Caractéristiques sociodémographiques des enfants
de la cohorte Elena, France

Garcons, % (n) 83,3 (548)
Filles, % (n) 16,7 (110)
Sexe-ratio? 5,0
Age (années), M = ET® (n) 5.95 + 3,3 (658)
Niveau cognitif (estimation QI°)
Avec déficience (Q1<70), % (n) 48,4 (246)
Sans déficience (QI>70), % (n) 51,6 (262)
Score de sévérité-ADOS 7,0 +2,0(551)

Niveau adaptatif (VABS II)
SS¢ Communication 68,9 + 15,2 (614)
72,95 + 13,1 (615)

68,9 = 11,0 (614)

SS Vie quotidienne
SS Habiletés sociales
Langage global

Fonctionnel, % (n) 52,8 (211)
Pas d’utilisation de phrases <3mots, % (n) 21,0 (84)
Moins de 5 mots, % (n) 26,2 (105)

Age lors de la 1¢ demande d’avis
diagnostique, M = ET" (n)

2,8 +1.9(281)

Age lors du 1¢ diagnostic, M = ET® (n) 4,9 +209(381)

= Nombre Gargons/Nombre de Filles ;> M = ET (n): Moyenne =+ Ecart type
(effectif) ;¢ QI : Quotient intellectuel ;¢ SS=Score standard

Le taux de refus de participation a I'étude a été de
9,2% environ. Par ailleurs, le taux d’attrition constaté
a 3 ans de suivi est de 3,3%.
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> Refus de poursuivre le suivi : n=14,
- Inclus atort:n=12
- Données manquantes sur le critéres de jugement : n=57

Perdus de vue
- n=22

Structuration d’un réseau de cliniciens
et de chercheurs

La constitution de la cohorte Elena s’est appuyée sur
un réseau de cliniciens et de chercheurs structuré en
un consortium comportant un comité de pilotage qui
se réunit régulierement depuis 2014. Ce réseau s’est
élargi dans un second temps a des chercheurs inter-
nationaux et des parents impliqués notamment dans
le comité scientifique de la cohorte.

Un projet qui n’existerait pas sans la collaboration
des familles

Ladhésion des familles au projet se traduit par des
taux élevés d’accord de participation et d’observance
au cours du suivi. Le maintien de cette participa-
tion est renforcé par la remise de comptes rendus
détaillés des visites de suivi des enfants (tres appré-
ciés des familles) et une vigilance (en lien avec les
centres investigateurs, notamment les CRA) aux
questions médicales ou sociales que nous adressent
les familles, qui peuvent nous contacter sur une boite
mail dédiée. Des bulletins d’information annuels
leurs sont envoyés et des journées scientifiques sont
également organisées autour de thématiques reliées
au projet de cohorte. Des captations vidéo de ces
conférences, disponibles sur le site internet dédié a la
cohorte Elena (www.elena-cohorte.org), les rendent
accessibles au plus grand nombre de familles. Les
familles ont également participé a la validation de
nos perspectives, en particulier celle d’'une cohorte
prénatale de fratries a risque de TSA. Ainsi, les
familles interrogées par questionnaires et dans le
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cadre de « focus group » sur I'intérét et les éven-
tuelles limites de ce projet nous y ont encouragé et
ont permis d’adapter certains aspects du protocole.

Résultats attendus

lls recouvrent la constitution en cours d’une base de
données multidimensionnelle a méme de favoriser
la compréhension des trajectoires évolutives des
enfants avec un TSA, ce qui est trés important pour
planifier la réponse a leurs besoins en termes d’acces
alasanté, al’éducation et aux soins. Par ailleurs, notre
projet s’oriente vers lidentification de marqueurs
cliniques et biologiques pour contribuer au diagnostic
précoce du TSA et limiter I'errance diagnostique que
connaissent malheureusement beaucoup de familles.
Un autre impact potentiel est de limiter I'incidence du
TSA par des mesures de prévention en santé rendues
possibles par I'identification de facteurs de risque
modifiables, notamment au plan de I’environnement.
Selon le modéle d’une origine développementale
précoce des maladies et de la santé, des stres-
seurs environnementaux intervenant lors de fenétres
d’expositions périnatales (médicaments, infections,
produits chimiques comme les perturbateurs endo-
criniens, ou encore pollution) sont susceptibles de
perturber le neuro-développement et de donner lieu
a des troubles séveres tels que le TSA. Linterdiction
récente chez toute femme en &ge de procréer de la
prescription de Dépakine®, mise en cause dans la
survenue de troubles neuro-développementaux chez
des enfants exposés en période anténatale, illustre
cette démarche de prévention. Par ailleurs Elena,
de par son caractere multidimensionnel, est déja le
creuset d’une recherche translationnelle sur 'autisme
favorisant la rencontre et les collaborations de clini-
ciens et de chercheurs venant de I’épidémiologie et
de la recherche fondamentale. Enfin, le chainage des
données des enfants de la cohorte Elena avec celles
du SNDS relatives au parcours et a la consomma-
tion de soins incluant la période foetale permettra des
études médico-économiques pour estimer les colts
des prises en charge et le reste a charge des familles
ainsi que I'étude des inégalités sociales de santé.

Forces, limites de la cohorte Elena
et perspectives

Notre étude repose sur un échantillon de grande
taille de cas confirmés suivis prospectivement sur
une longue durée, en ayant pris soin de recueillir de
nombreuses variables relatives au développement
de I'enfant, a sa santé et son environnement. Cela
permet non seulement une description précise des
trajectoires de développement a long terme, mais
aussi d’explorer leurs déterminants dans différentes
dimensions supposées intervenir dans I'’évolution du
TSA. Toutefois, nombre d’informations, notamment
celles concernant la période périnatale, sont collec-
tées rétrospectivement, ce qui introduit des biais. De
plus, le suivi des enfants débuté aprés seulement
qu’un diagnostic soit établi de fagon certaine ne
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permet pas d’étudier la période des prodromes, alors
que sa meilleure connaissance apparait aujourd’hui
nécessaire pour mieux comprendre I'installation du
syndrome et mettre au point des interventions tres
précoces. Cela nous conduit a envisager de mettre
en place une cohorte prénatale de nourrissons dont
le risque d’autisme est particulierement augmenté car
ils appartiennent a des fratries d’enfants autistes. Une
telle cohorte favorisera I'étude des caractéristiques
développementales trés précoces dans le TSA et
d’autres troubles neuro-développementaux. Elle sera
déterminante aussi pour identifier des biomarqueurs
du diagnostic précoce et de l'effet des traitements. Bl
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