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Introduction

Introduction

Décrit pour la premiere fois en 1943 par Léo Kanner (Kanner, 1943), autisme est un
trouble du développement qui se caractérise définit comme des «Troubles Envahissant du
Développement » (TED) dans le DSM-IV .Cette définition a été remplacée dans le DSM-V
par le terme «Troubles du Spectre Autistique» (TSA). Ceux-ci sont inclus dans une catégorie
plus large celle des troubles neuro-développementaux (troubles du développement
neurologique). II est caractérisé par des déficits dans les interactions sociales et la
communication, associés a un répertoire de comportements restreint, répétitif et stéréotypé

(American Psychiatric Association, 2013).

L’autisme toucherait trois a quatre fois plus de garcons que de filles (Yeargin-Allsopp
et al., 2003) et affecterait 1 enfant sur 160 dans le monde selon les dernieres estimations de
POMS. En Algérie, aucune estimation exacte n’a été rapportée mais environ 39000 autistes

ont été recensés (Ziani-Bey, 2016).

L’augmentation de la fréquence d’autisme au cours des dernieres décennies constitue
un probleme majeur de santé publique. De ce fait plusieurs études ont été réalisées pour
identifier les facteurs génétiques, épigénétiques et environnementaux impliqués dans

I’étiologique complexe et multifactorielle de cette maladie (Jiang et al., 2013 ; Shelton et al.,
2014).

Différentes chercheur dans plusieurs études soulevant la question des phénotypes
pertinents dans les études génétiques sur lautisme. Lord et al, insistent sur I'intérét de
quantifier le phénotype grace a [l'utilisation des algorithmes des instruments diagnostiques
(16, 17). L’étude des compétences langagieres et sociales des parents de sujets autistes
présente un intérét pour la compréhension des mécanismes étiopathogéniques impliqués dans
Pautisme, a plusieurs titres : comme variables a inclure dans Dinterprétation des études
génétiques, mais également comme facteurs susceptibles d’interférer dans la mise en place
des interactions précoces entre ’enfant et ses parents. Dans un autre article, Bishop et al, ont
créé un autoquestionnaire rapide — I'Autism Spectrum Quotient (AQ) — permettant

d’identifier le degré de « traits autistiques » appelé broader phénotype chez des adultes ayant

un QI normal (9.
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Dans cette étude, nous avons testé I'efficacité d’un autoquestionnaire de Rousselot et
al qui est adaptéé du I'autoquestionnaire Autism Quotient (AQ) construit par S. Baron-Cohen,
visant la caractérisation d’un endophénotype parental, défini par la présence significative de «
traits apparentés aux troubles autistiques » dans les domaines de la socialisation, de la
communication, de I'imagination et de la rigidit¢. Nous avons comparé les résultats obtenus
pour les parents d’enfants autistes a ceux d’un groupe de parents d’enfants normal dans la
Wilaya de Mostaganem, prenant en compte plusieurs parametres(dge et sexe des parents,
niveau d’étude et la consanguinité ,[.’Age a la grossesse des meres , rang dans la fratrie des

enfants) .
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I. Généralités sur les TSA

1.1 Historique

Le psychiatre suisse Eugen Bleuler fut le premier a employer le terme « autisme » (ou
plus exactement « autismus », en allemand) dans un article de 1911 pour parler du retrait
social observé chez des adultes schizophrenes ; il désigna ainsi ce repli sur soi par le terme «
autisme », issu du grec « autos », qui signifie soi-méme. C’est ainsi que 1’autisme fut le
premier des troubles envahissants du développement a &tre nommé. Il a cependant fallu
attendre quarante ans pour qu’en 1943, Leo Kanner, médecin pédopsychiatre d’origine
austrohongroise, formé a Berlin et vivant aux Etats-Unis, soit le premier a faire une
description clinique de I’autisme basée sur 1’observation de onze enfants. L’autisme apparait
ainsi comme une « inaptitude des enfants a établir des relations normales avec les personnes
et a réagir normalement aux situations », accompagnée d’un « trouble du contact affectif », et

apparaissant des le début de la vie (Kanner, 1943).

Tableau 1: Caractéristiques cliniques décrites par Kanner en 1943 sur la base de 1’étude de

onze enfants autistes.

Interactions sociales Incapacité a interagir avec des personnes, notamment des
membres de la propre famille de 1’enfant, des le début de la

vie

Langage Incapacité a développer la parole, ou utilisation anormale,
essentiellement non communicative du langage pour ceux qui
parviennent a parler. Chez tous les enfants ayant acquis le
langage (huit cas), on observe une inversion de 1 utilisation
des pronoms, accompagnée dans certains cas d’écholalie, d’un
questionnement obsessionnel et d’une utilisation rituelle de la

parole.

Comportement Réactions anormales face aux objets environnementaux et aux
événements, tels que la nourriture, les bruits forts et les objets
en mouvement. Kanner constate que le comportement de
I’enfant semble régi par un désir obsessionnel anxieux du
maintien de I’uniformité, qui a conduit a une limitation de la

diversité des activités spontanées.
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Capacités intellectuelles Bon potentiel cognitif avec une excellente mémoire reflex et

des performances normales au test non-verbal de Seguin.

Santé physique Etat physique normal. Plusieurs enfants ont une démarche
maladroite, mais tous présentent une bonne coordination

musculaire fine.

1.2 Définitions

L’autisme est un trouble du développement caractéris€ par des altérations de la
communication verbale et non verbale, du contact et des relations sociales ainsi que des
comportements et activités répétitifs et restreints. Ces symptdmes apparaissent avant 1’age de
3 ans et sont regroupés sous l’appellation « triade autistique ». Plus précisément des
anomalies de comportement sont constatées envers les objets ou les personnes et dans certains
secteurs du développement tel que le langage, la motricité, les capacités sensorielles et
cognitives, la compréhension et I’expression des émotions. L.’enfant autiste établit rarement le
contact et semble méme I’éviter, I’évitement du regard est caractéristique. Il n’exprime pas
ses émotions par la mimique et est incapable de comprendre celles d’autrui, de méme pour
I’imitation des gestes simples lors de jeux ou d’activités. Le langage expressif est absent ou
retardé, certaines particularités telles que les écholalies sont fréquemment observées. La
communication non verbale par les gestes ou les mimiques reste limitée. L.’activité est pauvre,
répétitive et stéréotypée comme par exemple aligner un nombre déterminé de jouets toujours
dans le méme ordre. On peut observer certains troubles sensoriels notamment au niveau
auditif, ils peuvent se traduire par une hyper ou une hypo sensibilité aux bruits. On rencontre
par ailleurs des perturbations du traitement des informations sensorielles, caractérisées par
une réactivité particuliere aux stimulations visuelles (fascination pour certaines lumieres),
gustatives (des manies alimentaires), auditives (intolérance au bruit et a certaines fréquences),
ou encore au toucher (développement d’aversion ou d’attirance pour certains tissus). Les
enfants autistes peuvent avoir des réactions d’angoisse, de colere ou d’agressivité
disproportionnées face au changement de leur environnement quotidien. L’activité motrice
peut étre réduite ou augmentée, des attitudes posturales inhabituelles (la marche en écartant
les bras) sont souvent observées. Par ailleurs, des troubles du sommeil, insomnies ou réveils
nocturnes sont fréquents chez ces enfants. La plupart des enfants autistes présentent un retard

mental associé, leur quotient de développement est inférieur a 70, actuellement la proportion

4
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est estimée a 75% (Volkmar et al, 2003). Lorsque que le retard mental est important, le
probleme du diagnostic de l'autisme peut se poser car le retard mental peut masquer certains

signes propres a I’autisme.

De méme, une épilepsie est observée chez 12 a 39% des patients autistes (Hara, 2007)
alors que la prévalence de 1’épilepsie est estimée entre 0,5 et 1% dans la population générale

(Hauser et al, 1991).
1.3 Evolution d’une classification

Depuis la premiere définition de 1’autisme par Kanner en 1943 et jusqu'a nos jours, les
spécialistes n’ont eu de cesse d’affiner et d’améliorer leurs criteres de diagnostic afin d’établir
une classification consensuelle qui puisse étre utilisée par toute la communauté scientifique et

médicale. Trois échelles internationales de classification sont alors utilisées (Contejean et

Doyen, 2012) :

La CIM: La Classification Internationale des Maladies, diffusée par 1’OMS
(organisation mondiale de la santé), parle de TED (troubles envahissant du développement). 1l
s’agit d’un guide diagnostic fiable. Selon cette classification I’autisme est considéré comme
un handicap et non une maladie (World Health Organization, 2004). Sa 11eme version est
en cours d'élaboration (CIM-11), une premiere version de la CIM-11 a été publiée et

commentée au mois d'octobre 2016 et la version finale devrait étre publiée en 2018.

Le DSM (Diagnostic and Statistical Manual of Mental disorders), rédigé par
I’ American Psychiatric Association. Le trouble autistique n’apparait que dans la 3eme
version. La version utilisée actuellement est la version IV révisée (DSM-IV-TR, 2000), qui
fait apparaitre I’autisme dans la catégorie des troubles envahissants du développement (TED).
La 5eme version est en cours de rédaction. Par la suite, la catégorie diagnostique de TED a
été abandonnée avec la publicat ion du DSM-5 (American Psychiatric Association,
2013) et remplacée par la catégorie générale « Troubles du Spectre Autistique » (TSA)
contenant I’ensemble des sous-types précédemment classifiés au sein des TED (a
I’exception du syndrome de Rett) et enfin selon DSM-5, les TSA sont classés dans la

catégorie des troubles neuro-développementaux.

La CFTMEA est la classification Francaise des Troubles Mentaux de 1’Enfant et de
I’ Adolescent. Elle a été établie a partir de travaux francais, la 2éme version est parue en 2000

(CFTMEA-R-2000) et reste la version actuellement employée.

5
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La CFTMEA classait I’autisme dans les psychoses précoces mais elle s’est rapprochée

de la CIM-10 et du DSM-IV afin d'améliorer la compatibilité par rapport a la CIM-10, et a

adopté les troubles envahissants du développement en synonyme des psychoses précoces de

l'ancienne classification et elle a introduit le syndrome d'asperger et les troubles désintégratifs

de l'enfance (Contejean et Doyen, 2012).

Tableau 2 : Evolution des intitulés diagnostiques des TSA en fonction des classifications

(American Psychiatric Association, 2013).

associée a un
retard mental et a
des mouvements

stéréotypés

Psychose précoce
déficitaire. Retard
mental avec
troubles
autistiques ou
psychotiques

Autres psychoses

précoces ou autres

TED

Dysharmonies

psychotiques

envahissant du
développemen
t non spécifié
(y compris
autisme

atypique)

CIM-10 CFTMEA-R DSM-IV-TR DSM-5
e Autisme infantile e Autisme infantile e Trouble Trouble du
Syndrome de Rett e précoce - type autistique Spectre
Autretrouble Kanner e Syndrome de Autistique
désintégratifde e Troubles Rett Trouble
I’enfance désintégratifs de e Trouble autistique
Syndrome I’enfance désintégratif Pas de
d’ Asperger e Syndrome de I’enfance correspondanc
Autisme atypique d’Asperger e Syndrome e
Autres TED e Autres formes de d’ Asperger Troubles
Hyperactivité I’autisme e Trouble désintégratifs

de I’enfance
Syndrome
d’Asperger
TED non
spécifiés

Pas de
correspondanc
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Le DSM-IV et la CIM-10 sont deux classifications reconnues internationalement et les
criteres sont sensiblement les mémes, malgré des termes quelque fois différents. La CIM-10
n’est cependant pas limitée, contrairement aux deux autres classifications, aux maladies

mentales mais s’étend a I’ensemble des maladies.

Les principaux instruments de diagnostic et d’évaluation clinique de 1’autisme sont la
CARS (Childhood Autism Rating Scale, Schopler et al, 1980) qui est une échelle
d’observation, 1’ADI (Autism Diagnostic Interview) et 1I’ADI-R (Autism Diagnostic
Interview-Revised) (Lord et al, 1994) qui sont des outils d’entretien semi-structuré et
I’ADOS-G (Autism Diagnostic Observation Schedule-Generic) (Lord et al., 2000) qui est un
outil d’observation semi-structuré. Notre unité de recherche a aussi développé un outil
d’évaluation des comportements autistiques, la BSE-R (Behavioral Summarized Evaluation
Revised) (Barthélémy et al, 1997) qui est particulierement adaptée pour les enfants

présentant un comportement atypique.
I1. Epidémiologie
2.1 Prévalence

Quand il a été identifié, 1’autisme était considéré comme une maladie rare de
I’enfance. La premiere étude €pidémiologique avait calculé la prévalence (nombre de cas/
population) de 1’autisme au sens strict (I’autisme de Kanner), et non de I’ensemble des TSA,
et portait sur une population de 78 000 enfants agés de 8 a 10 ans du comté du Middlesex
(Angleterre). Apres évaluation par des questionnaires comportementaux, la prévalence avait

été estimée a environ 4,5/10 000 (soit 0,04%) (Lotter, 1966).

Eric Fombonne, dans une revue examinant 47 études, rapporte des prévalences tres
variables de 0,7 a 72,7 pour 10 000. II note une corrélation positive entre la prévalence et
I’année de 1’étude, il estime la prévalence de 1’autisme a 22 pour 10 000 et celle de 1’ensemble

des TED a 66,7 pour 10 000, soit un individu sur 150 (Fombonne, 2009).

En Algérie, Il n’y a pas de données précises mais environ 39000 autistes ont été

recensés selon le ministere de la solidarité nationale (Ziani-Bey, 2016).

On ignore encore la prévalence de ces troubles dans beaucoup de pays a revenu faible
ou intermédiaire mais il semblerait que la prévalence des troubles du spectre autistique

augmente a 1’échelle mondiale.
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Cette augmentation apparente de la prévalence peut s’expliquer de nombreuses facons,

a savoir :

- ’élargissement des criteres diagnostiques, qui permet aujourd’hui la reconnaissance
de cas moins séveres que I’autisme typique qui n’auraient pas été diagnostiqués auparavant

(King et Bearman, 2009).

- Paugmentation de 1’4ge parental a la naissance des enfants qui constitue un facteur

de risque pour les TSA (Gardener et al., 2009).

- I’influence de facteurs environnementaux, comme la pollution, les pesticides ou
autres toxines, mais, a part quelques exceptions, aucune preuve scientifique établissant un lien

clair avec I’environnement n’a encore été rapportée (Nevison, 2014).
2.2 Influence du sexe et de la génétique

Le sex-ratio a peu changé depuis les premieres études épidémiologiques, il est de 3 a 4
garcons pour une fille (Fombonne, 2003 ; Yeargin-Allsopp et al., 2003). Le sex-ratio est
moins élevé lorsqu’il y a un retard mental modéré a sévere associé (2 garcons pour 1 fille). En
revanche, en absence de retard mental, le sex ratio est plus élevé (6 garcons pour 1 fille)
(Fombonne, 2003). La proportion d’autres enfants atteints dans les fratries avec un enfant
déja atteint est plus importante que dans la population générale (environ 22 fois plus)
(Schaefer et al, 2008, Lauristen et al., 2005). Les risques de récurrence sont respectivement

de 4% et 7% si I’enfant affecté est un garcon ou une fille (Jorde et al, 1991).
2.3 Influence de I’origine ethnique, de la géographie et du milieu social

Alors qu’aucune étude anthropologique complete n’ait été réalisée, nous pouvons
cependant observer d’apres les études et enquétes réalisées que 1’on trouve des cas d’autisme
sur I’ensemble des continents, aucune ethnie ou pays ne semblent échapper a ce trouble. Il en
est de méme lorsque 1’on observe les différentes classes sociales de la société. Les hypotheses
développées par Kanner, ou 1’autisme était associé a une classe sociale aisée et
intellectuellement instruite ne sont plus d’actualité aujourd’hui, les différences sociales ou

professionnelles ne représentent pas un facteur déterminant dans 1’apparition de la maladie

(De Giacomo et Fombonne, 1998).
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3. Génétique de ’autisme
3.1 Emergence d'une étiologie génétique

L’étiopathogénie des TSA est complexe et multifactorielle, deux types d’études sont
alors utilisées pour démontrer 1’existence d’une composante génétiques dans les TSA: les
études de familles qui comparent le risque de récurrence chez les apparentés de premier degré
d'enfants atteints par rapport a la population générale et les études de jumeaux qui comparent
le taux de concordance chez les monozygotes (qui ont 1’intégralit¢é de leur génome en
commun) et les jumeaux dizygotes (qui ne partagent que la moiti€ de leurs genes) et estiment

I'héritabilité (Freitag, 2007).

L’héritabilité (variance génétique/variance phénotypique) des TSA, qui correspond a
la contribution des facteurs génétiques dans la constitution du phénotype, est estimée
aujourd’hui a environ 80 % (Lichtenstein et al., 2010). Quant au taux de récurrence il est
estimé a 18,7 %, par rapport a la prévalence dans la population générale qui est d’environ 1 %

(Ozonoff et al., 2011).

Plus récemment, il a été montré également, a partir de I'analyse de 5 237 familles, que
le taux de récurrence des TSA chez les fréres et sceurs d'enfants atteints (environ 10%) est
deux fois supérieur a celui calculé chez les demi-fréres et demi-sceurs, ce qui est un argument
supplémentaire en faveur d'une composante génétique forte dans les TSA (environ 5%)

(Constantino et al., 2013).

Des taux de concordance élevés chez les jumeaux monozygotes (88%) comme chez
les dizygotes (31%) ont été rapporté par Rosenberg et ses collaborateurs dans une étude
réalisée sur des échantillons de 277 paires de jumeaux avec TSA, (210 dizygotes et 67
monozygotes) (Rosenberg et al., 2009). Cependant la concordance chez les jumeaux
monozygotes n'est pas a 100%, ce qui laisse supposer qu’il existe d’autres facteurs

(environnementaux et /ou €pigénétiques) pouvant entrainer 1'apparition du trouble.

Et enfin dans une étude récente, réalisée sur une cohorte incluant plus de deux millions
d’enfants suédois dont 14 516 avec un diagnostic de TSA, le risque relatif de récurrence
(RRR), qui est le risque relatif de 1'autisme chez un participant avec un frere ou un cousin
diagnostiqué autiste ( exposé ) par rapport au risque du participant avec aucun des membre de
la famille diagnostiqué autiste (non exposée), a été estimé a 153 pour les jumeaux

monozygotes, a environ 8 chez les dizygotes, 10 chez les freres et sceurs d’enfants atteints
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(similaire a celui des jumeaux dizygotes) et environ 3 fois supérieur a celui des demi-freres et
demi-sceurs paternelles (2.9) ou maternelles (3.3) d’enfants atteints. Le RRR a également été
estimé pour les cousins (environ 2), ce qui confirme le fait que le risque de récurrence est

corrélé au degré de parenté avec 1’individu atteint (Sandin et al., 2014).
3.2 Pathologies génétiques associées a 1'autisme

Lorsque les traits phénotypiques qui définissent la triade autistique sont observés chez
des patients présentant également une autre pathologie pour laquelle 1’origine génétique a été
démontrée, on parle d’autisme syndromique. L’étude de ces pathologies peut contribuer a une
meilleure compréhension des processus physiopathologiques moléculaires, cellulaires et

comportementaux a I’origine de 1’autisme.

On peut citer parmi les différents autismes syndromiques le syndrome de Rett, la
sclérose tubéreuse de Bourneville, les syndromes d’Angelman et de Prader Willi (implications

du chromosome 15q), et le syndrome de 1’X fragile.

Il est cependant important de souligner les conclusions de la récente revue de Moss et
Howlin constatant qu’il existe des différences qualitatives subtiles dans la présentation des
syndromes autistiques dans les maladies associées (Moss et Howlin, 2009). D’apres leurs
analyses, la déficience mentale de 1’individu a clairement un role a jouer en ce qui concerne la
présentation de caractéristiques de type autistique, et des précautions doivent étre prises lors
de I’évaluation des symptomes autistiques dans les maladies génétiquement déterminées
associées a des déficiences mentales séveres. Méme si le degré de déficience mentale ne peut
étre le seul indicateur de la prévalence €levée des caractéristiques d’autisme dans certains
syndromes spécifiques, il reste nécessaire d’interpréter avec prudence les similitudes entre
I’autisme et les phénotypes comportementaux de certaines maladies génétiques associées

(Moss et Howlin, 2009).
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3.3 Les anomalies chromosomiques

Des anomalies cytogénétiques ont été identifiées sur presque tous les chromosomes
(Fig.1) (Lintas et Persico, 2009), et représentent environ 5% des causes génétiques

identifiées dans les TSA (Miles, 2011).

Les anomalies les plus fréquemment observées et signalées sont les délétions ou les
duplications de la région proximale 15q. Une association avec des aneuploides
chromosomiques entieres telles que (le syndrome de Klinefelter 47, XXY et la mosaique
45,X /1 46,XY) a également été observée ainsi que d'autres aneuploides partielles, incluant les

délétions de 2q37, 7q, 18q et Xp et la duplication de 22q13 (Schaefer, 2016).

Des anomalies cytogénétiques au locus 15q11-ql3 sont également assez fréquentes
chez les personnes atteintes de TSA (Christian et al, 1999). Une base de données d'anomalies
chromosomiques rapportées chez des personnes atteintes de TSA  est disponible a

http://projects.tcag.ca/autism/ (Marshall et al, 2008).
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Figure 1 : Idiogramme des anomalies chromosomiques les plus fréquentes associées aux
TSA. Représentation de 25 loci (en rouge) qui sont connus comme étant impliqués dans les
TSA. On remarque que la majorité des anomalies se retrouvent au niveau des régions

télomériques et centromériques (Liu et Takumi, 2014).
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3.4. Les syndromes génétiques
Plusieurs syndromes peuvent étre associés aux l'autisme, parmi ceux ci on peut citer :
3.4.1 Le syndrome de Rett

Le syndrome de Rett est un trouble neurologique faisant partie des TED. Il est causé
dans 80 % des cas par une mutation du géne MECP2 situé sur le chromosome X. Ce
syndrome affecte majoritairement les femmes et se caractérise par une régression du langage
et de la motricité, une microcéphalie (petite téte) et des torsions des mains. Des chercheurs
ont récemment mis en évidence chez plusieurs fillettes autistes des mutations du gene
MECP2. Ces enfants ne possédaient pas les symptomes habituels du syndrome de Rett, ce qui
a conduit les chercheurs a se demander si d'autres enfants autistes ne pouvaient pas eux aussi
présenter des mutations du gene MECP2. 1l existe un test clinique réalisé sur 'ADN pour le

syndrome de Rett (Schwartzman et al, 1998).
3.4.2 La sclérose tubéreuse de Bourneville

La sclérose tubéreuse de Bourneville (STB) (MIM n°191100) ou la sclérose tubéreuse
complexe (STC) est un trouble génétique autosomique dominant, mais plus des deux tiers des
cas sont sporadiques. Elle est caractérisé par des tumeurs bénignes (hamartomes) répandus
dans plusieurs organes, y compris le cerveau, le cceur, la peau, les yeux, les reins, les
poumons et le foie et des manifestations neurologiques a savoir une épilepsie, un retard
mental, des déficits cognitifs, des problemes comportementaux, et des caractéristiques
autistiques (Rabito et Kaye, 2014). Une étude rapporte que la STC est présente chez 36% des
autistes (Richards et al., 2015).

La maladie est due a des mutations dans 1’un des deux geénes suppresseurs de tumeurs,
TSC1 en position 9934 codant 1'harmatine ou TSC2 en position 16p13 codant la tubérine
(Rabito et Kaye, 2014). L'hamartine et la tuberine, forment un complexe qui fonctionne a
travers la GTPase Rheb (Ras homolog enriched in brain), une petite protéine G de la famille
Ras, pour inhiber la voie de signalisation (mTOR). Cette derniere est responsable de la
biosynthese des protéines et des lipides et de la progression du cycle cellulaire. Chez les
patients atteints de STC, le mTOR est activé de fagon constitutive, entrainant une cascade de
signalisation kinase en aval et des anomalies consécutives dans de nombreux processus
cellulaires, y compris la progression du cycle cellulaire, la transcription, la traduction et le

métabolisme (Curran, 2012).
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3.4.3 Le syndrome de I'X fragile

Il existe une association connue entre 1’autisme et le syndrome de 1'X fragile, une
anomalie génétique transmise via le chromosome X souvent associée a un retard mental 1éger
ou modéré. Ce syndrome affecte 1 garcon sur 4000-6000 et environ 2 fois moins de filles
(Sherman et al, 2002). Environ 2 a 3 % des individus atteints d’autisme présentent un
syndrome de I’X fragile. Celui-ci est causé€ par une augmentation du nombre de répétitions du
tri-nucléotide CGG (plus de 200) dans le gene FMRI, situé sur le chromosome X. Les
femmes qui portent une prémutation (augmentation du nombre de répétitions sans dépasser le
nombre critique de 200) ont un risque accru d’avoir un enfant atteint du syndrome de 1’X
fragile, ou de souffrir d’une défaillance ovarienne précoce. Des tests génétiques existent pour

ce syndrome (Cohen et al, 1996 ;Bassell et Gross, 2008).
3.4.4 Le syndrome d’Angelman

Chez les individus atteints d’autisme et d’un retard mental sévere, le syndrome
d’Angelman est a rechercher. Une étude de population a identifié 4 enfants atteints de ce
syndrome parmi pres de 49.000 enfants (soit une fréquence de 1 sur 12.000) ; ces 4 enfants
remplissent également les criteres diagnostiques de I’autisme. Le syndrome d’Angelman se
caractérise par un retard mental sévere, une ataxie (manque de coordination des mouvements),
un rire inapproprié et un comportement joyeux. Il est causé par la perte du gene UBE3A
transmis par la mere et situé dans une région du chromosome 15 (15q11.2-q13) appelée
“région des syndromes de Prader-Willi / Angelman”. Les étiologies principales du syndrome
d’Angelman sont une délétion maternelle de la région 15q11.2-q13, une disomie uniparentale
paternelle du chromosome 15 (deux chromosomes 15 hérités du pere) ou une mutation dans le
gene UBE3A. 1l existe un test clinique (analyse des chromosomes) pour diagnostiquer le

syndrome d’Angelman. (Moncla et al., 1999)
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1 Drapres Folstein ef al., 2001

Figure 2 : Régions du chromosome 15 impliquées dans les syndromes d’Angelman et de
Prader-Willi et dans I’autisme. La figure illustre les genes de la région 15q11-13 impliqués

dans ces pathologies.
3.4.5 Le syndrome de Prader Willi

Le syndrome de Prader-Willi (SPW) (MIM n°176270) est une maladie génétique rare
qui se caractérise par un manque de tonus musculaire (hypotonie) et des difficultés a
s’alimenter chez les nouveau-nés, puis par une obésité précoce associée a une prise excessive
d’aliments (hyperphagie). Souvent, il existe aussi des troubles de la croissance, un
dysfonctionnement endocrinien, de I’apprentissage et du comportement (Tauber et al., 2015),

et un TSA chez certains sujets atteints de SPW (Cheon, 2016).

Le SPW est associé avec la région chromosomique 15q11-13. Ce syndrome est di a
I’absence d’expression des genes d’origine paternelle de cette région (la copie maternelle est
soumise a empreinte). Environ (65 & 75%) des personnes atteintes de SPW ont une délétion
héréditaire paternelle de novo de la région du chromosome 15q11-q13, (20-30%) ont une
disomie uniparentale maternelle du chromosome 15 (les deux chromosomes 15 recus de la
mere sans le chromosome 15 paternel), et environ (1 a 3%) ont des défauts dans I’empreinte

génomique (Cheon, 2016).
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3.4.6 La neurofibromatose de type 1

La neurofibromatose de type 1 (NF1) (MIM n° 162200) est une maladie génétique a
transmission autosomique dominante, et sa prévalence est estimée a 1/3500 (Boyd et al.,
2009). La maladie est due a des mutations dans le gene suppresseur de tumeur NF1 localisé

en 17q11.2 qui code la neurofibromine (Yap et al., 2014).

Cette maladie est caractérisée entre autre par la présence de neurofibromes bénignes et
de tumeurs malignes du systeme nerveux central et périphérique, qui s'accompagnent de
changements caractéristiques de la peau, tels que les taches café-au-lait (Abramowicz et Gos,
2014). Elle est généralement associée a une déficience intellectuelle et a des difficultés
d'apprentissage (Orraca-Castillo et al., 2014). La prévalence des TSA dans la NF1 a été

estimée a environ 18% (Richards et al., 2015).
4. Facteurs de risque environnementaux

Les déficits et insuffisances des modeles génétiques en vue d’expliquer completement
I’étiopathogénie des TSA ainsi que les études associant facteurs environnementaux pré et
post-nataux avec les troubles permettent d’impliquer 1’environnement dans la
physiopathologie complexe des TSA. Ces facteurs de risque supposés sont souvent sujets a
débat et constituent une voie de recherche d’intérét grandissant, notamment en association
avec les facteurs de vulnérabilité génétique. Ils sont énumérés dans la revue de la littérature de

Tordjman et collegues.
4.1. Facteurs prénataux

De nombreuses études épidémiologiques permettent d’identifier des facteurs prénataux
et périnataux associés au risque de troubles autistiques avec un lien de causalité possible
comme c’est le cas de certaines complications survenant au cours de la grossesse et lors de
I’accouchement. La méta-analyse de (Gardener et collegues, 2009) concernant les facteurs
prénataux a partir de 40 études épidémiologiques permet ainsi d’identifier: 1’age paternel
avancé, 1’age maternel des 30 ans, la prise de médicaments pendant la grossesse, les
métrorragies, le diabete gestationnel, la primiparité, I’origine étrangere maternelle (mere née a
I’étranger), ainsi que les infections prénatales si I’on ne prenait en compte que les études avec
analyses multivariées. L.’age paternel avancé pourrait intervenir via des facteurs génétiques

(génes soumis a empreinte parentale ou accumulation de mutations germinales spontanées de

novo), alors que DI’implication de 1’age maternel avancé semble liée aux risques de
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complications obstétricales. L imputabilit¢ de 1’immigration maternelle a mené a diverses
hypotheses comme un défaut d’immunité pour les agents infectieux du pays d’accueil, une
adversité sociale plus importante, des différences nutritionnelles ou encore d’autres
hypotheses socioculturelles. L’hypoxie feetale pourrait expliquer la relation entre métrorragies
et TSA, alors que le stress oxydatif et d’autres anomalies hormonales, métaboliques et
obstétricales pourraient expliquer le réle du diabete gestationnel. Enfin, les infections
maternelles pourraient agir par neurotoxicité directe sur le feetus et par le biais de la réponse
inflammatoire feetale. Concernant les traitements au cours de la grossesse, les associations
clairement démontrées concernent le valproate et ses apparentés, le misoprostol et la

thalidomide (Dufour et al 2011).
4.2. Facteurs péri et néonataux

Une autre méta-analyse de Gardener et collegues identifie les facteurs péri et
néonataux associés aux troubles autistiques : anomalies de présentation et notamment
présentation en siege, complications liées au cordon ombilical, détresse feetale, grossesse
multiple, hémorragie maternelle, blessure et traumatisme au cours de 1’accouchement,
naissance en été, petit poids de naissance, retard de croissance intra utérin, malformation
congénitale, score APGAR bas a 5 minutes, difficultés d’alimentation, inhalation méconiale,
anémie néonatale, incompatibilit¢ ABO ou rhésus et hyperbilirubinémie. Ces facteurs sont
tres largement confondants les uns avec les autres, et certains sont pourvoyeurs d’hypoxie
feetale et de neurotoxicité. Le méta analyse de Guinchat et collegues retrouve également une
association entre la prématurité et le risque d’autisme, le risque étant corrélé avec la sévérité
de la prématurité, alors que I’accouchement par césarienne ne I’a été indépendamment des

autres facteurs que dans une étude (Guinchat et al, 2012).

La dépression maternelle au cours de la grossesse ou de la période périnatale est associée a
une augmentation du risque de TSA de 60%, possiblement par le biais de mécanismes
biologiques, d’une vulnérabilité génétique commune entre TSA et dépression, de I’effet des

antidépresseurs ou de la qualité des interactions précoces (Rai et al, 2013).

La privation sévere d’interactions sociales précoces ainsi que les déficits sensoriels précoces,
notamment pour les voies visuelles et auditives ont également été impliqués (Mukaddes et al,

2007; Rutter et al,2007).
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Enfin, quelques études épidémiologiques suggerent un lien entre exposition a certains
polluants au cours de la grossesse et des premieres années de vie et risque de TSA

(Kalkbrenner et al, 2010).

Le lien de causalité entre ces différents facteurs et les troubles autistiques est encore difficile a
établir, avec I’interférence possible de facteurs de confusion. D’autre part, certains facteurs
pourraient €tre en fait la conséquence des anomalies génétiques, biologiques et congénitales
retrouvées chez les sujets avec TSA. Il est donc difficile d’identifier clairement et
d’individualiser des facteurs de risque avec un lien de causalité établi, amenant la nécessité
d’étudier les effets contributifs combinatoires de ces facteurs par des analyses multivariées

ainsi que des études combinées avec les aspects génétiques (Julien, 2015).

Un certain nombre de complications prénatales et périnatales ainsi que certaines expositions

précoces semblent augmenter le risque de survenue de TSA (Julien, 2015).
4.3.Les facteurs de vulnérabilité et de protection de I’ajustement parental

Nous allons faire un état des lieux des études qui concernent les déterminants de
I’ajustement des parents d’enfants avec un TSA. (Cyrielle, 2007) Afin de réaliser une revue

de la littérature la plus pertinente possible, nous sommes appuyés sur les criteres suivants :

- Les variables a expliquer sélectionnées sont: le stress parental, les symptomes anxieux et
dépressifs, la qualit¢ de vie et le bien-étre psychologique. Ces 5 variables sont les plus
fréquemment retrouvées dans la littérature et peuvent €tre définies d’un point de vue

théorique.

- Les participants de 1’étude doivent avoir un enfant avec un diagnostic de TSA confirmé. Les
recherches englobant les parents d’enfant avec autisme et les parents d’enfant présentant
d’autres pathologies développementales sans distinction dans un méme groupe, ont été

écartées.

Les résultats de cette analyse de la littérature ont donné lieux a un regroupement des variables
en deux catégories de prédicteurs : les variables individuelles et les variables contextuelles.

(Cyrielle, 2007)
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4.3.1. Les variables individuelles
a. Influence des caractéristiques de I’enfant

» Les caractéristiques sociodémographiques de 1’enfant Deux types de variables, le
sexe et 1’age de I’enfant, ont tout d’abord été rapportées comme ayant des liens avec les

difficultés parentales.

Ainsi d’une part concernant 1’age, trois études rapportent une association entre le stress et les
symptdmes anxio-dépressifs des parents et le fait d’avoir un enfant jeune (Duarte et al, 2005;

Falk et al, 2014).

A D’'inverse, une étude montre une corrélation positive entre 1’age de I’enfant et le niveau de

stress chez les peres et les meres (Rivard, et al, 2014).

D’autre part, Rivard et al, (2014) montre que le stress paternel est associé au sexe de
I’enfant. Ainsi, les peres de filles rapportent des niveaux de stress plus élevés que les peres de
garcons. Ceci pourrait étre expliqué par le fait que les filles ont généralement des tableaux
cliniques plus séveres avec souvent un retard de développement global associé. Dans cette

étude ce lien n’est pas retrouvé avec le stress maternel.
* Le profil clinique de ’enfant

Dans cette catégorie de variables, ce sont les troubles du comportement de 1’enfant
(N=17) qui ont fait I’objet de plus de travaux suivis par la sévérité de la symptomatologie

autistique (N=14).

D’une part, une premiere série d’études associe les difficultés parentales a un profil clinique
du trouble sévere. Ce profil est caractérisé par une symptomatologie autistique marquée (Falk
et al, 2014), la présence de comorbidités (Zablotsky et al, 2013), des troubles du
comportement (Barker et al, 2011), peu de compétences adaptatives et un niveau de
développement faible (Falk et al, 2014). Le stress parental et les symptdmes anxieux et
dépressifs relevés dans ce cas peuvent étre en partie expliqués par un pronostic d’évolution
pour I’enfant moins favorable et une diminution du sentiment d’auto efficacité parentale. A ce
sujet, Hastings et Brown ,(2002) ont établi que l'auto-efficacité chez les meres était
négativement associée aux troubles du comportement de I'enfant et médiatisait 1’impact des
troubles du comportement sur le score d’anxiété et de dépression parental (Hastings et

Brown, 2002). A I"opposé de ces premiceres études, quelques auteurs amenent 1’idée que les
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profils les moins séveres caractérisés par un diagnostic d’autisme de haut niveau, avec peu de
troubles du comportement et la présence de compétences adaptatives pourraient également
étre a I’origine de stress important (Rivard et al, 2014). Ce résultat est expliqué notamment
par le fait que le diagnostic de 1’enfant a souvent été fait de maniere plus tardive, ce qui
suppose une errance médicale parentale plus élevée. De plus malgré un handicap moins
visible, le parent peut rencontrer des difficultés d’ajustement liées a la pathologie et avoir
d’autant plus le sentiment d’€tre incompris et jugé négativement par 1’entourage (Rivard et

al, 2014).
b. Influence des caractéristiques du parent
* Les caractéristiques sociodémographiques du parent

Parmi les 11 études s’intéressant a I’influence du sexe, 8 montrent que ce sont les
meres qui expérimentent le plus de symptdmes anxieux et dépressifs (Hastings et al, 2005),
des niveaux de stress élevés, et une santé générale moins bonne que les peres. De plus les
meres se situeraient plus au-dela des seuils pathologiques pour le stress et la santé générale,
avec environ quatre fois plus de risque d’étre stressée que les peres (Samadi et McConkey,
2014). Une seule étude retrouve des scores moins bons chez les peres et argumente avec
I’idée que les peres sont souvent moins impliqués dans les prises en charge de I’enfant et de
ce fait contrleraient moins la situation ce qui augmenterait leur niveau de stress (Rivard et

al, 2014).

Concernant I’age du parent, le fait d’étre jeune semble étre associé a des niveaux de stress
élevés aussi bien chez les peres que chez les meres (Duarte et al, 2005; Falk et al, 2014). Ce
lien est retrouvé également pour I’anxiété et la dépression ainsi que pour la santé générale.
Toutefois, Dardas et Ahmad ,(2014) notent que le stress ressenti serait plus 1ié a la détresse

émotionnelle du parent qu’au profil de I’enfant et a la dimension éducative.

Le fait de vivre en couple serait un facteur de protection car il présagerait d’une meilleure
qualité de vie et d’affects plus positifs (Greenberg et Seltzer, 2012). De plus, étre une mere
seule augmenterait le risque de stress pathologique de 4,6 (Samadi et McConkey, 2014).
Enfin, concernant le niveau d’éducation, les résultats des études sont contradictoires puisque
pour Samadi et McConkey ,(2014), un faible niveau d’éducation serait li¢ a une mauvaise
santé générale du parent alors que pour Lau et al, (2014) un niveau supérieur d’éducation

augmenterait le risque de trouble anxieux chez les peres et les meres.
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c. L’influence de la personnalité

La présence d’endophénotypes autistiques, 1’anxiété trait, le névrosisme et le
tempérament colérique semblent €tre associés a davantage de vulnérabilité parentale. Pour les
endophénotypes, ils seraient corrélés positivement avec le stress et la dépression et
augmenteraient le risque de développer un trouble anxieux (Ingersoll & Hambrick, 2011b;
Lau et al., 2014). Quant a la personnalité anxieuse, au tempérament colérique et au
névrosisme ils seraient liés négativement a la santé globale et mentale des peres et des meres
(Ruiz-Robledillo & Moya-Albiol, 2013; Yamada et al., 2012). Parmi les facteurs de
protection, I’optimisme et I’agréabilité sont associés a une meilleure qualité de vie parentale,
une meilleure santé mentale et physique et une humeur plus positive (Pottie & Ingram,

2008; Wisessathorn et al, 2013; Yamada et al, 2012).4.2. Les variables contextuelles
4.3.2. Les variables contextuelles

La présence d’un TSA chez I’enfant nécessite une réorganisation de la vie quotidienne
et des modifications concretes de la place du parent dans les différents contextes dans lesquels
il évolue. De ce fait, il est primordial de considérer I’'impact des variables contextuelles sur le

processus d’ajustement parental.
a. Le contexte familial

Les places et roles de chaque membre de la famille vont subir des modifications et
nécessiter des réajustements lorsqu’un des enfants présente un diagnostic de TSA. Dans ce
contexte, la qualité percue du fonctionnement familial va €tre un prédicteur des troubles
anxieux chez les peres et les meres (Falk et al., 2014). De maniere plus précise, ce qui semble
important dans le fonctionnement familial concerne la cohésion et la communication entre ses
membres (McStay et al., 2014). De plus, pour Johnson et al. (2011) c’est 1’écart important
entre le fonctionnement familial réel et le fonctionnement familial idéal qui serait

particulierement source de stress chez les meres (Johnson et al, 2011).
e Les relations conjugales

La qualité des relations conjugales est aussi une variable familiale corrélée aux difficultés
parentales. Ainsi, le soutien percu et la satisfaction maritale sont associés négativement au
stress des peres et des meres et aux affects dépressifs des meres (McStay et al, 2014). De

plus, les meres qui rapportent un haut niveau de satisfaction conjugale ont également un bien-
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étre percu élevé (Benson et Kersh, 2011). Une mauvaise alliance parentale face aux taches

éducatives est quant a elle associée au stress des deux parents (Hill-Chapman et al, 2013).

Ces éléments sont importants a considérer dans la mesure ol 1’on sait que les couples de
parents d’enfant avec TSA vivent souvent des tensions importantes associées a une
communication fréquemment percue comme dysfonctionnelle (Ramisch, 2014). Les
partenaires rapportent un sentiment de déconnexion I’un vis-a-vis de 1’autre (Woodgate,
Ateah, et Secco, 2008) et une baisse de la satisfaction conjugale (Lee, 2009). Concernant le
taux de séparation effective, les résultats des études divergent. Freedman et al. (2012) ne
montre pas de différence par rapport a la population générale et d’autres auteurs (Samios et
al, 2012) soulignent méme que la présence du handicap de I’enfant peut dans certains cas
renforcer les liens conjugaux. A I’inverse, Hartley et al, (2010) parlent d’une séparation sur 4
dans le cas des TSA contre 1 sur 7 en population générale. Elle insiste également sur le fait
que le risque de séparation a tendance a augmenter avec 1’adge de 1’enfant alors qu’il

diminuerait en population générale (Hartley et al, 2010).
e La famille élargie

Les études s’intéressant a la famille élargie sont peu nombreuses et se centrent
particulierement sur les relations avec les grands-parents. L’engagement et le soutien des 51
grands-parents, et plus globalement la qualité des relations parents / grands-parents, sont des
variables importantes qui vont impacter le stress parental aussi bien chez les peres que chez
les meres (Trute, 2003). A ce sujet, Samadi et McConkey ,(2014) notent plus de risques de
stress pathologique pour les familles vivant sans les grands-parents par rapport a celles ou
plusieurs générations cohabitent sous le méme toit. L’aide apportée par les grands parents
peut étre de deux formes: le soutien émotionnel et le soutien instrumental ou logistique. Le
soutien émotionnel consiste a écouter et a rassurer le parent dans sa fonction parentale. Le
soutien instrumental concerne davantage le temps et 1’argent accordés par les grands-parents
pour soutenir le parent. Il semblerait que le soutien émotionnel soit plus important pour
prédire le stress parental que le soutien logistique (Trute et al, 2003). Pourtant, Sandler et al.
notent que les formes les plus fréquentes d’assistance apportée par les grandsparents
concernent la garde d’enfant et le soutien financier, ce qui pointe I’écart existant avec les
attentes parentales (Sandler et al, 1995). Ce point doit prendre en compte les difficultés de
communication parents / grands-parents qui peuvent étre une source de conflit amenant le
désinvestissement du grands-parents (Hastings et al, 2002). Cette situation est importante a

repérer pour le professionnel car elle peut conduire a une rupture progressive des liens, avec
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pour principales conséquences pour le parent, une augmentation des sentiments de culpabilité

et la disparition d’une source de soutien essentielle au quotidien (Mitchell, 2008).
b. Le contexte social

La présence du trouble implique aussi fréquemment un isolement social des parents,
renforcé a la fois par le manque de temps a accorder a la vie extra-familiale (Bobet &
Boucher, 2005) mais aussi les stratégies d’évitement mises en place pour faire face a la
stigmatisation et au regard des autres (Gray, 2001). En effet les situations sociales sont par
définition celles qui posent le plus de problemes a I’enfant avec TSA, de ce fait on observe
progressivement un évitement de ces situations par le parent. L’isolement social est donc

souvent progressif et insidieux.

Ce point est particulierement problématique dans la mesure ou ’on sait que le soutien social
influence de maniere déterminante le stress et 1’adaptation du parent. C’est particulierement la
qualité percue du soutien social qui est importante car elle est associée négativement au stress,
a la symptomatologie anxio-dépressive chez les deux parents et a la fatigue physique pour les
meres (Hastings & Johnson, 2001). Pour Resch et al. (2012), le soutien social percu est un
prédicteur du bien-étre maternel. Par ailleurs les dimensions de taille et de disponibilité du

réseau social ne semblent pas déterminantes (Benson, 2012; Cappe et al, 2011).

22



MATERIELS
ET METHODES



MATERIELS ET METHODES

1. Type de recherche

Le type de recherche qui a été privilégié est la recherche qualitative, puisque les
données sont en lien avec des phénomenes humains et sociaux (Mucchielli, 1996). Karsenti
et Savoie-Zajc (2004) considerent que ce type de recherche exprime des positions
ontologiques (sa vision de la réalité) et épistémologiques (associées aux conditions de
production du savoir) particulieres dans la mesure ou le sens attribué a la réalité est vu comme
étant construit entre le chercheur, les participants a 1'étude et les utilisateurs des résultats de la

recherche.

En effet, cette recherche est qualifiée de qualitative puisque nous avons recueilli les
représentations sociales que les sujets se font de leur réalité (Glaser & Strauss, 1967). Selon
ces auteurs, la réapparition de l'intuition dans la recherche sociale signifie aussi la réapparition
de la subjectivité et du jugement. Les concepts, les hypotheses et la théorie sont élaborés de
facon inductive, car au lieu d'établir a priori un cadre théorique rigide et des hypotheses a
vérifier, le chercheur privilégie la démarche inverse : il observe d'abord la situation, ses
acteurs et leurs interprétations. A partir de 13, il tente d'établir des concepts, des hypothéses et
des explications pertinentes, esquisses qu'il cherche ensuite a corroborer ou a réfuter tout au

long de sa recherche. Ainsi, la théorisation est congue comme un processus continu.
2. Cadre d’étude

L’étude que nous avons menée a duré trois mois (mars-avril-mai de 1’année 2019). Les
informations recueillies sur les patients ont été élaborées a partir d’un questionnaire (annexe
1), provenant de plusieurs centres psychopédagogiques et d’associations de la Wilaya de

Mostaganem, ces centres sont :

- Le centre psychopédagogique CPPEHM 1 de Sidi Ali, et le centre psychopédagogique
CPPEHM 2 de Mazagheren

- L’association D'aide Aux Handicapes Mentaux AAHM de Pépiniere.
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3. Population
Groupe des parents d’enfants autistes

Au total, 67 sujets, 37 femmes et 30 hommes (27 couples et 10 femmes et 3 hommes),
parents d’au moins un enfant dont un autiste (soit 35 enfants autistes au total). Les parents des
enfants pour lesquels un diagnostic de trouble autistique avait été préalablement porté a
I’issue d’un bilan approfondi ont été contactés par un courrier leur exposant brieévement

I’objet de la recherche.

Le diagnostic d’autisme a été effectué a 1’aide de 1’Autistic Diagnostic Interview
(ADI-R). 1l s’agit d’un outil qui génere des scores dans les trois domaines reconnus comme
déviants dans 1’autisme : la socialisation, la communication et les intéréts restreints et

stéréotypés.
Groupe de participants controles

Au total, 59 sujets, 30 femmes et 29 hommes (29 couples et 1 femmes), parents d’au moins un

enfant agé de plus de 4 ans ne présentant pas de trouble autistique (au total 30 enfants).

Les caractéristiques des populations de nos deux groupes sont présentées dans le Tableau 1.

Tableau 3: Caractéristiques des populations.

FA FN
Effectif 67 59
Sex-ration 30 hommes/37 femmes 29 hommes/30 femmes
Age moyen 43.28 + 14.88 47.78 £ 13.56

FA : famille autiste; FN : famille normal.

4. Instruments de collecte de données

La liste des participants a été codifiée et seule l'auteure de ce mémoire y avait acces.
Aucun nom ni aucune donnée nominative ne figuraient sur ces documents. Les participants
ont été informés de cette procédure et du fait qu'un an apres l'acceptation du mémoire par le
décanat des études avancées et de la recherche, que les données allaient Etre détruites.
Finalement, les répondants ont été informés que les données de recherche feraient 1'objet d'un
mémoire et pourraient aussi €Etre utilisées a des fins de production d'articles, de
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communications scientifiques ou de formations, mais que les regles de confidentialité seraient

assurées en tout temps

La collecte de données a été effectuée au moyen de deux instruments de collecte de données :

un autoquestionnaire et une fiche signalétique.
Autoquestionnaire

L’autoquestionnaire comporte 40 items inspirés de 1’autoquestionnaire décrit par S.
Baron-Cohen et al. Son but est de repérer chez les parents d’enfants autistes la présence de «

traits autistiques » entrant dans le cadre du phénotype élargi de I’autisme .

Les 40 questions de 1’autoquestionnaire (cf. annexe 1) explorent quatre domaines : la
socialisation, I’imagination, la rigidité et le langage. Chaque domaine comprend 10 questions,
5 positives, 5 négatives, présentées dans un ordre dispersé. A chaque assertion, le sujet coche
I’une des 4 réponses : pas du tout d’accord, pas d’accord, d’accord ou tout a fait d’accord. Les
réponses sont cotées de 0 a 3, 3 pour les réponses les plus déviantes, 0 pour les réponses les

moins déviantes.

On obtient un score final compris entre 0 et 30 pour chacun des domaines. Enfin, un
score global (noté total AQ pour Autism Quotient, en référence a la notation établie par
Baron et Cohen), compris entre 0 et 120, a été calculé ; celui-ci correspond a la somme des
scores obtenus pour chacun des quatre domaines : plus ce score est élevé, et plus on considere

que le sujet présente des « traits autistiques ». Un « profil » peut étre établi.

Pour sa part, la fiche signalétique ne comprenait que des questions fermées. Ce
deuxieme instrument de collecte de données a permis d'obtenir des informations sur les
caractéristiques sociodémographiques des répondants (sexe, Aage, niveau d’étude,

Consanguinité, L.’age a la grossesse des meres)
5. Analyses statistiques

Les résultats obtenus a 1’auto-questionnaire ont été soumis a une analyse de variance
afin de regarder 1’effet du groupe (parents d’enfants autistes versus parents contrdles) et

I’effet du sexe sur deux facteur:

Le facteur F1 regroupe les questions correspondant aux domaines de la socialisation
et de la communication définis a priori, tandis que le facteur F2 regroupe les questions

correspondant aux domaines « imagination » et « rigidité » (Tableau 2).
25



MATERIELS ET METHODES

Pour ces analyses statistiques, nous avons utilis€ Excel et le logiciel R (R 3.6.0,

www.rproject.org) et avons considéré le seuil de significativité statistique p-vlue < 0,05.

Les comparaisons entre groupes ont été effectuées par le test t de Student pour

échantillons indépendants.

L’analyse comparative entre les groupes de 1’évolution des réponses entre 1’enfance et

I’age adulte a été effectuée par le test t de Student pour échantillons appariés.

R version 3.6.0 (2019-04-26) -- "Planting of a Tree"
Copyright (C) 2019 The R Foundation for Statistical Computing
Platform: i386-wé64-mingw32/1386 (32-bit)

R is free software and comes with ABSOLUTELY NO WARRANTY.
You are welcome to redistribute it under certain conditions.
Type 'license()' or 'licence()' for distribution details.

R is a collaborative project with many contributors.
Type 'contributors()' for more information and
'citation()' on how to cite R or R packages in publications.

Type 'demo()' for some demos, 'help()' for on-line help, or
'help.start () ' for an HIML browser interface to help.
Type 'g()' to quit R.

[Previously saved workspace restored]

>

Figure 3 : la fenétre de logiciel R
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Tableau 4: Questions correspondant aux facteurs F1 (socialisation et communication) et F2
(rigidité et imagination).

Facteur F1 : e 1* Je n’aime pas les occasions sociales
socialisation et e 2% On me dit souvent que je parle trop vite
communication e 7% Je trouve facilement les mots pour exprimer mon

point de vue

e 9 Je me trouve plutdt timide

e 11* Quand je lis, je déchiffre facilement

e 14* Il m’arrive fréquemment de ne pas savoir comment
entretenir une conversation

e 17* Je suis souvent le dernier a comprendre une
plaisanterie

e 18 Mes amis me trouvent plutot timide

e 22 J’aime bien rencontrer de nouvelles personnes

e 24%* Quand j’exprime mon point de vue, j’ai
généralement le sentiment d’€tre compris

e 28%* J’ai tendance a ne pas articuler

e 29Il m’est facile de « lire entre les lignes » quand
quelqu’un me parle

e 31%* Je préfere faire des choses avec d’autres plutdt que
tout seul

e 32%* Je manque souvent de vocabulaire

e 33* ]l m’est difficile de me faire de nouveaux amis

e 34* Je n’aime pas €crire car je fais des fautes
d’orthographe

e 35 Je sais quoi dire si je vois que celui qui m’écoute,
s’ennuie

e 37* Les situations sociales ne me posent aucun
probleme

e 38%*J’al du mal a comprendre les phrases longues

e 39* J’ai le sens de la diplomatie

Facteur F2 : rigidité et e 3 Il m’est difficile de comprendre les intentions des

imagination autres

e 4% Je n’aime pas planifier avec soin toutes les activités
auxquelles je participe

e 5 Lorsque je lis une histoire, je peux facilement
imaginer a quoi les personnages ressemblent 6 Les gens
me disent souvent que je m’entéte sur la méme idée

o 8 Je préfere aller au théatre plutdt qu’au muséeb

e 10* Je préfere faire les choses toujours de la méme
fac,on

e 12 Il m’est facile de jouer a des jeux de « faire-semblant
» (dinette, gendarmes et voleurs etc...) avec des enfantsa

e 13 Généralement, je ne remarque pas les petits
changements dans une situation ou dans I’apparence
d’une personne

e 15%* Je suis contrarié(e) si je ne peux mener a bien les
projets qui me tiennent a ceeur
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e 16 Quand je lis une histoire, il m’est difficile de
comprendre les intentions des personnages

e 19 J’ai tendance a remarquer des détails que les autres
ne remarquent pas

¢ 20 Quand j’étais enfant, j’aimais jouer a des jeux de «
faire-semblant »avec les autres enfants. (a la dinette,
aux cowboys et aux indiens, au papa et a la maman etc.)

e 21* 1l m’est facile de faire plusieurs choses a la fois

e 23 Jen’aime pas les romans

e 25%* J’aime collecter des informations sur des catégories
(ex : types de voiture, types d’oiseau, types de train,
types de plante...)

e 26* Cela ne me géne pas que mes habitudes
quotidiennes soient dérangées

e 27* ]l me parait facile d’inventer des histoires

e 30* Je trouve qu’il est difficile d’imaginer ce que ce
serait d’étre quelqu’un d’autrea

e 36 J’aime bien faire des choses spontanément

e 40* J’aime lire

*: les astérisques signalent les questions qui portent également sur la période de
I’enfance.
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1. Résultats
1.1. Répartition des enfants autistes selon le sexe

Les sujets atteints sont au nombre de 40 enfants, dont 28 garcons et 12 filles avec une

prédominance masculine et un sex-ratio garcon/fille de 2,33 :1.

M gargons
m fille
Figure 4 : Répartition des enfants autistes selon le sexe.
1.2. Rang dans la fratrie des enfants autistes
Rang dans la fratrie
H Ainé
W Cadet
M Au milieu
Benjamin

Figure 5 : Répartitions des enfants autistes selon le rang dans la fratrie

Diagramme circulaire ci-dessus, montre que les enfants ainé et cadet sont le plus souvent
touchés par les TSA, et représentent environ 40% (suivie des enfants d'ainé avec un

pourcentage d’environ 37.5%.
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1.3. Le niveau d’étude des parents

45%

38,80%

40%

35%

30%

25%

20%

16,409 . mFN

15%

10% -

5% -

0% -

sans niveaux primer moyen lyceé universitie

Figure 6: Le niveau d’étude des parents

Nous constatons une légere différence du niveau culturel des parents d’enfants autistes, et
parents normal soit environ 39% des FA et 34% des FN ayant un niveau d’études moyen et
16.4% des FA et 30.5%% des FN ayant un niveau d’études lycée et 17.9% des FA et 11.9%

des FN ayant un niveau d’études universités.
1.4. La consanguinité des parents

Nous constatons une grand différence du taux de consanguinité des parents d’enfants autistes,
et parents normal soit environ 32.8% des FA et 18.64% des FN ayant un taux élevé de

consanguinité et 32.8% des FA et 52.54% des FN.

60,00%

52,54%

50,00%

40,00%

mFA

30,00% - 23,90%

B FN

20,00% -

10,00% -

0,00% -

aucune faible Modéré Elevé

Figure 7: Taux de la consanguinité des parents
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1.5. Les hommes et les femmes ne montrent pas de différence significative dans leurs

réponses a ’autoquestionnaire FAQ

La comparaison statistique par le test de Student des scores moyens obtenus par les
femmes et par les hommes pour le facteur F1 (H =30.3+5.91 ; F = 30.78+ 5.44), le facteur F2
(H =29.33+£7.47 ; F = 30.10+ 6.77) et pour le score global (H = 59.23+ 10.57 ; F = 61.51%

10.01) montre qu’il n’y a pas de différence liée au sexe.

1.6 Les parents des deux groupes obtiennent des scores significativement différents pour

le facteur F2 et pour le score global

Nous avons comparé les scores moyens des deux groupes pour les facteurs F1 et F2.
Les moyennes obtenues pour le facteur F2 et pour le score global sont plus élevées dans le
groupe FA que dans le groupe FN. La comparaison a 1’aide du test de Student montre que ces
différences sont significatives (p < 0,01). En revanche, il n’y a pas de différence entre les

deux groupes pour le facteur F1.

Tableau 5: Comparaison des scores moyens des groupes autistes (FA) et normal (FN)

FA FN P-value
F1 30.56 £5.62 31.15+4.24 p> 0,05
F2 29.61 £7.00 2591 £4.62 p <0,05
SG 60.49 £10.25 56.62 £6.27 p <0,05

F1 : facteur 1 ; F2 : facteur 2 ; SG : scores globaux ; FN : famille normal ; FA : famille

autiste.

Le tableau montre les différences de scores (moyenne + €cart type) obtenus par les deux
groupes de sujets (parents d’enfants autistes versus parents normale) au sein de chacune des
sous-échelles de 1’autoquestionnaire et les différences de scores totaux (total AQ). Figurent
également les résultats de la comparaison des scores des deux groupes de sujets, a ’aide de

tests de Student (t-test). Les différences sont statistiquement significatives pour p < 0,05.

31



RESULTATS ET DISCUSSION

1.7 Les femmes des deux groupes ne montrent pas de différence significative dans leurs

I'dge de grossesse

La comparaison statistique par le test de Student des scores moyens obtenus par les
femmes des deux groupes pour 1’age de grossesse (FA = 26.75+6.27 ; FN = 27.2+ 6.55),

montre qu’il n’y a pas de différence liée au sexe.

1.8 L’évolution des réponses entre I’enfance et 1’age adulte est différente pour les

parents des deux groupes

Certaines questions des facteurs F1 et F2 portant sur la période actuelle et sur celle de

I’enfance, nous avons pu analyser 1’évolution des réponses a ces questions au cours du temps.
1.8.1 Evolution des réponses des parents du groupe FA

Dans le groupe FA, les valeurs du facteur F1 sont significativement plus élevées dans
I’enfance qu’a I’age adulte (test t de Student pour valeurs appariées ; t = 24.84; ddl = 66 ; p <
0,01). Pour le facteur F2, les sujets témoins obtiennent des scores moins élevés dans I’enfance

qu’a I’age adulte. Cette différence est significative (t = -5.2; ddl= 66 ; p < 0,05).
1.8.2 Evolution des réponses des parents du groupe FN

Dans le groupe normale, les valeurs du facteur F1 sont significativement plus élevées dans
I’enfance qu’a 1’age adulte (test t de Student pour valeurs appariées ; t = 30.3; ddl =59 ; p <
0,01). Pour le facteur F2, les sujets témoins obtiennent des scores moins élevés dans I’enfance

qu’a I’age adulte. Cette différence est significative (t = -3.3; ddl= 59 ; p < 0,05).

Tableau 6 :Comparaison de 1’évolution des facteurs F1 et F2 entre I’enfance et 1’age adulte

pour les parents des groupes FN et FA.

FA FN P-value
AF1 16.24 +4.31 19.05 £ 3.41 p> 0,05
AF2 -3.59+5.44 -1.33+£5.79 p <0,05
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1.8.3 Différence d’évolution entre les deux groupes

Afin de voir si I’évolution des scores des deux facteurs differe significativement entre les
deux groupes, nous avons soustrait aux scores obtenus dans 1’enfance, les scores obtenus a
I’age adulte, et effectué une comparaison entre ces différences par un test t de Soudent. La
différence d’évolution dans le temps entre les deux groupes est significative pour le facteur F2
(test t de Student, t = -2.24 ; ddl = 125). Pour le facteur F1, il n’existe pas de différence
significative dans 1’évolution des scores des deux groupes (test t de Student, t = -4.07, ddl =

125) (Tableau 4).
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2. Discussion

La premiere partie de notre travail concerne une analyse des résultats d'une fiche

signalétique, ensuite résultats d'un autoquestionnaire.

Dans cette étude, nous avons construit et testé aupres d’un groupe de parents d’enfants
autistes, un autoquestionnaire visant la caractérisation d’un endophénotype parental, défini
par la présence significative de « traits apparentés aux troubles autistiques » dans deux
facteurs indépendants, le facteur F1, correspondant aux dimensions « socialisation et
communication », et le facteur F2, correspondant aux dimensions « rigidité et imagination »,

dimensions définies a priori.
2.1 Répartition des enfants autistes selon le sexe

Nos résultats convergent avec ceux de Kim et al. (2011), Zwaigenbaum et al. (2012),
Frazier et al. (2014) et Idring et al. (2015) qui ont également trouvé une prédominance

masculine avec des sex-ratios variantde 2 :1 a7 :1.
2.2 Rang dans la fratrie des enfants autistes

Nos résultats de 1'analyse de rang dans la fratrie des enfants autistes est conforme avec
les travaux de Glasson et al. (2004) et Chaste et Leboyer (2012), dans lesquels les enfants
premiers-nés et deuxieme-nés, étaient les plus susceptibles d'étre affectés par 1’autisme, tandis
qu’une autre étude de Turner et al. (2011) avait plutdt signalé que la catégorie présentant le
plus de cas d’autisme, était celle des enfants du milieu. Les raisons pour expliquer de tels

résultats restent encore mal connues.
2.3 Le niveau d’étude des parents

Le niveau d’éducation des parents est également lié de maniere significative au soutien
social dont bénéficient les parents de I’enfant autiste. Plus le niveau d’éducation des parents
sont élevé, plus leur soutien social est important. Le méme principe général régit également
la relation entre le niveau d’enseignement et la résilience des parents dans son ensemble, ainsi
que ses différents aspects, a I’exception des liens familiaux, sans que cette répartition soit

uniforme et différenciée pour tous les niveaux d’enseignement (Paschalis, 2017).

Dans notre travail, nous observons que les niveaux d’études (sans niveaux, moyen,
universitaire) chez les parents d'enfants autistes élevées que les parents d'enfants normales, a
I’inverse des niveaux d’études (primer et lycée) .

34



RESULTATS ET DISCUSSION

2.4 La consanguinité des parents

Le mariage consanguin est un facteur majeur de troubles génétiques transmissibles a la
descendance sur un mode autosomique récessif (Hasanzadeh et al, 2006). Les enfants de
parents consanguins ont un risque de retard mental augmenté de 30% (Sridhara et

Narayanan, 1976)

Dans notre série, le taux de consanguinité en général est grand dans les familles
autistes par contre les familles normales, donc la notion de consanguinité était associée au
risque de l'autisme. Ce résultat est similaire a celui observé chez TRAORE.K qui avait eu

25.4% et 26,6% avec M. Hamza.

2.5 Comparaison de 1'dge de grossesse des meres de deux groupes

Dans notre travail, nous n’observons pas de différence entre 1'dge de grossesse des

meres de deux groupes. Ce résultats est similaire Luh Putu et al.

2.6 La différence des réponses a I’autoquestionnaire FAQ en fonction du sexe

Dans notre étude, contrairement aux observations de S. Baron-Cohen et al. Pour les
résultats de 1’AQ, nous n’observons pas de différence entre hommes et femmes pour les
scores des facteurs F1 et F2, ni pour le score global. Ce résultat est similaire a celui observé
chez Rousselot et al .Cela peut s’expliquer par le fait que I’AQ comporte plus de questions
relatives au langage qu’a celles qui concernent la flexibilité mentale et 1’attention divisée.
L’AQ serait ainsi plus sensible aux variations liées a la présence d’un « phénotype autistique

élargi », qu’a des différences liées au sexe (Rousselot et al, 2010).
2.7 Comparaison des scores des deux groupes de sujets

Pour les réponses données par les parents des enfants autistes et les parents des enfants

normales, Rousselot et al, montre que les différences significatives portent sur F1
(socialisation et communication) et sur le score global. Dans notre étude, nous montrons que

les différences significatives portent sur le facteur F2 (rigidité et imagination) et sur le score

global, contrairement aux observations de Rousselot et al.
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2.8 Différence d’évolution entre les deux groupes

Nos données différentes avec celles de Rousselot et al, les réponses varient
significativement entre 1’enfance et 1’age adulte pour les parents d’enfants autistes et aussi

pour le groupe normal qu’est varient.

Et pour I’évolution entre les deux groupes, les scores moins élevés pour le facteur F1,
refletant une maturation des compétences sociale et communicative a 1’age adulte. et des
scores plus élevés pour le facteur F2, traduisant une tendance a €tre imaginatif et rigide a 1’age

adulte, Ce résultat est similaire a celui observé chez Rousselot et al.
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CONCLUSION

L’autisme ou les troubles du spectre autistiques constituent un véritable probléme de
santé publique et sociologique. Il est tres intéressant de réaliser des travaux de recherche sur
les différentes causes (génétique et environnementaux).

Dans nos résultats, La comparaison des informations sur les caractéristiques
sociodémographiques pour des parents d’enfants autistes par des parents des enfants normale
montre que :

e une prédominance masculine chez les enfants autistes. Par ailleurs ce handicap
touche surtout les enfants ainés et cadets.
e La consanguinité est un facteur qui augmenterait le risque de l'autisme.

L’autoquestionnaire FAQ apparait donc comme un outil facile d’utilisation, permettant
d’identifier des différences entre deux populations de parents, 1’une d’enfants autistes, I’autre
d’enfants normales, dans les domaines des imaginations et rigidité, ces différences
apparaissent statistiquement significatives. Il s’agira dans la suite de cette étude de pouvoir la
confirmer sur des effectifs plus importants et d’établir des valeurs seuils pour chacun des deux
facteurs : F1 regroupant les dimensions de «communication et socialisation» et F2 regroupant
les dimensions de «imagination et rigidité» d’intérét, au-dela desquels les scores obtenus
pourront étre interprétés comme déviants ou non. Il faudra également tester les valeurs de ces
seuils comparativement a des parents d’enfants normales avec des parents d’enfants
présentant des retards mentaux par exemple. Cet autoquestionnaire pourrait alors étre un outil
permettant de prendre et caractérise des profils phénotypiques des populations de parents
d’enfants autistes et peut permettre d’effectuer des corrélations entre génotype et phénotype
dans le cadre d’études génétiques.
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Annexes

Annexe Code:

1-Je n"aime pas les occasions sociales
Pas du tout d’accord

Pas d’accord Sexe :

D’accord

Tout a fait d’accord. Age

1- On me dit souvent que je parle tropvite

Pas du tout d’accord Origine :

Pas d’accord

D’accord Consanguinité :

Tout a fait d’accord.

2- Il m’est difficile de comprendre les intentions des autres Niveau d’étude des parents :

Pas du tout d’accord
Pas d’accord

L'dge a la grossesse :

D’accord

Tout a fait d’accord. 12-1l m’est facile de jouer a des jeux de « faire-semblant »

3- Je n’aime pas planifier avec soin toutes les activités (dinette,gendarmes et voleurs etc. . .) avec des enfants
auxquelles je participe

Pas du tout d’accord Pas du tout d’accord

Pas d’accord Pas d’accord

D’accord D’accord

Tout a fait d’accord. Tout a fait d’accord.

4- Lorsque je lis une histoire, je peux facilement imaginer a 13-Généralement, je ne remarque pas les petits changements

quoi les personnagesressemblent
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord
Tout a fait d’accord.
5- Les gens me disent souvent que je m’entéte sur la méme

dans une situation ou dans I'apparence d’une personne
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
14-1l m’arrive fréquemment de ne pas savoir comment entretenir

idée
Pas du tout d’accord une conversation
Pas d’accord Pas du tout d’accord
D’accord Pas d’accord
Tout a fait d'accord. D'accord
6- Je trouve facilement les mots pour exprimer mon point de Tout a fait d"accord.

vue 15-Je suis contrarié(e) si je ne peux mener a bien les projets qui
Pas du tout d’accord me tiennent a coeur
Pas d’accord Pas du tout d’accord
Daccord Pas d’accord
Tout a fait d’accord. D’accord
7- Je préfere aller au théatre plutot qu’au musée Tout a fait d’accord.
Pas du tout d’accord 16-Quand je lis une histoire, il m’est difficile de comprendre les
P’as d'accord intentions des personnages
'Il?oiice‘ao ;git d’accord Pas du tout d'accord

- Pas d’accord

8- Je me trouve plutéttimide D'accord

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
9- Je préfére faire les choses toujours de la mémefagon
Pas du tout d’accord
Pas d’accord

Tout a fait d’accord.
17-Je suis souvent le dernier a comprendre une plaisanterie
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
18-Mes amis me trouvent plutot timide

D’accord

Tout a fait d’accord. Pas du tout d’accord
Pas d’accord

11-Quand je lis, je déchiffre facilement D’accord

Pas du tout d’accord Tout a fait d’accord.

Pas d’accord 19-)’ai tendance a remarquer des détails que les autres ne
D’accord remarquent pas
Tout a fait d'accor?d. Pas du tout d'accord

Pas d’accord

D’accord

Tout a fait d’accord.




20-Quand j’étais enfant, j’aimais jouer a
des jeux de « faire-semblant »avec les
autres enfants. (a la dinette, aux cowboys
et aux indiens, au papa et a la mamanetc.)

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.

21-1l m’est facile de faire plusieurs choses a lafois
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
22-)aime bien rencontrer de nouvelles personnes
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
23-Je n"aime pas lesromans
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
24-Quand j’exprime mon point de vue, j’ai généralement

le sentiment d’étre compris
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
25-)’aime collecter des informations
sur des catégories (ex : types de
voiture, types d’oiseau, types de train,
types de plante. . .)

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
26-Cela ne me géne pas que mes habitudes quotidiennes

soient dérangées

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
27-1l me parait facile d’inventer des histoires
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
28-)’ai tendance a ne pas articuler
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.

29-1l m’est facile de « lire entre les lignes » quand
quelqu’un meparle

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.

Annexes

30-Je trouve qu'’il est difficile d’imaginer ce que ce serait
d’étre quelqu’un d’autre
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.

31-Je préfere faire des choses avec d’autres plutot que
tout seul

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
2-Je manque souvent de vocabulaire
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
3-Il m’est difficile de me faire de nouveauxamis
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
34-Je n"aime pas écrire car je fais des fautes

w

w

o

"orthographe

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.
5-Je sais quoi dire si je vois que celui qui m’écoute,

’

w

ennuie
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord
Tout a fait d’accord.
36-J’aime bien faire des choses spontanément
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord
Tout a fait d’accord.
7-Les situations sociales ne me posent aucun probléme
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord
Tout a fait d’accord.
38-J’ai du mal a comprendre les phraseslongues
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord
Tout a fait d’accord.
9-J'ai le sens de la diplomatie
Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord
Tout a fait d’accord.

wn

w

w

40-)'aime lire

Pas du tout d’accord
Pas d’accord
D’accord

Tout a fait d’accord.




Résumé

L’autisme est un handicap mal connu, mais qui est en perpétuel augmentation. Les études réalisées en Algérie sur la
fréquence de ’autisme demeurent insuffisantes et ne permettent pas une évaluation exacte du nombre d’autistes.

Notre étude, réalisée sur d’un groupe de 67 parents d’enfants autistes et d’un groupe de 59 parents normales dans la
région de Mostaganem, la pertinence d’un autoquestionnaire visant la caractérisation d’un endophénotype parental, défini par
la présence significative de « traits apparentés » aux troubles autistiques deux facteurs principaux, le premier correspondant
aux dimensions « socialisation et communication », le second aux dimensions « rigidité et imagination »

Les résultats de notre enquéte indiquent une prédominance masculine, avec une sex-ratio de 2:1 et. 51% d’enfants
atteints sont des enfants ainés et cadets. En outre, la consanguinité associée a une augmentation du risque d’autisme.

Nous confirmons par ailleurs les résultats obtenus lors de notre étude concernant la comparaison entre parents
d’enfants autistes et parents du groupe normale sur de plus grands effectifs, en identifiant une différence significative entre
les deux groupes pour le facteur « rigidité et imagination ». Nous montrons enfin que les scores obtenus par les parents
d’enfants autistes et les parents normales évoluent significativement entre 1’enfance et 1’age adulte.

En conclusion, I’autoquestionnaire FAQ permettant de détecter des endophénotypes associés au spectre autistique
chez les parents d’enfants autistes. Cet outil peut étre utile a la caractérisation du phénotype des apparentés dans le cadre
d’études génétiques.

Mots clefs : Autisme, Autoquestionnaire, Endophénotypes.

Abstract

Autism is a poorly known disability, but it is constantly increasing. The studies carried out in Algeria on the
frequency of autism remain insufficient and do not allow an accurate assessment of the number of people with autism.

Our study, conducted on a group of 67 parents of children with autism and a group of 59 normal parents in the
region of Mostaganem, the relevance of a self-questionnaire for the characterization of a parental endophenotype, defined by
the presence Significant "traits related" to autistic disorders two main factors, the first corresponding to the dimensions
"socialization and communication", the second to dimensions "rigidity and imagination"

The results of our survey indicate a male predominance, with a sex ratio of 2: 1 and. 51% of affected children are
older and younger children. In addition, consanguinity associated with an increased risk of autism.

We also confirm the results obtained in our study concerning the comparison between parents of children with
autism and parents of the normal group on larger numbers, identifying a significant difference between the two groups for the
factor "rigidity and imagination". Finally, we show that the scores obtained by the parents of autistic children and the normal
parents evolve significantly between childhood and adulthood.

In conclusion, the self-questionnaire FAQ for detecting endophenotypes associated with the autistic spectrum in
parents of children with autism. This tool can be useful for characterizing the phenotype of relatives in genetic studies.

Keywords: Autism, Self-questionnaire, Endophénotyp.
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