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Qu’est-ce que l’autisme ?

Décrit pour la première fois en 1943 par le psychiatre américain Léo Kanner, 
l’autisme est caractérisé par :

• des troubles du comportement : stéréotypies (gestes répétitifs), répétitions
de la même activité avec les mêmes objets, marquant ainsi un champ d’intérêts
restreint ;

• des troubles de la communication et du langage : le langage peut être
complètement absent, ou, s’il existe, n’est pas utilisé sur le mode de l’échange
spontané. Il est souvent écholalique (répétition machinale de paroles) ;

• des perturbations des relations sociales : indifférence aux autres, échanges
unilatéraux, évitement du regard et résistance aux changements. 

Ces différents signes peuvent présenter une sévérité variable selon les enfants,
ce qui explique une certaine difficulté à en faire le diagnostic.

L’autisme au pluriel

Il convient de parler d’autismes au pluriel, et de spectre autistique, 
car il en existe plusieurs formes en fonction de la gravité du trouble :

• les formes les plus sévères sont caractérisées par une absence totale 
de communication, des attitudes agressives… ; 

• le syndrome de Kanner concerne des personnes présentant des troubles
du comportement et de la communication modérés ;

• les autismes dit de « haut niveau » et le syndrome d’Asperger induisent
un handicap social plus léger. Ils sont connus du grand public grâce aux
facultés et passions hors-normes qui les accompagnent, relatives par exemple
aux sciences ou à l’informatique. 
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Selon le comité national 

d’éthique, il y aurait

actuellement 300 000 

à 500 000 personnes

atteintes de troubles

envahissants du 

développement (TED)

dont l’autisme fait partie. 

Ce trouble concerne

5 000 à 8 000 nouveau-

nés par an, soit environ

1 naissance sur 150.



Les signes apparaissent généralement avant l’âge de trois ans, et parfois dès la naissance 
dans les cas sévères, avec une fréquence plus élevée chez les hommes (4 garçons pour 1 fille). 

Dans 10 à 25 % des cas, l’autisme est associé à des maladies génétiques connues (sclérose tubéreuse,
syndrome de l’X fragile). Cependant, les origines de cette pathologie et les mécanismes biologiques,
génétiques, psychiatriques pouvant être responsables de l’autisme sont à ce jour insuffisamment
connus, et aucun traitement curatif n’a fait la preuve de son efficacité.

De l’intérêt d’une prise en charge précoce

La grande diversité des troubles du spectre autistique demande des accompagnements variés 
et pluridisciplinaires. Les personnes atteintes d’autisme ont donc besoin d’un diagnostic et d’une
évaluation, d’un accompagnement éducatif, rééducatif et social et/ou de soins médicaux spécialisés.

Si certains enfants autistes peuvent vivre en famille en étant scolarisés, la plupart doivent intégrer
une structure de soins spécialisée et bénéficier d’une présence de tous les instants. 

La littérature scientifique est unanime sur ce point : il faut que l’intervention éducative soit précoce,
massive et structurée.

Encourager une approche pluridisciplinaire

Il y a une quinzaine d’années, en France, la recherche et la prise en charge de l’autisme accusaient
un important retard par rapport aux travaux menés dans d’autres pays d’Europe, l’Angleterre
notamment.

La question de l’autisme était un problème sensible et polémique, facteur de vives tensions entre
les chercheurs (généticiens) et les cliniciens (pédiatres et psychiatres alors en charge de ces patients).
S’ajoutait à cela une extrême sensibilité des milieux associatifs.

Comment, dans ce contexte, agir de manière pertinente ?

À l’issue de nombreuses consultations, la Fondation de France initie en 1999 un soutien aux recherches
sur l’autisme, nécessaires afin de définir plus précisément les syndromes autistiques.

Ce trouble envahissant du développement intéresse tous les spécialistes concernés par le développement
précoce de l’individu et se situe à la croisée de différentes disciplines : la psychiatrie, la neurologie,
la pédiatrie, la génétique, les sciences cognitives et l’épidémiologie.

Aussi la Fondation de France choisit-elle une approche pédagogique, en encourageant des projets
pluridisciplinaires. En suscitant des collaborations entre cliniciens et chercheurs, son objectif est de favoriser
le partage de méthodes de recherche rigoureuses, et ainsi contribuer à faire émerger un nouveau
courant de pensée.

Au fil des années, ce programme a su s’imposer au sein de la communauté scientifique, tant auprès
des chercheurs que des médecins : en dix ans, la Fondation de France a soutenu une cinquantaine
de projets collaboratifs, dans des thématiques de recherche variées. 

Cette brochure présente dix d’entre eux.

5



Depuis dix ans, la

Fondation de France

encourage un partage

de recherche rigoureuse

entre épidémiologistes

et psychiatres afin 

que ce rapprochement

devienne un facteur

de réelles avancées

dans le domaine de

l'autisme.

« Voir » l’autisme

Depuis 1999, trois projets de recherche
ont permis à Monica Zilbovicius et
son équipe d’utiliser et d’optimiser
les techniques d’imagerie (tomographie
par émissions de positons et IRM)
afin de « visualiser » les anomalies
impliquées dans l’autisme. Chez les
patients étudiés apparaît ainsi une
diminution du flux sanguin du lobe
temporal du cerveau, qui intervient
dans le traitement des stimulations
sensorielles et des « perceptions
sociales », de l’activation des zones
concernées par l’écoute des sons.
Plus le débit sanguin cérébral est
diminué, plus l’autisme est sévère.
En outre, le cerveau des autistes
n’active pas de région spécifique 
du cortex lorsque le son provient
d’une voix humaine. Grâce à une
nouvelle méthode d’IRM appelée
« voxel par voxel », l’équipe de
Monica Zilbovicius a constaté une
diminution de la substance grise,
cette partie du tissu cérébral qui
traite l’information nerveuse, dans la
région temporale du cortex cérébral.
L’anomalie anatomique a été plus
précisément localisée au niveau 
d’un repli particulier entre deux 
circonvolutions, le sillon temporal
supérieur. L’équipe du chercheur
a procédé à une longue analyse
morphométrique du cerveau 
de 45 enfants autistes, permettant 
de mesurer les structures cérébrales.
Les images novatrices en 3D qui en
ont résulté montrent que l’importance
de la surface du sillon est fortement
corrélée à la sévérité de la maladie. 

Zilbovicius M., Mouren M-C. : « Étude par Imagerie

Neurofonctionnelle de l’Autisme », 1999.

À l’extrémité 
des chromosomes

D’importants facteurs génétiques
semblent entrer en jeu dans le
développement des troubles enva-
hissants du développement (TED).
La pratique d’un « caryotype
constitutionnel » fait ainsi partie 
du diagnostic habituel de tout 
syndrome autistique : cet examen
permet de mettre en évidence 
des aberrations chromosomiques
chez 5 % des autistes. Cependant,
de nombreux défauts restent 
indétectables, notamment sur 
les extrémités des chromosomes,
appelés télomères. Grâce à une
méthode basée sur le « génotypage
fluorescent » développée par son
équipe, Laurence Colleaux a pu
déceler 5 petits remaniements 
télomériques chez 47 patients atteints
d’autisme sans cause connue. 
La comparaison avec l’analyse chro-
mosomique des parents a montré
que ces défauts n’avaient pas été
transmis. Outre son intérêt diagnos-
tique majeur, cette première étude
achevée en 2002 a également permis
à Laurence Colleaux de définir
un syndrome jamais décrit dans 
la littérature, le « 9qter ». Lié à 
une micro-cassure d’un chromosome,
il associe, entre autres caracté-
ristiques, un retard mental sévère,
des troubles autistiques et une faiblesse
du tonus musculaire. Il a été récem-
ment démontré que cette anomalie 
provient de la déficience d’un gène,
l’« EHMT1 ».

Colleaux L., De Blois de la Calande M-C. :

« Recherche de remaniements des télomères

dans les syndromes autistiques de l’enfant », 2000.

1999 2000
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Génétique et biochimie 
de l’autisme

Afin d’approfondir les connaissances
actuelles sur les causes génétiques et 
biochimiques de l’autisme, Marion Leboyer
s’appuie sur un groupe de 200 patients
dont la maladie est déjà bien documentée
par une étude précédente, « PARIS »*.
Elle est soutenue par une équipe pluridis-
ciplinaire de haut niveau disposant d’outils
d’exploration génétique performants. Au
centre de ses recherches, les chromosomes :
à leurs extrémités, certains fragments
d’ADN peuvent être dédoublés ou perdus.
Les chercheurs effectuent également 
des dosages biochimiques susceptibles 
de révéler un trouble métabolique connu
pour provoquer des symptômes d’autisme :
défaut du cycle de l’urée ou de la synthèse
de la créatine… Les résultats préliminaires
ont révélé chez plusieurs patients l’existence
d’anomalies dans certaines régions 
du génome. Seraient-elles plus fragiles,
plus instables que les autres ? Les mesures
se poursuivent pour confirmer l’importance
de ce facteur dans l’apparition de la maladie.
Les gènes défectueux de chaque région
anormale sont également observés de
près. Le gène « Shank 3 » a déjà montré
son implication dans l’apparition de troubles
neurocognitifs, tels de la mémoire ou du
langage, chez les patients étudiés. 

* Paris Autism Research International Sibpair.

Leboyer M., Betancur C., Héron D., Burglen L., Verloes A.,

Baumann C., Munnich A., Philippe A., Bourgeron T., Brice A.,

Depienne C., Chantot S., Siffroi J.P., Girard S., Choiset A.,

Portnoi M.F., Turleau C., Sanlaville D., Tabet A.C., Dupuis O.,

Lesourd S., Benyahia B. « Nature et fréquence des formes

syndromiques de l’autisme dans une population 

de familles recrutées pour des études génétiques : 

étude multicentrique » 2001.

Consultations pluri-
disciplinaire : quels bénéfices ?

Pour comprendre le fonctionnement 
et les avantages d’un travail collaboratif
entre psychiatres et généticiens dans 
le diagnostic et la prise en charge de 
l’autisme, Vololona Rabeharisoa, professeur
de sociologie à l’école Mines-ParisTech, 
a étudié pendant trois ans une série de
consultations pluridisciplinaires à l’Hôpital
Necker. Elle a suivi la mise en œuvre de ce
protocole, l’a comparé à d’autres stratégies
du domaine de la génétique de l’autisme
et mené des entretiens avec les spécialistes
impliqués et des parents. Son enquête a
montré le développement d’une « médecine
d’exploration » caractérisée par une mise
en correspondance entre la situation du
patient, la présence chez lui de mutations
génétiques ou d’aberrations chromosomi-
ques, et des cas publiés dans la littérature.
Si d’autres protocoles s’appuient sur un
diagnostic psychiatrique pour procéder 
à des recherches génétiques ou chromo-
somiques, celui de Necker suspend le
jugement d’autisme, réétablit la liste des
symptômes du patient et cherche ensuite
une analogie avec un syndrome connu : 
il s’agit d’une « stratégie de recoupement ».
Les cas inédits font l’objet de recherches
plus poussées. Cette démarche soulage
les parents de leur culpabilité et représente
pour eux une forme de réinvestissement
dans le devenir de leurs enfants.

Rabeharisoa V., Roland-Manuel G. : « Nouvelle forme

de rapprochement entre la génétique et la psychiatrie

dans la recherche et la prise en charge de l’autisme.

Description et analyse du fonctionnement 

et des effets d’une expérience de consultations 

pluridisciplinaires », 2002.

2001 2002
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Une synergie à construire

Ces dernières années, la définition de
l’autisme et les pratiques diagnostiques ont
changé. Conséquence : une augmentation
du nombre de personnes autistes. Comment
adapter la prise en charge à la diversité
actuelle des cas ? Quelles solutions les
institutions proposent-elles ? En fonction
des pays, des époques, des établissements,
les interventions proposées et les attitudes
vis-à-vis des parents varient. La sociologue
Brigitte Chamak s’est immergée dans 
quatre établissements français pour étudier
leur fonctionnement et réaliser des 
entretiens avec des familles, des membres
d’associations de parents, des professionnels
et des adultes autistes. Elle a mis ses
observations en regard avec une abondante
documentation juridique et médicale 
et a constaté que les critères diagnostiques
s’élargissent. Néanmoins, même si les
interprétations psychanalytiques perdent 
du terrain au profit d’explications 
« organiques », elles marquent encore 
les esprits. Les parents se sentent souvent
culpabilisés et placés dans une posture
passive vis-à-vis de l’autorité médicale,
sociale et politique. Selon eux, les difficultés
de dialogue avec les professionnels 
persistent, les alternatives de prise en
charge se révèlent rares. Si le développement
des capacités des enfants autistes ne
peut se concevoir aujourd’hui sans une
collaboration entre les enfants, leurs
parents et tous les professionnels, celle-ci
reste encore à construire. 

Chamak B., Bonniau B., Cohen D., Ehrenberg A. :

« L’autisme : une approche ethnographique dans

quatre établissements parisiens », 2003.

Témoins des défauts 
du développement cérébral

Comment mettre en évidence les premiers
dérèglements entraînant le développement
anormal du cerveau des autistes ?
Réponse originale de Bruno Gepner et
François Féron : identifier les anomalies
observables sur des cellules souches adultes.
Les plus faciles d’accès, prédisposées 
à se différencier en cellules neurales, 
se situent sur la muqueuse qui tapisse le
nez. Les chercheurs en ont donc prélevé
chez onze individus témoins autistes adultes.
L’analyse génétique des cellules souches
de ces derniers a montré des anomalies
biochimiques impliquées dans la genèse
de l’embryon et plus spécifiquement dans
le développement cérébral. Les chercheurs
ont par ailleurs découvert que le « HMCS »,
un gène qui participe au métabolisme
énergétique de la cellule et à l’élimination
des radicaux libres, s’exprimait anorma-
lement. Ce gène est impliqué dans 
la xanthinurie, une maladie associée au
retard mental et à l’autisme. Reste aux
chercheurs à confirmer in vitro que 
ces anomalies moléculaires provoquent
des défauts de différenciation des neurones
et des altérations des synapses, ces zones
de jonction permettant le passage du
message nerveux d’une cellule à une autre.

Gepner B., Mesnage B., Deveze A., Féron F. : 

« Étude des anomalies moléculaires chez des patients

autistes adultes à partir d’une banque de cellules

souches de la muqueuse olfactive », 2004.

2003 2004
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