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RESUME

Introduction. — Les évolutions actuelles en santé publique amenent les autorités qualifiées a
proposer, dans leurs recommandations de bonne pratique pour 1’évaluation et le diagnostic des
troubles du spectre autistique (TSA), des procédures qui s’appuient sur 1’utilisation de
I’Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) et I’ Autism Diagnostic Observation Schedule
(ADOS) considérés comme un « gold standard ». Cependant, la problématique du diagnostic
différentiel reste prégnante dans la pratique clinique.

Objectifs. — Notre objectif vise a souligner et nuancer les qualités métrologiques de I’ADI-R et
de I’ADOS concernant le diagnostic différentiel des troubles autistiques, en proposant une
synthése des études récentes pour soutenir I’intérét de maintenir ouverte une réflexion sur les
modalités diagnostiques.

Méthode. — Notre revue sélective de la littérature récente met en avant les études qui
confrontent I’ADI-R et I’ADOS, utilisés indépendamment et en combinaison, a diverses
problématiques différentielles en clinique adulte et infantile de 1’autisme, afin d’en souligner
les qualités et les limites.

Résultats. — Les données issues de ces outils sont utiles dans le processus diagnostic des
troubles du spectre autistique et constituent des preuves diagnostiques solides, a la condition
d’une association avec un regard clinique critique. Cependant, ces ¢éléments demeurent
insuffisants car ces outils manquent de finesse pour I’évaluation des formes autistiques
hétérogenes et des tableaux cliniques voisins.

Conclusions. — La problématique de diagnostic différentiel reste au premier plan dans la
clinique de I’autisme, dés lors une formalisation des démarches diagnostiques doit pouvoir
rester ouverte et accompagnée d’une démarche clinique créative, en particulier dans les
situations complexes peu solubles par les outils diagnostiques classiques.
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ABSTRACT

Introduction. — Current developments in international public health are leading qualified
authorities to release clinical practice guidelines for Autism Spectrum Disorders (ASD)
assessment and diagnosis. Such documents incorporate procedures that rely on the Autism
Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) and the Autism Diagnostic Observation Schedule
(ADOS) which are considered to be the “gold standard” assessment measures in the evaluation
of ASD. Although these tools do prove their effectiveness in the evaluation of autistic
symptomatology, they nevertheless stumble whenever the situation becomes more complex
and reveal differential diagnostic issues in infantile and adult autism cases. This differential
diagnostic issue remains significant in the clinical practice of daily life and has strong
implications for the course of therapeutic treatment.

Objectives. — Our objective is to underline and nuance the metrological qualities of the ADI-R
and the ADOS in the differential diagnosis of autistic disorders by presenting a synthesis of
recent studies, thus supporting the interest of maintaining an open debate on diagnostic
practices.

Methods. — Our selective review of the recent literature focuses on studies that confront the
ADI-R and the ADOS — used either independently or in a combination — with various
differential issues in adulthood and childhood autism in order to highlight their qualities and
limits.

Results. — The ADI-R is a semi-structured interview applied by trained examiners and applied
to relatives and/or caregivers who collect developmental information about the patient’s first
years of life on a variety of behaviors and skills. It is therefore relatively dependent on the
availability and personal bias of the interviewed third parties. Metric features highlighted by
the reviewed studies straightforwardly reveal a certain effectiveness of the tool and a good
discrimination of childhood disorders. At the same time, the tool’s discriminatory capacity
seems insufficient when applied to toddlers, very young children, and adults alike. The latter
seems particularly true when it comes to differentiating between autistic and schizophrenic
spectrum disorders. The ADOS is a semi-structured standardized observation assessment tool
that has experienced several successive developments, such as optimizations concerning the
sensitivity of its cutoffs. Many works have contributed to building such a tool with reliable
and solid metric qualities which nevertheless retain important biases such as the subjectivity of
the caregiver or the evaluator during the scoring process. For assessments of autistic children
the tool still has a good diagnostic validity but seems to retain cases of incorrect diagnosis of
ASD (false positives). In other words, disorders or developmental disabilities of some children
and adolescents could not be distinguished from ASD when relying on this test alone. The
ADOS Module 4, designed for the diagnosis of adolescents and adults with fluent speech, has
undergone less updating. This revisited algorithm has metrological qualities useful for
clinicians and remains one of the few available tools for this population. Unfortunately, its
diagnostic accuracy is lower when applied to women, the elderly, people with personality
disorders or higher intellectual abilities, or for the discrimination between ASD and
schizophrenia. Overall, scores from these two instruments bring strong evidence of their
usefulness in the diagnostic process of ASD, provided that they are used with caution and a
critical clinical perspective, and only as a secondary technical support. Their use in
combination is effective since they are complementary and compensate for each other’s
limitations. However, their globalized hegemony as “gold-standard” tools constitutes a setback
insofar as it constrains the diagnosis of ASD to a set of stereotyped items. The latter in turn
sets a normative model of autism that excludes other phenotypic forms, especially in the case
of women and the elderly. Finally, the discrimination between autism and psychosis for
children seems to remain an insoluble task even for the ADI-R/ADOS combination.
Conclusions. — The problematics of differential diagnosis remain critical for clinical
approaches to autism. Therefore, formalizations of the diagnostic procedures must be able to
remain open-minded and accompanied by a creative clinical approach, especially in the case
of complex situations that are not soluble by means of conventional diagnostic tools. One
possibility may lie in the deepening of the phenomenological approach to autism as an attempt
to model the subjective phenomena of autistic subjects and thus operationalize elements that
serve the diagnostic process. In the same way, a psychodynamic epistemology could help
clinicians to go beyond the consideration of observable behaviors and scores, introducing a
psychoanalytic point of view that interfaces objective behaviors with the individual’s dynamic
intrapsychic functioning. This project could be articulated with projective methodologies —
notably the Rorschach test — which respects the needs for standardization and quantification
of conventionally used diagnostic tools.
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1. Introduction

Les travaux sur l'autisme alimentent, depuis plusieurs années, des débats épistémologiques et
idéologiques passionnés [1], en particulier dans le contexte frangais [2], qui recouvrent des enjeux de santé
publique importants et participent aux changements dans la pratique psychiatrique de nos institutions.

C’est dans ce contexte que le quatrieme plan autisme (2018-2022) oriente la « Stratégie nationale
pour I’Autisme au sein des troubles du neurodéveloppement » vers cinq engagements principaux
particulierement tournés vers des questions de diagnostic afin de favoriser les projets de vie personnels
tournés vers 1’inclusion des enfants et adultes autistes. Cette priorité est largement justifiée par un sous-
diagnostic des troubles du spectre de ’autisme (TSA) évalué a environ 90 % de I’ensemble des personnes
autistes [3]. Les associations de parents comme les professionnels placent le diagnostic précoce au centre des
intéréts pour faciliter un accompagnement précoce et intense afin d’ouvrir a un meilleur pronostic [4]. Du
coté des adultes, les bilans des plans autisme précédents sont contrastés, tandis que le nouveau plan autisme
souligne a juste titre ’enjeu autour de I’amélioration des procédures diagnostiques encore complexes du fait
des particularités de cette population [5] ainsi que dans I’accompagnement et I’aménagement du parcours de
vie.

Dans le prolongement direct du troisieme plan autisme, la nouvelle stratégie se référe aux
recommandations de la Haute Autorité de Santé (HAS) notamment concernant les procédures diagnostiques
formalisées et conformes aux documents récents et largement partagés sur le plan international [6,7]. Ainsi,
le diagnostic des TSA est clinique et s’établit au sein d’une équipe pluridisciplinaire en référence a une
norme nosologique en lien avec la terminologie des ouvrages de référence que sont le Diagnostic and
statistical manual of mental disorders (DSM) dans sa cinquieme édition [8] et la Classification Internationale
des Maladies (CIM-10 et CIM-11) sur la base d’une évaluation individualisée fonctionnelle des troubles et
des capacités sur plusieurs registres : la triade autistique, le retard mental associé, les pathologies et troubles
associ¢s. Les documents officiels suggerent 1’utilisation des tests « les mieux reconnus internationalement »,
I’association « gold standard » [6] entre deux tests, I’ADI (Autism Diagnostic Interview) devenue ADI-R
(Autism Diagnostic Interview-Revised [9]), et ’ADOS (Autism Diagnostic Observation Schedule [10])
aujourd’hui dans sa deuxiéme version [11] pour le diagnostic de I’autisme.

Or, des recherches récentes aménent a nuancer les qualités métrologiques de ces tests, pris
individuellement ou de fac, on combinée. Notre objectif est de synthétiser la littérature récente pour
maintenir ouverte une réflexion sur les modalités diagnostiques de [’autisme, en particulier, pour les
situations complexes soulevant des difficultés de diagnostic différentiel peu solubles par les outils
diagnostiques classiques.

2. Les problemes actuels de diagnostic différentiel des troubles du spectre autistique

Aujourd’hui, le repérage puis 1’évaluation d’un trouble du spectre autistique se formalisent en
diagnostic nosologique a la suite d’un relevé symptomatique systématique, avec d’une part, la présence ou
I’absence et, d’autre part, la sévérit¢ des troubles qui constituent des critéres traditionnellement triadiques,
dorénavant dyadiques dans le DSM-5 [8]. Ce repérage est associ¢ a des examens cliniques, médicaux et
paracliniques complémentaires via des tests non spécifiques dans les procédures diagnostiques classiques
[12].

Cependant, 1’évaluation des troubles du spectre autistique se heurte a plusieurs problémes. D’abord,
la plupart des symptomes de 1’autisme, comportementaux comme cognitifs, se chevauchent significativement
avec un large éventail de troubles psychiatriques, neurologiques et organiques ou somatiques [12,13] et ce
d’autant plus avec I’¢largissement et la simplification des critéres diagnostiques de l’autisme. Ainsi, le
diagnostic de TSA est souvent rendu difficile par la prépondérance des diagnostics différentiels potentiels
aux expressions phénotypiques polysémiques et proches des symptdmes cognitifs et comportementaux
classiquement repérés dans I’autisme, et ce lors des différents moments de la vie du sujet [13], de I’enfance
[14] jusqu’a I’age adulte [15,16] et méme la fin de vie [17]. Ce probléme avait déja cours avec, et parfois
entre, les différentes manifestations phénotypiques de 1’autisme, anciennement distinguées en catégories
diagnostiques comprises dans les troubles envahissants du développement (par ex. [13,18]). Ensuite, il n’est
pas rare que ce tableau soit complexifi¢ du fait des trés fréquentes comorbidités psychiatriques, souvent
multiples, associées aux TSA a tout age [19,20] et encore insuffisamment travaillées au niveau théorique et
nosographique [21], ainsi que par une variét¢ de symptdomes somatiques associ€s et les situations
psychosociales qui pourraient également étre considérées comme des comorbidités dans la CIM [22].
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Il est donc rare qu’un TSA se présente sous une forme clinique typique et pure. La clinique nous
confronte davantage a des tableaux mixtes dans lesquels une diminution progressive de la sémiologie
autistique avec 1’age, possiblement sous-tendue par des stratégies de compensation, se trouve mélée avec la
présence de conditions psychiatriques comorbides, complexifiant les modalités d’expression d’un syndrome
autistique qui se recoupent déja avec des signes d’autres conditions psychiatriques. Ainsi, la difficulté réside
dans le fait que les comorbidités associées peuvent faire varier I’expression des troubles autistiques et
potentiellement induire des zones de confusion (par ex., [18,23]). L’étude des comorbidités dans les troubles
du spectre autistique parait étre une piste de compréhension, encore trop peu systématiquement étudice,
prometteuse dans la compréhension de la disparité des phénotypes de cette clinique voire des processus
étiopatogeéniques des troubles autistiques [24].

Dans une perspective plus pragmatique, la question du diagnostic différentiel et de 1’identification
des troubles associés demeure donc centrale et prioritaire dans la pratique et dans la démarche d’évaluation
au quotidien. En effet, ’intérét du diagnostic est d’ouvrir sur des projets thérapeutiques adaptés, par
conséquent un diagnostic erroné induit une prise en charge qui peut potenticllement amener le patient a se
voir prescrire un traitement inapproprié lourd et inefficace ou en tout cas ne pas Iui permettre d’accéder au
meilleur pronostic ou de bénéficier des services et avantages financiers et sociaux auxquels il pourrait
prétendre [23].

11 est alors logique que, lors de la préparation du document HAS [6] sur le diagnostic chez I’enfant et
I’adolescent, la question du diagnostic différentiel ait été soulevée. Du c6té des recommandations pour les
adultes, du National Institute for Health and Care Excellence 7] (NICE) et de la HAS, il est précisé que le
diagnostic différentiel des TED chez 1’adulte prendra en compte la schizophrénie, des troubles graves de la
personnalité et des troubles du langage de type expressif ou mixte [25,26], ’emphase étant clairement mise
sur la difficulté a dégager un diagnostic différentiel entre la schizophrénie et le syndrome d’Asperger et aussi
pour des formes autistiques avec un retard mental important.

Dorénavant, les situations pour lesquelles le diagnostic différentiel est difficile a établir en raison
d’une multiplicité des troubles associés ou I’atypisme du tableau clinique, constituent un critére qui les
ameéne a se voir qualifiées de « situations complexes » impliquant le recours des équipes de troisiéme ligne,
c’est-a-dire 1’orientation vers les Centres ressources autisme (CRA) ou en centre hospitalier pour des avis
médicaux spécialisés. Dans ces cas, « aucun test ou examen paraclinique n’est recommandé de maniére
systématique pour poser un diagnostic de TSA, leur réalisation s’effectuant sur signe d’appel évoquant un
trouble associé ou un diagnostic différentiel » [6], le document faisant référence a des tests d’imagerie
cérébrale (imagerie par résonance magnétique et électroencéphalographie), des tests génétiques et
biologiques ou neurométaboliques. Ces tests permettent d’écarter des diagnostics différentiels génétiques
mais ne participent pas encore au débat différentiel pour les troubles psychiatriques, et, bien que prometteurs,
les résultats de la recherche sur ces différents marqueurs n’ont pas encore été intégrés a la pratique clinique
de routine faute de preuves suffisamment solides [27]. Nonobstant, les échelles de diagnostic d’autisme
restent actuellement les seuls supports pour aider au diagnostic différentiel avec un niveau de preuve
suffisant [28].

3. Les faiblesses diagnostiques des instruments recommandés

D’abord, rappelons que dans la pratique, le premier outil sollicité pour s’exprimer sur le diagnostic
différentiel et I’évaluation générale de I’autisme est le sens ou jugement clinique [29], ce qui est appuyé dans
la théorie notamment par les documents de recommandations [27]. Il se trouve ainsi souligné la nécessité
d’un premier temps d’observation et d’anamneése restituée par les proches pour approcher une situation
singuliére aprés quoi seulement il est intéressant d’associer des investigations cliniques avec l’utilisation
d’instruments validés pour 1’évaluation diagnostique normée [30,31]. Cependant, on assiste a un certain
renversement dans cette hiérarchisation puisque la HAS [6] incite fortement les praticiens a cadrer leurs
activités d’observation, d’entretien et d’évaluation des troubles par 1’utilisation d’outils standardisés : « Le
jugement clinique, au travers de ’histoire développementale et I’observation structurée du comportement, est
requis pour poser un diagnostic. Le jugement clinique d’un professionnel expérimenté est essentiel pour
interpréter les résultats des outils standardisés ». Le jugement clinique du praticien est relégué au second plan
en tant que garde-fou de ’imprécision et des limites des tests. Ainsi, alors qu’auparavant une appréciation
clinique au cas par cas, référencée a une approche psychopathologique, était au coeur de la pratique
diagnostique de 1’autisme, plusieurs auteurs regrettent qu’aujourd’hui, les cliniciens soient entrés dans une
époque ou 1’évaluation standardisée prenne le pas sur la clinique sous I’effet de pressions €conomiques et
politiques [28], ce qui n’est pas sans soulever des interrogations éthiques sur notre pratique clinique
diagnostique [31].
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Les études récentes [27,32] mettent a jour les tendances qui se dégagent des documents de
recommandations cliniques en langue anglaise pour le diagnostic de TSA. IIs remarquent, d’abord, que
I’utilisation des outils de diagnostic n’est pas systématiquement indiquée mais plutdt recommandée, parfois
sans plus de précisions. Ensuite, parmi les nombreux instruments cités dans ces guides, peu disposent de
qualités métriques suffisamment solides [33], en particulier pour 1’identification de 1’autisme chez les adultes
[29,34] ou chez les trés jeunes enfants [4]. Dans ces conditions, I’ADI-R et I’ADOS sont alors pointés assez
unanimement comme constituant les instruments d’évaluation aux meilleures propriétés psychométriques.

La HAS [25] suggére ainsi leur recours pour alimenter le débat différentiel, ces outils standardisés
permettant d’établir « un profil de résultats, qui oriente vers une atteinte organique simulant 1’autisme, un
diagnostic différentiel ou une comorbidité associée a 1’autisme » en clinique adulte. L’indication est
corroborée dans le document NICE [7] qui oriente vers I’utilisation de I’ADOS et I’ADI-R dans les
situations complexes pour lesquelles le diagnostic différentiel chez 1’adulte est incertain, et soutenue par de
nombreuses études que nous passerons en revue. Dans la clinique infantile, Matson et al. [28] confrontent
une liste d’outils diagnostiques sur la base de données psychométriques et de leurs potentiels discriminants
dans des contextes différentiels multiples et concluent en accordant une place particuliére a I’ADI-R « la
norme d’excellence pour les échelles d’évaluation utilisées pour le diagnostic de 1’autisme » [notre
traduction], tout comme 1’ADOS, qui ressort aussi comme un outil différentiel préférentiel [35].

Globalement, il semble que les recommandations de bonne pratique intégrent 1’ADI-R et I’ ADOS
dans leurs procédures diagnostiques, chez 1’enfant comme chez 1’adulte [27,32,33]. Aussi, une revue de la
littérature scientifique internationale [33,36-39] indique que les deux outils, I’ADI-R et I’ADOS, travaillés
dans une lecture croisée et bien souvent multidisciplinaire, de par leurs structures de passation standardisées,
aménent a prendre en compte des sources d’information différentes (évaluation psychiatrique, entretien
parental, observation directe de 1’enfant a partir d’une situation standardisée de jeux). Cela participe a un
recueil d’éléments décisifs dans le processus de diagnostic différentiel accompagné par des outils combinés
aux qualités métrologiques accrues.

Toutefois, les récentes données scientifiques viennent relativiser ces indications en précisant les
limites de ces outils, utilisés indépendamment ou en combinaison, démontrant trop peu de finesse pour
I’évaluation des troubles autistiques et la discrimination d’autres tableaux cliniques.

3.1. Limites de [’ADI

L’ADI [40] et maintenant I’ADI-R [9], est un entretien semi-structuré nécessitant la participation des
parents ou d’un proche ayant connu le sujet, enfant ou adulte, dans ses premicres années. L’outil permet de
recueillir des informations anamnestiques dans trois domaines en lien avec la triade de ’autisme et les
criteres de diagnostic du DSM-IV, combinable avec les nouvelles descriptions du DSM-5. Cette démarche
structurée impose un travail rétrospectif afin d’établir un inventaire des comportements autistiques et leurs
évolutions au cours du développement. Dans les publications princeps [9,40], les auteurs avancent que 1’outil
doit répondre au besoin des cliniciens qui cherchent un instrument qui pourrait différencier 1’autisme des
autres troubles développementaux.

Cependant, a I’instar d’autres auteurs [41,42], nous repérons un certain nombre de limites a I’outil.
De maniére générale, I’ADI-R a la caractéristique, encore plus prégnante dans la clinique adulte, d’étre un
outil trop dépendant de la possibilité du sujet de convoquer, durant un temps de passation long, un membre
de sa famille ou un proche I’ayant vu grandir afin que celui-ci puisse aider a reconstituer une histoire
développementale et pointer des indicateurs de I’autisme a posteriori. De 1a, nous pouvons nous interroger
sur des biais subjectifs des proches [1,43] mais aussi, sur les spécificités en lien avec la mémoire [44] et la
narration personnelle chez le sujet autiste [45] lorsque celui-ci est confronté seul a I’ADI-R, par exemple. De
plus, il n’est pas rare, pour des raisons diverses, que les sujets ne puissent pas solliciter un membre de leur
famille pour que celui-ci puisse assister a la passation [15,46].

L’ADI-R constitue un instrument sensible et spécifique pour diagnostiquer 1’autisme et le distinguer
du retard mental chez I’enfant [47] mais, lorsque 1’4ge de développement des enfants est inférieur a 18 mois,
le nombre de faux positifs est de 60 % (enfants avec un retard global de développement diagnostiqués
autistes) [47,48], et reste de 30 %, couplé a 27 % de faux négatifs pour une population d’enfants agés de
moins de 3 ans [49]. Ces chiffres sont corroborés par d’autres études plus récentes qui montrent un taux
important aussi bien de faux négatifs que de faux positifs chez les enfants en bas age (par ex., [37,41]) ce qui
n’est pas sans incidence dans les démarches différentielles. D’ailleurs, il peut s’observer des meilleurs
résultats diagnostiques chez les trés jeunes enfants en excluant ’ADI-R [50]. Une moindre limitation, a
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I’heure de I’avénement de la clinique spectrale, réside dans la contribution limitée de I’outil pour le
diagnostic différentiel intraspectre [51].

Des travaux récents [46] montrent que I’ADI-R présente une sensibilité et une spécificité faibles,
c’est-a-dire que I’ADI-R utilisé seul pour le diagnostic d’autisme chez 1’adulte, amene & un grand nombre de
faux positifs ; ainsi, certaines personnes recevront un diagnostic erroné d’autisme quand bien méme elles ne
répondent pas aux critéres cliniques de I’autisme. Pour les sujets pour lesquels 1’autisme est associ¢ avec une
comorbidité de déficience intellectuelle, les résultats sont assez hétérogeénes. Ainsi, plusieurs auteurs
avancent que I’ADI-R, a I’instar de I’ADOS, se sont avérés étre de précieux outils de diagnostic pour les
adultes avec et sans déficience intellectuelle en proposant quelques améliorations aux outils [34,52]. Ce point
est nuancé par d’autres études [53] qui critiquent la méthodologie et les précédents résultats et concluent que
I’ADI-R pourrait ne pas étre fiable chez les adultes sans déficience intellectuelle et aménerait & un sous-
diagnostic de 1’autisme dans une population d’adolescents et jeunes adultes présentant une déficience
intellectuelle [54].

Le diagnostic différentiel, notamment entre troubles du spectre autistique et troubles du spectre
schizophrénique, constitue une problématique clinique et théorique qui prend de ’ampleur actuellement du
fait des zones de chevauchement possibles entre les deux spectres [55,56]. Ainsi, lorsque des sujets
schizophrénes se voient passer I’ADI-R (et I’ADOS), un certain nombre d’entre eux apparaissent étre des
faux positifs [57,58]. On retrouve cette méme difficulté dans 1’histoire développementale des sujets puisque
dans une étude de thése en psychiatrie [59] qui fait passer I’ADI-R a une population de 62 sujets
schizophrénes répartis en trois échantillons en fonction de 1’dge d’apparition de la schizophrénie, il dégage la
conclusion suivant laquelle jusque 60 % des sujets avec « schizophrénie a début trés précoce » pourraient
méme recevoir un diagnostic rétrospectif (autour de leur 4-5 ans) de trouble envahissant du développement
(TED) en considérant seulement I’ADI-R. Ces conclusions, non seulement questionnent la sensibilité de
I’ADI-R en mati¢re de diagnostic différentiel, mais aménent aussi a réfléchir sur le caractére mutuellement
exclusif entre troubles autistiques et schizophréniques [58]. A I’inverse, il semble que les faux négatifs par
I’ADI soient plus rares [46]. D’autres auteurs rapportent d’ailleurs que I’augmentation et la précision du
diagnostic des TSA ont mis en évidence le sur-diagnostic de la schizophrénie, en particulier chez les patients
ayant un bon fonctionnement cognitif et langagier [55,60].

3.2. Limites de I’ ADOS

L’ADOS [10], PL-ADOS [61] ’ADOS-G [62] puis I’ADOS-2 [11] sont les déclinaisons d’un outil
d’observation semi-structuré composé de cing modules (quatre classiques + module Toddler sur I’ADOS-2)
congu pour opérationnaliser les critéres du DSM relatifs au TSA. Dans les limites inhérentes a sa forme,
soulignons que I’ADOS est un outil dont la passation est longue et nécessite une formation et un
entrainement du clinicien (comme pour 1’ADI) qui sélectionne le module de passation en fonction de 1’age
chronologique et du niveau de langage expressif du sujet. Ces outils ne sont pas exempts de biais liés a la
subjectivité de la cotation [31,46] et demeurent relativement dépendants de 1’implication des parents lors de
la passation [43]. De maniére générale, I’ADOS se base sur ’observation de la communication, des
interactions sociales réciproques, du jeu, des comportements stéréotypés et des intéréts restreints. Les
résultats présentés comme les produits d’un algorithme sont compatibles avec les classifications DSM-IV,
puis en référence au DSM-5 et a la CIM-10 dans sa révision ADOS-2. Ces nombreuses études et évolutions
ont largement contribué a batir un instrument fiable et valable pour évaluer la présence de TSA chez les
enfants, les adolescents et les adultes [37,53,63,64].

Dés les premicres publications, les auteurs notent la difficulté pour I’ADOS d’identifier des

comportements et contextes qui différencient les personnes autistes des personnes non-autistes selon 1’age et
le QI, et déplorent, par exemple, la différenciation difficile entre les sujets présentant un retard mental sévere
avec et sans autisme [10]. Des données récentes [65] soulignent notamment la propension du module 7oddler
de I’ADOS au sur-diagnostic d’enfants au-dessous d’un d’age mental équivalent a 12 mois.
Par la suite, les évolutions de 1’outil ont amené a des réajustements des seuils pour le diagnostic de I’autisme
défini par les algorithmes propres a chacun des modules. Ainsi, par exemple, les algorithmes ont été révisés
pour les modules 1 a 3 afin d’augmenter la spécificité dans la catégorisation des TSA par rapport aux non-
TSA dans les populations au fonctionnement psychique déficitaire [66,67] et ont été intégrés dans I’ADOS-2.
Toujours est-il que les auteurs appellent a d’autres modifications des algorithmes de 1’instrument pour tenir
compte des retards de développement et en attendant a la prudence lorsqu’il est utilisé auprés d’enfants dont
1’age mental ou chronologique est inférieur a 12 mois [65,67].
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Globalement, ’ADOS-G présente plusieurs seuils dans chaque module servant a la différenciation
des troubles du spectre autistique par rapport aux troubles non inclus dans le spectre avec des différences
statistiques claires entre les distributions des différents groupes [62]. Des items différentiels entre troubles du
spectre autistique et des catégories autistiques précises (DSM-IV) sont aussi proposé€s mais ne sont pas
toujours efficaces.

Des études sur le diagnostic différentiel en clinique infantile, [68] se sont focalisées sur la
problématique différenticlle entre les enfants autistes et les enfants avec un trouble spécifique du langage
réceptif sévére et le caractére différentiel de I’outil qui permet de distinguer les deux groupes, tout comme
I’appui sur certains indicateurs du 7oddler permet de différentier I’autisme d’un retard du développement
circonscrit au langage [69]. Malgré son caractére trop peu sensible (nombreux faux négatifs), 1’outil
démontre sa grande spécificité pour le diagnostic différentiel entre troubles du spectre autistique et troubles
spécifiques du langage en clinique infantile [41]. Plus globalement, des différences significatives entre les
groupes diagnostiques TSA, trouble du déficit de I’attention avec ou sans hyperactivité (TDA/H) et le groupe
contrle sans diagnostic sont trouvées [70]. L’outil a donc un bon potentiel différentiel entre enfants et
adolescents autistes a haut niveau de fonctionnement et des sujets avec d’autres troubles psychiques [35],
mais laisse tout de méme apparaitre un taux de faux positifs a 15 %. Des taux tout aussi élevés de faux
positifs sont retrouvés, a posteriori, pour des enfants présentant des difficultés de communication expliquées
par des symptdmes d’autres troubles (par exemple, TDA/H, anxiété) [71].

Les travaux en clinique adulte sont moins nombreux. Le Module 4, développé pour les adolescents et
les adultes avec un langage fluide, a été développé originellement sur la base d’une cohorte restreinte de 16
sujets [62] et a, par la suite, recu moins d’évaluations psychométriques que les autres modules [72]. Pourtant,
ce module constitue un des rares outils adaptés mais surtout validés au niveau statistique et permettant
d’intégrer les recommandations pour I’évaluation de I’autisme pour cette classe d’age [34] et révéle son
efficacité [53].

Le Module 4 de ’ADOS permet de distinguer adéquatement les TSA de la psychopathie et du
développement typique, mais 1’outil est moins spécifique en ce qui concerne la schizophrénie en raison du
chevauchement des comportements entre les symptdmes autistiques et négatifs, ce qui a amené a envisager
une révision de I’algorithme [50]. De 1a, un nouvel algorithme aligné sur le DSM-5 a été proposé [73], en
ajoutant des items différentiels empruntés au Module 3 revisité. Ils espérent une meilleure différenciation
entre les groupes TSA et les groupes non-TSA, et notamment d’avec les groupes de sujets schizophrénes.
Cette promesse de succes est relativisée [74], puisque 1’algorithme revisité posséde des qualités
métrologiques utiles aux cliniciens, mais non suffisantes pour la discrimination des TSA et de la
schizophrénie. Les récents résultats [75] confirment cette difficulté, puisqu’ils rapportent un taux élevé de
faux positifs chez les adultes atteints de psychose (30 %) (voir aussi [18]). De maniére globale, d’autres
études mettent a 1’épreuve le Module 4 en constituant des groupes d’adultes et adolescents sans déficience
intellectuelle et concédent des améliorations modestes du Module 4, mais la distinction des groupes TSA et
non-TSA surtout psychotiques reste difficile [72,76]. Aussi, la précision du diagnostic est plus faible chez les
femmes, les personnes agées et les personnes souffrant de troubles de la personnalité ou présentant des
capacités intellectuelles plus élevées [76]. Fusar-Poli et al. [53] sont plus optimistes sur 1’efficacité de 1’outil.

En somme, il est communément admis que le Module 4 de I’ADOS est la seule mesure
d’observation pour diagnostiquer le TSA chez les adolescents et les adultes verbaux, mais les limites
recensées ci-dessus poussent les chercheurs a conseiller aux cliniciens une certaine vigilance et 1’utilisation
conjointe d’autres outils d’évaluation pour éclairer les diagnostics différentiels.

3.2. Limites de la combinaison de I’ADI-R et de [’ADOS

Il est aujourd’hui admis par la communauté scientifique que 1’association entre ’ADI-R et ’ADOS
est recommandée pour évaluer la symptomatologie autistique [6,43], et en France, le choix des cliniciens y
est souvent restreint en raison du peu d’outils traduits et validés en frangais.

Les deux épreuves ont une structure et une utilisation différente et complémentaire, ’ADOS ayant
d’ailleurs originellement ét¢ pensé comme un outil complémentaire et indissociable d’une démarche
d’entretien standardisé [10]. Ainsi, la dépendance de I’ADI-R a la présence et la sensibilité personnelle du
tiers présent lors des procédures d’évaluation influant sur les qualités de I’outil [43,77] peut étre corrigée par
I’observation directe de ’ADOS qui doit étre elle-méme complétée par des informations sur ’histoire
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développementale du sujet pour permettre le diagnostic [76].

Au niveau psychométrique, cette combinaison améliore donc les qualités de sensibilité et spécificité
des outils [33,36-39,56]. Leur contribution a un diagnostic précis de TSA a été démontrée dans plusieurs
études sur des populations d’enfants jeunes, auprés d’adolescents et d’adultes [34,39,52,64,66,78], bien que
ces outils conservent la limite de ne pas étre congus pour 1’évaluation des enfants dont I’age mental est en
dessous des 12 mois [65]. La combinaison des instruments parait étre I’approche la plus prudente pour
travailler la question diagnostique [64] croisée des problématiques différentielles.

Cependant, il y a un revers a cette hégémonie de I’utilisation globalisée de ce couple « gold
standard » puisque cela revient a contraindre le diagnostic de TSA a un ensemble d’items stéréotypés, ce qui
fixe un modéle de I’autisme duquel peuvent échapper d’autres formes du spectre. Certains auteurs [53]
notent que lorsque ADOS-2 et ADI-R suggéraient un diagnostic de TSA chez des adultes, il y a une
augmentation significative de la spécificité (100 %), avec une diminution conséquente de la sensibilité (42,2
%), ce qui a d’ailleurs déja rapporté chez les enfants [79]. Ces propriétés statistiques confirment que la
combinaison des deux instruments est utile pour éviter les faux diagnostics, mais qu’elle ne permet pas
d’étudier les formes les plus légéres du spectre aussi bien chez 1’adulte que chez ’enfant [41].

Baghdadli et al. [29] remarquent aussi que ces outils construits sur la base d’hypothéses
catégoriques, appliquées a des phénotypes autistiques prototypiques, risquent de fixer un seuil de diagnostic
trop élevé par exemple pour les adultes sans déficience intellectuelle, mais surtout pour les jeunes filles [80]
et les femmes adultes [81], pour les sujets agés [82] et pour les enfants en trés bas age [82,83] et présentant
un phénotype sévére associ¢ a un retard du développement intellectuel [65], ainsi que pour des individus
enfants et adultes issus de cultures différentes (par ex., [84]). A I’inverse, un seuil peut étre trop bas, dans
d’autres circonstances, ce qui conduit a des faux-positifs [85].

De méme, les résultats d’une étude comme celle de Reaven et al. [86], a I’instar de ce que nous
avons déja exposé pour les outils utilisés indépendamment [57,58,63,74], suggérent que les enfants atteints
de schizophrénie précoce peuvent étre sur-identifiés, c’est-a-dire dépasser les seuils des deux instruments, du
fait d’'un manque de sensibilité (et de spécificité) de I’ADI-R couplé a ’ADOS ne permettant pas de
différencier 1’autisme de la psychose.

En somme, le relevé structuré et détaillé du comportement avec des instruments spécifiques tels que
I’ADI-R et ’ADOS est utile dans le processus de diagnostic, et ce méme dans les cas complexes, en
particulier lorsqu’il existe une incertitude diagnostique. Mais il est d’autant plus important de garder a
I’esprit que les développeurs de I’ADI-R et I’ADOS concluaient déja que les résultats psychométriques des
instruments ne constituaient une base solide qu’a la condition d’une association avec un jugement clinique
tout au long de la démarche diagnostique [62]. De nombreux auteurs [53,64] recommandent de ne pas
s’appuyer exclusivement sur les notes ou scores des tests comme seuls critéres, rappelant que les instruments
sont destinés a étre des supports a une réflexion diagnostique dans le contexte d’une évaluation plus large
croisée d’un regard critique et interdisciplinaire.

4. Conclusion

La HAS a pris note des difficultés de diagnostic différentiel des TSA mais peine & produire des
recommandations favorisant des procédures qui peuvent apporter des solutions, le probléme étant un peu
¢ludé et enfermé dans une démarche diagnostique armée de plus en plus formalisée et rigide, bien plus
semble-t-il d’ailleurs que dans les pays anglo-saxons [27]. Nous avons cependant souligné les limites des
outils qui ne permettent que la reconnaissance des comportements autistiques prototypiques classifiés dans
les nosographies ainsi que des comorbidités fréquemment associées, aboutissant a un diagnostic
phénoménologique non suffisant dans les cas ou le diagnostic différentiel fait du cas clinique une « situation
complexe » [6]. Rappelons que 1’intérét de la communauté de la recherche pour le diagnostic différentiel et la
conception d’échelles est encore récent et le pan de la littérature sur ces questions comporte des « trous »
[notre traduction] [28], c¢’est-a-dire que plusieurs moments du développement de 1’enfant en lien avec des
problématiques différentielles ont encore besoin d’étre explorés tandis que I’un des principaux obstacles a
une meilleure identification de 1’autisme chez les adultes est I’absence d’outils diagnostic robustes [29].

Or, la réalité clinique confronte bien souvent le clinicien & des situations qui sortent des sentiers
balisés et qui le forcent a développer une certaine créativité pour résoudre les problématiques auxquelles il
est confronté. Rappelons que, bien que 1’origine génétique de 1’autisme soit largement avérée, il n’existe pas
de marqueurs biologiques de I’autisme et il reste donc nécessaire de s’appuyer sur des signes
comportementaux pour établir un diagnostic.

De 1a, une des solutions peut étre de creuser davantage 1’approche phénoménologique de I’autisme
afin de pouvoir dégager quelque chose de 1’expérience subjective essentielle du sujet autiste et d’en tirer des
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indicateurs diagnostiques plus fiables et dont le regroupement pourrait donner un sens global aux
manifestations autistiques [87]. Un travail de modélisation et d’opérationnalisation de ces ¢éléments
phénoménologiques est a réfléchir afin de servir la pratique clinique diagnostique, notamment dans ces
aspects différentiels.

Une autre proposition a laquelle nous souscrivons est alors celle dun travail au-dela des
comportements directement observables, par la prise en compte a la fois du sens derriére le manifeste de la
clinique et aussi de ce qui émerge de la rencontre toujours singuliére entre le clinicien et le sujet autiste,
suivant une épistémologie psychodynamique. Cette appréhension, qui cherche a dégager des constantes dans
le fonctionnement et les évolutions propres a la clinique autistique, peut étre opérationnalisée par le recours a
une méthodologie projective, notamment le test de Rorschach qui montre d’ailleurs déja tout son potentiel en
mati¢re de diagnostic différentiel [56,88-90]. Cette approche du fonctionnement psychique est tout a fait
compatible avec 1’utilisation des outils conseillés par les autorités de santé [42,91], et, plus encore, apparait
comme complémentaire [31]. Elle permet de relier I’analyse de la quantité et de la qualité des mouvements
psychiques en jeu, satisfaisant a la fois le besoin de quantification et de standardisation du diagnostic mais
aussi I’ouverture a la découverte d’un profil singulier bati entre problématiques et potentialités propres, non
sans articulations possibles avec le projet thérapeutique futur.
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