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«Ueber ein eigenartiges hirnatrophisches Syndrom be i 
Hyperammoniamie in Kindesalter.»
Wien. Med. Wschr. 116: 723-738, 1966.
« Rett syndrome is caused by mutation in X-linked

MECP2, encoding methyl-CpG-binding protein 2 »
Amir R.E. et al. Nature genetics, 1999, 23, 185-188

* Décélération de la croissance 
crânienne

* Perte des compétences manuelles, 
mouvements stéréotypés

* Perte de la socialisation
* Incoordination de la marche 

ou des mouvements du tronc
* Altération grave du langage
* Retard psychomoteur sévère

Après la période initiale de 
développement normal :



K�1:�;��C22�07��(������'���$
����
�����4�$���&��4�� ��





K1:�L�MC22�17N��
�$�����$O��������
54�5"���������
��"������������������������������"��&�� �  ������� ��#�������� ��������;������"� ���������� ����A
/�0��"��������� ��
���������"L���"�������&��������# �"���"���������������������"��&������ ����� ������� �����3��;�
 �"���"��&���"��
���"�������������"����&�"�� � �
�� �!����"�&�"�� ����������������""��&�"���#�����
/*0����������� ( ���3"���������"������������"�������� ��������������������������������"���� ���
/
0�"����M�������������������������� ����( �����#��� �����"������&����������D��������������������������L �������
����������/��4�;4�"����������������(  ������&�( ����# ����������#�����( ���������"����3M����
���"L�������� ���0
/+0� ��
����������������� �����"������ �������""�

14�������<������������&���������!��������������&��� ���� ����� ����&����������D�������������������&���  �����
�� ��#������ �������������"� ��������������A
/�0����������������������������( �������"����������� ������L�����D���������������������������&����� �"�� ��������������
���������&��������������������������
/*0����������������  ������!"�;�3"��( ������3������� ���( ���������"�������!�
�����������!���������"�
/
0� ������� ��� ������������������������������!��/ �4�;4�3���� ��������������������� ���������������#� �&�
 ���� ������� �"�;�����������"�������0

� 4�)��������3�����������N��������"����������"���
�� ������#��!�����������!��������� ���������"&����!��� �����"&���������
�L��������� ������� ��������4

: 4��"��L�;�������������������#�����"����"��#�#����#� �!�����!�����"���"����"���
���/�4�;4�"����M�� �����" ��� ���� �������"���
�����"LO#�����*��������������������( ��"���������  � ��������������"LO#�����
����04

�4�5�����������"L��!����&��"��L�������������������� ���#��!�����! ����"���"����"���
��������"������"����  ������#����!����
�����"������"���� ���&����!�����������"LO#�&������� ���������L������ ��&������ ����� ������������!�/��� !������"��
�� ��������"L�����������������"�0�������"���������� � �����"L��������� ���4

'4�)������3"������������������;�����<�����L�������� �%���3"���������������������"���� ���������!�
����� �( ���;�
�L��������@��������4



5����#�������������������:��-GA������!����#����"��� �!�����"�����4
6	�G��$$��� �
Q�5 �5�������"��5��"����9���������4�*����



$�#��'���������#�5���� 5����#��������� �

�� 3����!�
�� ��� �

� 8 �����������/R80

�����" * *

��  ��������� � ����������
���������������3����

�����������S�
�����������

� �

����""�����" 5����#�����#� 5����#�����#�

)��#��#� '"�����/�������0 '"�����/�������0

C�����������"����

�;�"������ ���������!�������� � ��

:�� -�G�:�!!�������"�:��#�����

K1:�L��C22�17����������������$�����"������������=

��""��C@���!!&����M�������"� ��&�*��B



(���$����������

•"���������������!��������
•"������������;���� �"����������""��
•��!����������������<����"���
����� ��������"�����#�� �
��������"��:��-�G

 ��
����2� �#�������������"���2�������� ��������
•���#����������@�"����������������"������������
•"������3"< ��������!!������������@�"���!�""������"� ��#��T���
•"��������#�������
��� ��
����A�����3"���������#���� !����5����#��
•"2���"�����������3�������/"��#�#��������&�U"�����3� "����� �������&�"�������������
��������""��&�"������������������������&�"2�������� ��������"���� ���
•������������������������������
���������2���������� �3"���/5:$:&�����&�
����@��������&���;����0

)��:��-G������������"����"����� ������������������� ���"����!������������3������



"� �����������
�������������# ��������$�� %�� 
�	�$���$&�'���������

""� (���
��)����� 

"""�*�����������������	������$���� �"""������ ��

"�� ��!$��+ $���� ���$�������
 ��������

�� ��������	���	��$���������,�����������

�(�-





��- ����������"2���"� ���
*�- �#�����"���������

�- �����������������"������!!������
+�- ��#���������
���
.�- ����2�!!��������������  ���
��������"�����;&�"��

����"�
8�� :�!!���"�� ( ��  ���
��������"���#�������������

"�� � �
��
B�� ���
����2����������&��������� �����������������
	�- %���3"������"����������&����-(-���������3M���&�

���"��������
�*�� 5����������������- ��������������������
*
�� 5�����������!!���"��( !�;��&����������
*+�- 1�@������������"2��������
*8�- �2� ��������"���#�����&�"�����;��2������444
*B�- ��������#������"2� �����

�� ����	
�
�
�������9�022< �

9��!�"����������"�A���5-�

�����������������������������������������$��������� ��
�����$�����



1

2

3

4

5

ISO IGN SOC REG VOI GES ACT OBJ STE ATT AUD IMI EMO

1

2

3

4

5

ISO IGN SOC REG VOI GES ACT OBJ STE ATT AUD IMI EMO

1

2

3

4

5

ISO IGN SOC REG VOI GES ACT OBJ STE ATT AUD IMI EMO

V�C�9��5�/�W..0

V�C�9����/�W�*0

V�C�9��1�/�W
�0

���;�����"��		.

�W�	B



*��(B�?">-���("-"HB*�

• *,������
$���
�	����������������)��9����'���$��

�������9�����'����$��������������9�$���O����������� �$���

�'E����

• *,�������
�	����������


����������$
�����������9�����������������

• *,�����������������������
�	�������

• *,��������	��	�����������$�����9��������



K������������������9����	��������������
��

�;� ��������;�"���������A�
5� - � � ������������
��

� � ������"�#�
���/������0

� - �����"�#�
��

) - "��#�#�������  ���������

$� ���������"&��		.

��W*�*

�

�

�

�

�

�

�

�

� �

�

��

�

�

�

Groupe I 
(n= 38)

Groupe IV 
(n= 74)

Groupe III 
(n= 31)

Groupe II 
(n= 39)

�

�
�
�

�
�

�
�
�

�
�

�
�

�
�
�

�
�
�

�
�

��������� ��������3"���
���W�������;W.



 �,��� �,���

5���� �5���� �

��5��5

������#"�3�"�W�.,������#"�3�"�W�.,

������'��W�*B������'��W�*B

 ����� �����

5���� �5���� �

��5��5

������#"�3�"�W�.,������#"�3�"�W�.,

������'��W�*.������'��W�*.





5���W�	8
����W�B	

����������"����
�� 5������� ��������

���"�������"���
�� �,X 
*X

��V������"�#�
�� *.X 
,X

5�����������!� �"���;�
�2���"�����


+X 
.X

���)����������"4&�*��+

�W++B
/�	B	-*��
0

1�����"� ��������;�*��+

������� ����"��������
/Y,�X��������0

9����"�#����#�����
������� ���3�"�
����A
J�!��#�"�&���"��������3����������1�������""�&������ !��3�� ���������������&
����� ���*�&������"���������U4

����������%��� ��&�*��B



B�����������������
 ��������	�������# �����������$��
�&������� %
5���� �������� �:��������/:���G�Z0

9����"�����A���( +����������������	B��
��( +���������������*���

= 5���� �� ���� >

����� ����2����� ���Z

'� 3���������"4&�*��8





�����"�������
������"�����

����� ���
���

�;� ���
�� �"� ��������

����� ���
���

�;� ���
�� �"� ��������

��������������

�;� ���
�� �"� ��������
���"�����������

������"�
��"���"2�;� ���

/�����������O��&�������
���"������������&����40

�����"�#�
��&
�����������"�#�
��

��V

������������3��"
��������3��"�

9�5���������;
���!

C�) 5����#��  � 9�5��������������3��"

C���� �"�#�
��

5����� �����""�

'�����2E�"

��!�������

9�G �����������#���

V�����
��

���������

����������J�
!��#�"��

5�� �"����
���� ��� �
�������
#�����
�����������"�<���

����������"��������
����2�����������
����������#<����
���������
�V$������

��������4������������
�����$�������������# 
�������� � % ����
���'����$�����������$������������������5����C77L��I



�����"��������������"�������� �"� ��������

V�����-������"�#�����������
�� ����"����������#"����

9����"�#���� ���3�"�
���

:���#���3��"�#�
����
�������/������
"����
��&���������
��@� ���
���&����40

���� ���#�����������
�������� �����
���#�����������������

:���#������
����� ����������
���#��������
���������

:���#��������������
�������

Z

C3����������� ���"������
�"���������"������������#��������
������M���������������
���������"���



"� �����������
�������������# ��������$�� %�� 
�	�$���$&�'���������

""� (���
��)����� 

"""�*�����������������	������$���� �"""������ ��

"�� ��!$��+ $���� ���$�������
 ��������

�� ��������	���	��$���������,�����������

�(�-



�
����������
��������������,�����������$
���������� ���,

� ������������A�[��#�������\ �������
��

� 9��������#���� �����"�#�
���&����
�����"�#�
���

� 1�� ������!����"��

Rapin & Tuchman,  2008

Tripi et al,  2007

1�����-1��"���"�������"&���������



'"���� ����		B



����������

���������������3��"���������"�������
"������ ��

0

10

20

30

40

50

60

70

80

90

100

110

15 16 17 18 19 20 21 22 23 24 25 26 27 28 29 30 31 32 33 34 35 36 37 38 39 40

weeks of amenorrhea

B
ip

ar
ie

ta
l D

ia
m

et
er

 (
B

P
D

) 
m

m

n=36 AUT 

2nd trimester 3 rd trimester

5���"������������-����"�

97ep
90ep

50ep

10ep
3ep

1�����-1��"���"������"�*��	��
���������������"�*��	

*��$��$
��������$�����������������
�
'�������
4P���9�7!C���



����.�����������C771

���
��
���


���
�
���




*���������$��;����
�������$����������	�G�$�����4��� ��
������,���
�����������������������

1�����������"&�*��8

5#�����������

�����������"�V���/%0 �����������"�V���/50
V���]����%�����/%0 V���]����%�����/50
V���]����C3M����/%0 V���]����C3M����/50



� ���������������������	�����//���

� ?������������	����������	�
�����4����

- ���������Q�5��	�4�����������

������

- >'�������������������$����$���

� ���������������������	�� ���'����


� *�$��	����
���=�� �����C �

���E���

 ��	�$�

� *�������	
������
��*/���

��� �������#�������

� ��������������$����������

p  = 0.017



������������$�'�	��������4��,�'����
B�������������������4��	����

Main results

N = 14; 152 ms ± 5N = 14; 177 ms ± 8
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11e Université d’automne de l’arapi
5-8 octobre 2011, Le Croisic

Autisme, actualités et perspectives.
Multiplicité des regards, cohérence de l’action.

les hypothèses physiopathologiques ébauchées grâce
aux nouvelles méthodes d’exploration du cerveau,

le repérage, l’identification et la délimitation cliniques
des Troubles du Spectre de l’Autisme, 

une réflexion éthique sur les représentations
de l’autisme et du handicap.

Renseignements : www.arapi-autisme.org, contact@arapi-autisme.org, 06 33 23 28 31

L’inscription à l’Université d’automne de l’arapi des 5-8 octobre 2011 est comprise dans celle au DU de 
l’Université

Toulouse-Le Mirail « Autisme et autres troubles du développement psychologique (approche pluridisciplinaire) »

arapi (association pour la recherche sur l’autisme et la prévention des inadaptations)
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