
 
 
 

Paris, le 18 juin 2015 
Information presse 

Autisme : de l 'in térêt d'une approche in tégrée pour son diagnos tic 
 
Des chercheurs de Uni té Inser m 930 "  Imagerie e t cerveau " ) associés 

Universi té François -Rabelais e t au CHRU de Tours on t combiné trois 
approches clinique, neurophysiologique e t génétique pour mieux comprendre 

autisme. Tes tée sur deux familles, 
cette stratégie a permis aux chercheurs d entifier des combinaisons de 
gènes spéci fiques aux pa tien ts autis tes les dis tinguan t de patien ts sou ff rant de 
déficience in tellec tuelle. 
Cette étude, publiée dans la revue Molecular Psychiatry, ouvre de nouvelles 
perspec tives pour le diagnos tic et la compréhension des mécanismes 

 
 
L'autisme est une pathologie qui se manifeste par une grande hétérogénéité à la fois sur le 
plan de ses manifestations cliniques et sur le plan génétique. 
de 400 gènes pourraient participer à ce trouble. Le diagnostic de cette maladie 

mettant en jeu les mêmes gènes. 
 
Pour améliorer le diagnostic, les chercheurs de l'Inserm ont utilisé une approche originale 
multi-modale combinant : 

 Une évaluation clinique 
 Une analyse génomique à haut débit  
 Des analyses cérébral

changement (électroencéphalographie  EEG) 
 
Deux déficience intellectuelle ont 
bénéficié de cette approche intégrée. Au sein de ces deux familles, toutes les personnes 
touchées par la maladie étaient porteuse  NLGN4X se 
traduisant au niveau du cerveau par des problèmes de transmission de l'information dans les 
neurones. 
 

e altération dans les ondes 

atteints de déficience intellectuelle, ne présentaient pas cette caractéristique. 
 
Grâce à cette nouvelle approche, une deuxième mutation rare été caractérisée et associée à 
l'activité cérébrale atypique mesurée en EEG chez les patients autistes.  
 



Pour Frédéric Laumonnier et Frédérique Bonnet-Brilhault, principaux auteurs de ce travail, 
« cette étude permet de compren pas de "gène "  mais des 
combinaisons de gènes impliqués dans le neurodéveloppement qui vont atteindre le 
développement des réseaux neuronaux cibles de cette pathologie ». 
 

nsion de la 
physiopathologie et à terme dans le développement de molécules thérapeutiques ciblées.  
 
 

établir des interactions sociales et à communiquer, ainsi que par des troubles du 
comportement. nt souvent isolées dans une sorte 
de monde intérieur. 
 

 Autisme » sur le site Inserm.fr 
 
Ces travaux ont reçu le soutien de la Fondation de France et de l'Union Européenne (projet FP7 Gencodys) 
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