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Une forme d‘autisme
liee a un déficit
enzymatique

utour de 'autisme infantile se tissent inévitablement des contro-
verses passionnées — comme en témoigne une récente enquéte
d’un grand quotidien du soir — ou se heurtent parents, psycholo-
gues, psychanalystes, biologistes. Les efforts de ces derniers ne
sont pas encore parvenus a apporter des données décisives et
reproductibles. C’est pourquoi nous souhaitons souligner les résultats obte-
nus dans un laboratoire belge, qui s’est déja signalé par nombre de décou-
vertes en pathologie enzymatique. L’étude portait sur trois enfants de 21 4
ans, porteurs de troubles psychomoteurs comportant des manifestations
autistiques; I'un des enfants est belge, de parents non apparentés; les deux
autres, marocains, sont frére et sceur, de parents consanguins, suggérant
une hérédité récessive autosomique.

Dans le plasma, I'urine et le liquide céphalorachidien, on a trouvé une accu-
mulation anormale de deux métabolites, succinyladénosine et le succinyla-
minoimidazole carboxamide riboside. Ces deux composés possédent deux
points en commun. D’abord, ils sont tous deux attaqués par une méme
enzyme, I’adénylosuccinase. On a donc été amené a doser cette enzyme,
encore mal connue, dans tous les tissus accessibles; les résultats ont fait pen-
ser qu'il en existe plusieurs isozymes. Son activité est en effet normale dans

les cellules sanguines et le muscle, mais effondrée dans le foie et surtout j
dans le rein. L’enzyme est sans doute altérée aussi dans le cerveau (ou elle %

n’a pu étre dosée) car C’est dans le liquide céphalorachidien que I’élévation
des meétabolites est la plus forte. Ensuite, ces composés sont tous deux des
étapes de la voie de synthése de novo des purines. On sait que la biosyn-
thése des nucléotides a purine peut emprunter deux voies : I'une, dite
d’épargne ou de ré-utilisation, part des purines déji synthétisées, alimen-
taires par exemple; son importance est attestée par le fait que le déficit en
une des enzymes, I’hypoxanthine phosphoribosyltranstérase (HPRT)

conduit aux conséquences neurologiques désastreuses du syndrome de

Lesch-Nyhan. L’autre voie, endogene, est trés complexe puisqu’elle com-
porte une douzaine d’étapes. On n’en connait, a ce jour, aucun déficit, mais
on peut concevoir qu’il puisse en exister et que les conséquences en soient
redoutables.

Les conclusions provisoires du travail seraient les suivantes : certains tissus
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subiraient un déficit en adénylosuccinase, le foie, le rein, le cerveau proba- g
blement aussi. Les dommages qui en résulteraient pourraient étre dus, soit [

a 'accumulation de substances toxiques, soit 4 une synthése insuffisante de
nucléotides et d’acides nucléiques, cérébraux en particulier, que la voie
d’épargne ne suffirait pas a compenser.

Il ne s’agit nullement de prétendre que la lésion biochimique de I’autisme a
été élucidée. Les auteurs prennent soin de parler d’« un sous-groupe d’en-
fants porteurs d’un autisme génétiquement déterminé ». On ne peut actuel-
lement savoir s’il s’agit de cas exceptionnels ou si leur fréquence se révélera
non négligeable. L’important est que, probablement pour la premiére fois,
on a pu apporter la preuve d’un déficit enzymatique précis chez des enfants
présentant des manifestations autistiques. De tels résultats devraient inciter
d’autres laboratoires a tenter de confirmer cette découverte, et a rechercher
d’autres lésions biochimiques qui ne seraient pas nécessairement limitées
aux voies de synthése des purines.
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