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W zwigzku ze wzrostem wiedzy ogéfu spoteczenstwa na temat wczesnych objawéw autyzmu
oraz ostatnimi zaleceniami American Academy of Pediatrics, zgodnie z ktérymi wszystkie dzieci
w wieku 18 i 24 miesiecy powinny by¢ poddane badaniom przesiewowym pod katem zaburzen
z kregu autyzmu (autism spectrum disorders, ASD), rosnie zapotrzebowanie na badania
diagnostyczne dzieci w bardzo wczesnym okresie rozwoju. Stosowanie obecnych zalecen
diagnostycznych dotyczacych zaburzen z kregu autyzmu u dzieci ponizej 2 lat napotyka jednak
na swoiste trudnosci. W niniejszym artykule zajmujemy sie problemami zwigzanymi
z wczesnym wykrywaniem, rozpoznawaniem i leczeniem ASD w tej grupie wiekowe;j.
Przedstawiamy kompleksowy przeglad wynikéw ostatnich badan dotyczacych wczesnego
rozwoju dzieci z zaburzeniami z kregu autyzmu wraz z podsumowaniem obecnego stanu
wiedzy na temat wczesnych objawéw tych zaburzen, przydatnosci instrumentéw wczesnego
wykrywania w badaniach przesiewowych i aktualnymi zasadami dobrej praktyki w diagnostyce
ASD przed 2 rokiem zycia. Opisujemy réowniez metody skutecznej interwencji u dzieci ponizej
2 lat z podejrzeniem lub potwierdzonym rozpoznaniem tych zaburzen. Mamy nadzieje, ze
prowadzone obecnie badania dostarcza solidniejszych podstaw dla strategii diagnostycznych
i terapeutycznych opartych na dowodach naukowych w tej niezwykle waznej grupie wiekowe;j.

Autyzm jest najciezsza postacia zaburzeni z kregu autyzmu (ASD), ktéry charakteryzuje sie
uposledzeniem wzajemnej interakgji i komunikacji spolecznej oraz wystepowaniem powta-
rzajacych sie, niepodatnych na zmiane zachowan.!? Przy szacowanym rozpowszechnieniu
wynoszacym 1 na 1503 ASD s3 jedna z najczesciej spotykanych form zaburzen rozwojo-
wych. Rodzice dzieci z ASD na ogdt staja sie Swiadomi problemu wtedy, gdy dziecko jest
w wieku 12-18 miesiecy.*” Wedtug ostatnich danych pochodzacych ze Stanéw Zjednoczo-
nych $redni wiek w chwili rozpoznania nadal wynosi ok. 4 lat!®!! i by¢é moze wiecej w gru-
pach o niekorzystnej sytuacji spoteczno-ekonomicznej. American Academy of Pediatrics
(AAP) i inne grupy ekspertéw opublikowaly niedawno zalecenia praktyki klinicznej doty-
czace wezesnego wykrywania, badan przesiewowych i diagnostyki ASD.'>'3 W zwigzku

Stowa kluczowe:
Autyzm, wczesne wykrywanie, mate dzieci, badania diugotrwale, rozwoj dziecka.

Skroty

ASD - zaburzenia z kregu autyzmu

AAP - American Academy of Pediatrics

CHAT - kwestionariusz oceny rozwoju ryzyka autyzmu u matych dzieci
M-CHAT - zmodyfikowana wersja CHAT

PPV — dodatnia warto$¢ predykcyjna

ADOS - skala oceny objaw6w autyzmu
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z zaleceniami AAP i aktywnymi kampaniami informacyjny-

mi organizowanymi przez Centers for Disease Control and

Prevention oraz inne organizacje publiczne i prywatne

zwicksza sie zapotrzebowanie na badania diagnostyczne

u bardzo malych dzieci. Zastosowanie aktualnych wytycz-

nych dotyczacych diagnostyki ASD u dzieci przed 2 rokiem

zycia napotyka na swoiste trudnosci, poniewaz standardo-
we kryteria klasyfikacji, Diagnostic and Statistical Manual,
wydanie IV (DSM-IV) i International Classification of Dise-
ase, wydanie 10 (ICD-10), wzorcowe instrumenty diagno-
styczne, a nawet najlepsza wiedza do$wiadczonych lekarzy,
rzadko bywaly wykorzystywane w tej grupie wiekowe;j.

Biorac pod uwage powyzsze problemy i koniecznos¢ opra-

cowania wstepnego schematu wczesnego rozpoznawania

i leczenia ASD* u dzieci ponizej 2 roku zycia, postanowi-

lismy odpowiedzie¢ na nast¢pujace pytania:

1. Co wiemy na temat wczesnych objawow ASD?

2. Czy mozliwe jest wykrycie ASD u dzieci ponizej
2 roku zycia w warunkach podstawowej opieki zdro-
wotne;j?

3. Jakie sg obecne zasady najlepszej praktyki w diagnosty-
ce ASD w rozwazanej grupie wiekowej?

4. Jakie sg trudnos$ci zwigzane z ustaleniem rozpoznania
ASD w tej grupie wiekowej?

5. Jakie metody oddzialywania terapeutycznego mozna
zaoferowal dzieciom w wieku ponizej 2 roku zycia
z podejrzeniem lub rozpoznaniem ASD?

Co wiemy na temat wczesnych objawow ASD?

Co prawda nie znaleziono dotad wiarygodnych markeréw
biologicznych ASD,** ale duzo wiedzy zgromadzono na te-
mat weczesnych objaw6ow behawioralnych. Poczatkowo ba-
dania dotyczace wezesnych objawéw ASD ograniczaly sie
przede wszystkim do retrospektywnych relacji rodzicow
i domowe;j rejestracji wideo wezesnych etapéw zycia dziec-
ka.!®1 Niedawno jednak obserwacje retrospektywne zosta-
ty uzupelnione badaniami prospektywnymi u niemowlat
z grupy zwickszonego ryzyka, dzieki czemu mozliwy be-
dzie postep wiedzy na temat wczesnych poczatkéw ASD.?

Badania retrospektywne
Badania retrospektywne wykorzystujace dane anamne-
styczne uzyskane od rodzicéw dostarczajg wielu waznych
wnioskéw dotyczgcych wezesnego rozwoju dzieci z ASD.
Niektorzy rodzice dzieci, u ktérych nastepnie rozpozna-
no ASD, pamietajg réznice w rozwoju tych dzieci juz
w pierwszych miesigcach zycia, choé przewazajaca czes¢
rodzicéw zaczyna si¢ niepokoié dopiero w drugim roku
zycia dziecka.*321?2 Obawy zapamietane przez rodzicow
sg roznego rodzaju, ale do najczesciej wymienianych na-
lezy opdznienie rozwoju mowy i jezyka (lub brak reakgji,
np. na przywolanie po imieniu, co moze by¢ traktowane
jako objaw ewentualnych probleméw ze stuchem).*”
Do innych probleméw nalezg kraficowe przejawy
reakcji behawioralnych oraz dezorganizacja rozwoju
spofecznego, porozumiewania sie, zabawy i rozwoju ru-
chowego.?!*3 Rodzice sg tez zaniepokojeni zaburzenia-
mi snu i odzywiania.’ U 20-50% dzieci z autyzmem
rodzice z perspektywy czasu opisujg proces regresji
obejmujacy zanik mowy lub kontaktu spoteczno-emocjo-
nalnego w drugim roku zycia, najczeéciej okoto
18 miesigca.!??+28

Analiza domowych nagrafi wideo dotyczacych weze-
snych etapéw zycia dziecka rowniez sugeruje, ze niektore,
cho¢ nie wszystkie, dzieci z pdZniejszym rozpoznaniem
ASD wykazujg objawy nieprawidlowego rozwoju okoto
1 roku zycia lub niedtugo potem.'® Takze w tym przypad-
ku dane wskazuja na zaktécenia w licznych obszarach roz-
wojowych. Obserwacje dotyczace sfery relacji spotecznych
i komunikowania obejmujg nieprawidtowe wzorce reago-
wania na bodZce spoleczne, tworzenie wspdlnego pola
uwagi, nasladowania i regulacji emocji, jak rowniez zwiek-
szony udzial emocji negatywnych i niejednoznacznych spo-
sobow ekspresji emocjonalnej oraz rzadsze wykorzystanie
gestow.?-35 Niemowleta, u ktérych w pdzniejszym okresie
rozpoznano ASD, wykazuja mniejsza elastyczno$é, rézno-
rodno$¢ i dostosowanie w zabawie ukierunkowane;j
na obiekt w poréwnaniu z niemowletami, u ktérych rozpo-
znano upo$ledzenie umystowe.3¢
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Mate dzieci z podejrzeniem zaburzen z kregu autyzmu

Woczesne objawy autyzmu

Badania prospektywne
Badania niemowlat posiadajacych starsze rodzenstwo z roz-
poznaniem ASD to nowe i obiecujace podejscie w badaniach
nad wczesnym rozwojem zaburzeni z kregu autyzmu.2%3738
U tych niemowlat wystepuje zwigkszone ryzyko rozwoju
ASD, oceniane na 5-10%,% czyli 20-krotnie wicksze niz
w populagji ogdlnej.’**! Uzupetnieniem tego podejscia sa
niedawne badania zmierzajace do wyodrebnienia cech od-
rézniajacych ASD od innych zaburzen rozwojowych, jak
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réwniez od prawidtowego procesu rozwoju u dzieci w wie-
ku 12-24 miesiecy, u ktorych uzyskano niekorzystny wynik
badania przesiewowego dotyczacego deficytow w zakresie
komunikacji.*** W obu rodzajach badafi prospektywnych
rejestruje si¢ systematyczne parametry zachowan od wcze-
snych etapéw rozwoju, natomiast ocene pod katem ASD
przeprowadza sie w wieku 24-36 miesiecy, kiedy dziecko
moze by¢ zdiagnozowane bardziej wiarygodnie.

Dotychczasowe badania prospektywne wykazaly, ze
w wieku 12-18 miesiecy dzieci z pdZniejszym rozpoznaniem
ASD r6znia si¢ od innych niemowlat z grupy duzego ryzy-
ka wystepowaniem zaburzen lub deficytow w jednym lub
wiecej obszarow: 1) wzrokowym (nieprawidtowosci doty-
czace S§ledzenia wzrokowego i skupiania wzroku
na przedmiotach** oraz przedluzone badanie wzrokiem
przedmiotéw*®), 2) ruchowym (zmniejszony poziom ak-
tywnosci,® opdznienie rozwoju motoryki duzej i precyzyj-
nej** oraz nietypowe manieryzmy ruchowe**), 3) zabawy
(op6znienia w rozwoju nasladowania ruchéw,* ogranicze-
nie zabawy z wykorzystaniem zabawek*-? i powtarzajace
sie czynnosci z uzyciem zabawek®-40%); 4) komunikacji spo-
lecznej (nieprawidtowosci dotyczace ukierunkowania wzro-
ku, reagowania na imie, nasladowania, uSmiechu spotecznego,
reagowania na bodzce, zainteresowar i uczué spotecznych,
z ostabieniem ekspresji uczué pozytywnych?#-455051),
5) jezykowym (opdzniony rozwéj gaworzenia [szczegdlnie
naprzemiennego gaworzenia spolecznego], rozumienia
i ekspresji werbalnej oraz gestykulacji, mierzonych za po-
mocg standaryzowanych instrumentow oceny?7:43:44:48,52,33)
oraz 6) ogblnego rozwoju poznawczego (co najmniej 2 ze-
spoly badaczy opisaly wolniejsze tempo nabywania nowych
umiejetnoSci [z towarzyszacym obnizeniem wynikow
w stosunku do norm] w podgrupie matych dzieci z pdzniej-
szym rozpoznaniem ASD*#4) Wiekszos¢ badan kon-
centrowala sie na réznicach miedzy niemowletami
z pbzniejszym rozpoznaniem ASD a rozwijajagcymi si¢ pra-
widlowo, chociaz wiele cech (w tym nietypowe korzystanie
z zabawek, powtarzajace sie zachowania motoryczne oraz
ostabienie komunikacji spotecznej i pozytywnych emocji
dzielonych z innymi) jest innych u dzieci z ASD w poréw-
naniu z dzie¢mi z op6Znieniem rozwoju mowy i innymi
rodzajami opdzniefi rozwojowych w tak wczesnym wie-
ku. #4330 Mozliwe, ze istnieje podgrupa niemowlat z zabu-
rzeniami odpowiadajgcymi ASD, ktére s3 wykrywane juz
w wieku 13-14 miesiecy.’*** Nawet u dzieci z pdzniejszym
poczatkiem zaburzefi objawy na ogdt staja sie zauwazalne
w wieku 18-24 miesigcy.*3#50

Wyniki badan prospektywnych dotyczacych ASD wska-
zuj3, ze poczatkowe objawy mozna wykryé metods inten-
sywnego monitorowania grup zwickszonego ryzyka.*-?
Poczatek objawdw i ich dokladny charakter mogg by¢ rézne,
ale na og6t okoto 2 roku zycia dzieci z ASD wykazuja zabu-
rzenia rozwoju w nastepujacych obszarach: poznawczym,
mowy i jezyka, spoteczno-komunikacyjnym oraz czuciowo-
-ruchowym. Objawy przedstawione w tabeli 1 pokrywaja
sie w znacznym stopniu z opublikowang wczesniej lista ob-
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jawow alarmowych dla ASD." Nalezy jednak zastanowid
sie, w jaki spos6b wiedza na temat wczesnych objawow
ASD, uzyskana w badaniach dotyczacych niemowlat z gru-
py zwigkszonego ryzyka, moze by¢ zastosowana w bada-
niach kontrolnych lub przesiewowych w populacji ogélne;j.

Czy mozliwe jest wykrycie ASD u dzieci

ponizej 2 lat w warunkach podstawowej opieki
zdrowotnej?

Zgodnie z zaleceniami AAP badania przesiewowe pod ka-
tem ASD nalezy przeprowadzaé w wieku 18 i 24 miesiecy
podczas regularnych wizyt kontrolnych i oceny rozwoju.!3
Checklist for Autism in Toddlers (CHAT)>>*¢ jest jedynym
instrumentem ocenianym w populacji o okre$lonym umiej-
scowieniu geograficznym, z kompleksowa, dtugofalowa ob-
serwacja kontrolng pod wzgledem statusu diagnostycznego
u dzieci z dodatnim i ujemnym wynikiem badan przesiewo-
wych, dzieki czemu uzyskano odpowiednie oszacowanie
czutosci i swoistoSci.***37 Przy zastosowaniu oryginalnych
kryteriow CHAT (brak §ledzenia wzrokowego, wskazywa-
nia w celu pokazania czego$ i zabawy w udawanie, mie-
rzonych za pomocg kwestionariusza dla rodzicow
i bezposredniej obserwacji przez personel medyczny), wy-
nik dodatni w wieku 18 miesiecy uzyskano zaledwie u 18%
dzieci z ASD rozpoznanym migdzy 20 a 24 miesiacem zy-
cia.” Nawet przy mniej rygorystycznych kryteriach (brak
wskazywania w celu pokazania czegos) czutos¢ CHAT wy-
nosita jedynie 38%.

Wersja zmodyfikowana (Modified Checklist for Autism
in Toddlers, M-CHAT)**’ wystepuje w postaci kwestiona-
riusza dla rodzicéw, ktéry uwzglednia punkty zawarte
w wersji oryginalnej CHAT, ale obejmuje szerszy przedziat
wiekowy (16-30 miesiecy). W sktad M-CHAT wchodzi wy-
wiad kontrolny, w ktérym rodzic proszony jest o bardziej
szczegbtowe przedstawienie objawdw zaznaczonych w kwe-
stionariuszu. Ten wywiad zwicksza swoistos¢ M-CHAT, dla-
tego jego stosowanie jest szczegélnie zalecane.****
Opisywana czuto§é M-CHAT wynosi az 85%), ale w dotych-
czasowych badaniach ocena pod katem ASD ograniczata sie
przewaznie do dzieci z dodatnim wynikiem testu przesie-
wowego (dzieci z ujemnym wynikiem testu przesiewowego
byty oceniane tylko wtedy, gdy lekarz stwierdzal, ze nalezg
do grupy ryzyka, albo w przypadku dodatniego wyniku
w powtdrnym tescie przesiewowym przeprowadzonym 2
lata pdzniej). Dostepne dane pozwalaja na doktadniejsze
oszacowanie wartosci predykcyjnej dodatniej (positive pre-
dictive value, PPV) niz czutosci M-CHAT. Wywiad kontro-
Iny znacznie zwieksza PPV testu M-CHAT u matych dzieci
w badaniach przesiewowych wykonywanych przez lekarzy
podstawowej opieki zdrowotnej, od 11% w przypadku za-
stosowania samego kwestionariusza do 65% u dzieci, ktore
uzyskaly wynik przekraczajacy warto$¢ graniczng zaréwno
w kwestionariuszu, jak i w wywiadzie.>® Badanie przesiewo-
we w kierunku ASD wnosi najwiecej, jeSli prowadzi
do aktywnych, wielokrotnych rozméw z rodzicami
na temat ich obaw. Ostatnie dane sugeruja, ze PPV testu

www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie

M-CHAT u dzieci w wieku 16-23 miesiecy moze by¢ mniej-
sza niz u dzieci w wieku powyzej 24 miesiecy (w duzej
probie populacji 0gdlnej®® PPV oceniano odpowiednio
na 28 i 61%), co potwierdza znaczenie powtarzania oceny.

Sa jeszcze inne instrumenty, ktére mogg pomoc w wy-
krywaniu wczesnych wskaznikéw behawioralnych ASD.
Skala Infant Toddler Checklist (ITC)®! zostata zaprojekto-
wana do badan przesiewowych pod katem opdznief w roz-
woju zdolnosci porozumiewania sie (zgodnie z wytycznymi
AAP jest ona zalecana u dzieci w wieku ponizej 18 miesie-
cy).'? Powtarzane badania przesiewowe przy uzyciu ITC
w niedawno przeprowadzonych badaniach wér6d 5385 ma-
tych dzieci w wieku 9-24 miesiecy wykryty >90% dzieci
z ASD, chociaz w celu odréznienia ASD od innych op6z-
nieft w rozwoju komunikacji potrzebne byty dalsze bada-
nia.*? Screening Tool for Autism in Two-Year-Olds (STAT)
jest interaktywnym narzedziem oceny przeznaczonym
do wykrywania wezesnych objawoéw ASD u dzieci kierowa-
nych na badania specjalistyczne lub nalezacych do grupy ry-
zyka (instrument przesiewowy drugiego stopnia). Wcze$niej
STAT byl instrumentem przeznaczonym do badania dzieci
>2 roku zycia, ale moze on by¢ przydatny rowniez w dru-
gim roku zycia (wedtug niedawnych ocen czutos$¢ i swoistosé
wynosity odpowiednio 95 i 73% w prébie 71 niemowlat
w wieku 12-23 miesiecy, nalezacych do grupy zwiekszone-
go ryzyka).®® Instrumenty przeznaczone do wykrywania ob-
jawoéw behawioralnych u dzieci od 12 miesigca zycia
réwniez s3 obiecujace, w tym interaktywna skala Autism
Observation Scale for Infants®*®* i kwestionariusz dla rodzi-
cOw First Year Inventory.®>*” Konieczne s3 jednak dalsze ba-
dania oceniajace ich przydatnosé kliniczna.

Ogodlnie rzecz biorac, badania przesiewowe w popula-
gji ogblnej s3 metoda pozwalajacg na usystematyzowanie
obserwacji w kierunku ASD i zwickszenie mozliwosci
wykrywania wczesnych objawéw. Dokonano znaczacych
postepow, choé nadal przeprowadzane s3 oceny sprawdza-
jace, w jakim stopniu dostepne narzedzia s3 w stanie do-
ktadnie okresli¢, ktére dzieci naleza do grupy duzego lub
malego ryzyka. Pediatrzy pracujacy w podstawowej opiece
zdrowotnej i inni pracownicy stuzby zdrowia odgrywaja za-
sadniczg role w wykrywaniu zagrozenia ASD u bardzo ma-
tych dzieci przez aktywna obserwacje pod katem wezesnych
objawéw. Mimo to wprowadzanie badan przesiewowych
do ogdlnej praktyki pediatrycznej nadal jest ograniczone®®
i konieczne sg dalsze wysitki w celu zrozumienia i zmniej-
szenia przeszk6d w realizacji tego zadania.®®”° Nalezy pod-
kreslié, ze swoiste instrumenty przesiewowe przeznaczone
do wykrywania zaburzef z kregu autyzmu moga by¢é po-
tengjalnie skuteczne w wykrywaniu ASD u malych dzieci,
u ktérych ani rodzice, ani lekarze nie stwierdzali niepoko-
jacych sygnaléw w ramach ogélnej obserwacji kon-
trolnej,’®%* co sugeruje, ze wlaczenie tych narzedzi
do rutynowej kontroli stanu zdrowia moze stanowi¢ ,,war-
to§¢ dodang”. Niektorzy lekarze podstawowej opieki zdro-
wotnej nie chcg budzié obaw dotyczacych wezesnych
objawéw ASD, aby nie martwi¢ rodzicéw,”' jednak na
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Mate dzieci z podejrzeniem zaburzen z kregu autyzmu

Zalecenia dotyczgce
rozpoznania potencjalnych ASD
u niemowlat i matych dzieci

podstawie licznych badafn mozna stwierdzié, ze rodzice wo-
la by¢ poinformowani i ze op6Znianie dyskusji na ten te-
mat moze stwarzaé duzo wiekszy niepokdj. Zwracanie
uwagi na obawy rodzicéw i nietypowe schematy zachowa-
nia malego dziecka w ramach catosciowej opieki medycz-
nej pierwszego kontaktu, wspierane i uzupetniane dzieki
swoistym instrumentom przesiewowym dla ASD, moze
skrocié czas, jaki uptywa miedzy pojawieniem sie poczat-
kowych objaw6w a skierowaniem dziecka na badania spe-
cjalistyczne. Rodzefistwo dzieci z ASD narazone jest
na wigksze ryzyko rozwoju zaburzen z kregu autyzmu, jak
réwniez innych zaburzen rozwoju (np. op6Znienia rozwo-
ju mowy) i moze wymagaé wiekszej uwagi.'?

Jakie sg obecne zasady najlepszej praktyki

w diagnostyce ASD w rozwazanej grupie wiekowej?
Szczegblny rodzaj trudnosci zwigzanych z oceng objawow
ASD u dzieci ponizej 2 roku zycia wymaga, aby proces
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diagnostyczny prowadzit lekarz z do§wiadczeniem w oce-
nie zaburzen rozwojowych w tej grupie wiekowej. Przede
wszystkim nalezy pamietaé, ze wiele wczesnych zachowan
zwigzanych z ASD pokrywa sie z tymi, ktore wystepuja
w przebiegu opdznienia rozwoju mowy i niepetnospraw-
noSci intelektualnej.'®” Dlatego w rozpoznaniu r6znico-
wym zasadnicze znaczenie ma szczegblowa ocena rozwoju
dziecka w wielu obszarach, w tym zdolno$ci poznawczych,
jezyka, komunikowania sie, funkcjonowania adaptacyjne-
go oraz umiejetnosci dotyczacych interakgji spolecznych,
porozumiewania si¢ i zabawy'>7 (tab. 2).

Rozwoj spoteczny i dotyczacy komunikowania sie
najlepiej ocenia¢ za pomocg obserwacji bezposredniej
w polaczeniu z wywiadem uzyskanym od rodzicoéw. Zacho-
wania wystepujace z niewielk czestoscig wykrywane sg ra-
czej na podstawie opisu przedstawianego przez rodzicow,
natomiast lekarz moze dysponowaé lepszym ukladem od-
niesienia w ocenie niektérych typéw zachowan istotnych
dla rozpoznania ASD w pierwszych 2 latach zycia (np.
wspdlnej uwagi).”®”” Znormalizowane instrumenty diagno-
styczne, takie jak Autism Diagnostic Observation Schedule
(ADOS)”® przynosza wiele informacji i moga poméc w ukie-
runkowaniu decyzji klinicznych. ADOS daje najlepsze wyni-
ki u dzieci, ktérych wiek umystowy (niewerbalny) wynosi

15 miesiecy.”®”” U mtodszych dzieci czuto$¢ tego narzedzia
pozostaje doskonala, ale swoisto$¢ jest mniejsza.”s0 Ostat-
nie modyfikacje ADOS, obejmujace zmiany algorytméw dia-
gnostycznych®! i opracowanie modutu przeznaczonego dla
malych dzieci z ekstrapolacja zadaf i schematéw behawio-
ralnych, moga zwiekszy¢ stabilno$¢ wezesnych rozpoznan.
Przy mniejszej swoisto$ci w przypadku matych dzieci inter-
pretacja wynikéw ADOS (przynajmniej do czasu, gdy mo-
dut przeznaczony dla matych dzieci nie bedzie powszechnie
dostepny) wymaga starannego rozwazenia catosci kontekstu
klinicznego, a zwlaszcza rozwoju poznawczego dziecka.

Dwa z najczesciej stosowanych standaryzowanych
narzedzi przeznaczonych do oceny rozwoju poznawczego
niemowlat i matych dzieci to Bayley Scales of Infant
Development®? i Mullen Scales of Early Learning.®* Za po-
mocy tych instrumentéw mozna ustalié, czy dzieci osiaga-
ja oczekiwane kluczowe etapy rozwoju w zdefiniowanych
obszarach (np. sprawnosci werbalnych, niewerbalnych i ru-
chowych), zidentyfikowaé istotne rozbieznosci wewnatrzo-
sobnicze (np. na poziomie niewerbalnych zdolnosci
poznawczych w poréwnaniu z umiejetnosciami spoteczny-
mi) oraz uzyska¢ odpowiedni kontekst rozwojowy dla
interpretacji obserwowanych zachowar. Niektore z najwa-
zniejszych objaw6éw ASD, takie jak zaburzenia wspdlnej
uwagi nalezy rozwazaé w zaleznosci od poziomu rozwoju
(np. w typowym procesie rozwoju wykorzystywanie spoj-
rzenia w celu nakierowania uwagi rodzicéw pojawia sie do-
piero w 10 miesigcu).’* Obserwacja uzywanych przez
dziecko metod rozwigzywania probleméw réwniez dostar-
cza wiedzy na temat czynnikow dotyczacych uwagi,
motywacyjnych i poznawczych, ktére moga wplywad
na funkcjonowanie dziecka i jego odpowiedZ na leczenie.
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Ocena zdolnosci adaptacyjnych (np. za pomocg Vineland
Adaptive Behavior Scales I1)* dostarcza lekarzowi informa-
¢ji na temat umiejetnosci wykorzystania posiadanych przez
dziecko atutéw poznawczych w pomySlnym funkcjonowa-
niu w codziennych sytuacjach zyciowych.?¢*° Zasadnicze
znaczenie ma rOwniez ocena umiejetnosci jezykowych i ko-
munikacyjnych. Oprécz znormalizowanych instrumentéw
oceny rozumienia i ekspresji mowy (np. Preschool Langu-
age Scales-1V),”® do narzedzi przydatnych w tej grupie wie-
kowej nalezg Communication Symbolic Behavior Scales
Developmental Profile (CSBS DP),! kt6ry obejmuje obser-
wacje proceséw porozumiewania sie dziecka podczas cze-
$ciowo zaplanowanych zadan zwigzany z zabawa, oraz
MacArthur-Bates-Communication Development Invento-
ry’! — oparty na relacji rodzicoéw wykaz stow i gestow.
U dzieci z op6Zznieniem mowy, w tym rOwniez z grupy ry-
zyka ASD, zawsze nalezy potwierdzié¢ prawidlowy stuch.
Inne badania nalezy wykonywa¢ w zaleznosci od konkret-
nych probleméw (takich jak opdznienie rozwoju ruchowe-
go, problemy ze snem lub jedzeniem).”>%

Podobnie jak u starszych dzieci, rozpoznanie ASD u ma-
tych dzieci musi by¢ ustalane zgodnie z najlepsza
oceng kliniczng (po konsultagji z wielodyscyplinarnym
zespolem specjalistow), po uwzglednieniu wszystkich
dostepnych informacji dotyczacych rozwoju dziecka,
przebytych choréb, objawéw ASD obserwowanych przez
lekarza i opisywanych przez rodzicéw oraz umiejetnosci po-
znawczych, jezykowych i adaptacyjnych mierzonych za po-
mocg standaryzowanych narzedzi oceny. Dodatkowe
trudnosci zwigzane z podejmowaniem decyzji klinicznych
u dzieci ponizej 2 roku zycia podkreslajg znaczenie Scistej,
partnerskiej wspotpracy miedzy lekarzami pierwszego kon-
taktu i specjalistycznymi zespotami diagnostycznymi. Mimo
réznic w dostepie do takich zespotéw w poszczeg6lnych re-
jonach ich specjalistyczna wiedza (i odpowiednie wyszkole-
nie) jest niezbedna do stworzenia sprawnego systemu
zapewniajacego odpowiednia obserwacje kontrolng dzie-
ciom, u ktérych wykryto zaburzenia dzieki inicjatywom
kontrolnym i przesiewowym.

Jakie trudnosci zwigzane z ustaleniem rozpoznania
ASD wystepuja u dzieci ponizej 2 lat?

Mimo istotnych postepéw dotyczacych mozliwosci wykry-
wania wezesnych objawéw ASD ocena diagnostyczna u dzie-
ci ponizej 2 roku zycia pozostaje trudnym wyzwaniem.

Po pierwsze, u niektérych dzieci z ASD, szczegdlnie
tych, u ktérych rozwdj jezykowy i intelektualny jest nie-
znacznie zaburzony, objawy wystepujace we wczesnym
wieku mogg by¢ subtelniejsze.**° Opdznienia rozwoju
mowy czesto s3 pierwszym problemem zgtaszanym przez
rodzicéw, dlatego w przypadku dzieci bez znacznych
op6znien rozwojowych wezesne objawy ASD moga byé
mniej widoczne. Ponadto u czeSci dzieci z objawami ASD
rozwdj moze przebiegaé z okresami stabilizacji
na pewnym poziomie, spowolnienia lub jawnego
zaniku wczeSniej nabytych sprawnosci poznawczych
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i spotecznych oraz funkcjonowania w trakcie drugiego ro-
ku zycia.**$5% Dlatego niewielkie nasilenie, a nawet brak
objaw6ow w wieku 18 miesiecy nie wykluczaja poZniejsze-
go rozpoznania ASD. Najwicksze znaczenie ma biezaca
obserwacja i badania kontrolne, szczegblnie dzieci
kierowanych do dalszego diagnozowania z powodu
niepokojacych objawéw, u ktérych wstepnie nie rozpo-
znano ASD.

Po drugie, odréznienie ASD od innych form zaburzen
rozwoju moze by¢ trudne w tak wezesnym wieku. Moze to
dotyczyé zwlaszcza niemowlat, ktorych rodzefistwo ma
ASD, a ktoére nalezg do grupy ryzyka nie tylko ASD, ale
réwniez szerszego zakresu opOzniefi rozwojowych, w tym
takze (ale nie tylko) w obszarach dotyczacych wyrazania
emocji i komunikagji referencyjnej.2*3%+%% Podobnie trud-
nosci moze sprawiaé wezesne rozpoznanie ASD u malych
dzieci ze znacznymi op6znieniami rozwoju lub zaburzenia-
mi wzroku czy stuchu. W przypadku tych dzieci standary-
zowane instrumenty diagnostyczne wykazuja ograniczong
swoistos¢.80%

Po trzecie, nadal nie wiadomo na pewno, czy rozpozna-
nie ASD u dzieci ponizej 2 roku zycia ma charakter trwaly.
Liczne badania wykazaty, ze rozpoznanie zaburzen z kregu
autyzmu w wieku 2 lat, ustalone na podstawie oceny kli-
nicznej doswiadczonych lekarzy korzystajacych z informacji
dostarczanych przez standaryzowane narzedzia diagnostycz-
ne, jest na ogdl wiarygodne i zachowuje wazno$¢ réwniez
w wieku szkolnym. Niewiele jest jednak badan dotyczacych
trwalosci rozpoznan ASD u dzieci ponizej 2 roku zycia. Cha-
warska i wsp.”” opisuja, ze u 31 malych dzieci skierowanych
na badania specjalistyczne i ocenianych po raz pierwszy
w wieku 14-25 miesiecy, u 27 rozpoznano ASD i u wszyst-
kich rozpoznanie zostalo potwierdzone w badaniach prze-
prowadzonych po roku. Kleinman i wsp.!® stwierdzili
jednak, ze sposréd 61 dzieci w wieku 14-35 miesiecy, u ktd-
rych wstepnie rozpoznano ASD, 20% nie spelnialo kryte-
ribw ASD po 2 latach. Wprawdzie u niektérych dzieci
nienalezacych juz do grupy z rozpoznaniem zaburzen z za-
kresu autyzmu nadal rozpoznawano inne formy zaburzen,
to u wiecej niz jednej trzeciej z nich badania kontrolne wy-
kazaly prawidlowy przebieg rozwoju.

Pozostaje pytanie, jak najlepiej stosowad i interpretowac
kryteria diagnostyczne ASD i instrumenty oceny
objaw6w w rozwazanej grupie wiekowej. U dzieci ponizej 2
roku zycia nawet lekarze o bardzo duzym do$wiadczeniu
diagnostycznym mogg napotkaé na przypadki watpliwe, co
moze by¢ bardzo trudne zaréwno dla zespotu leczacego,
jak i rodzin poszukujacych odpowiedzi i pomocy dla swo-
ich dzieci.”?>1%" Uwzgledniajac caly ciezar niepewnosci
i obaw zwigzanych z nadrozpoznawalnoscia,'** nalezy pod-
kresli¢, ze dawanie falszywej nadziei i op6Znianie rozpo-
znania rowniez pociaga za sobg koszty obcigzajace dzieci
iich rodziny. Nasze doSwiadczenie wskazuje, ze kluczowym
elementem zmniejszajacym ujemne skutki niepewnosci dia-
gnostycznej jest wezesny dostep do odpowiednich metod
interwencyjnych dla dziecka i wsparcia dla rodzicéw. Dla-

16 | Pediatria po Dyplomie Vol. 14 Nr 4, Sierpien 2010

tego oprocz taktownego omdwienia rozpoznania rodzice
muszg otrzymaé wyrazne informacje dotyczace mozliwosci
leczenia i zostaé skierowani tam, gdzie mozna podjac odpo-
wiednie dziatania i uzyskaé wsparcie.

Jakie metody oddziatywania terapeutycznego
mozna zaoferowac dzieciom w wieku ponizej 2 lat
z podejrzeniem lub rozpoznaniem ASD?

W miare zwickszania sie zdolnosci wykrywania hipote-
tycznych lub potwierdzonych przypadkéw ASD u ma-
tych dzieci konieczne stajg sie badania dotyczace
skuteczno$ci strategii interwencyjnych w bardzo wcze-
snych etapach zycia. Wprawdzie istnieje wiele interwen-
cji opartych na dowodach naukowych, ktére zostaly
opracowane dla dzieci z ASD w wieku przedszkolnym,%
nie wiadomo jednak, czy mogg one by¢ réwnie korzyst-
ne lub wrecz czy sa odpowiednie dla dzieci w wieku po-
nizej 2 lat. W tym rozdziale omawiane s3 swoiste cechy
rozwojowe wladciwe dla dzieci z ASD w wieku ponizej 2
lat oraz ich wptyw na opracowywanie skutecznych in-
terwencji.

Niemowleta i mate dzieci rdznig sie od dzieci w wieku
przedszkolnym pod wzgledem relacji spolecznych,
proceséw poznawczych i komunikacyjnych, sposobow
uczenia sie i codziennego rozktadu dnia. U niemowlat
uczenie sie przez obserwacje i do§wiadczenie uzaleznione
jest od ich naturalnego otoczenia spotecznego i fizyczne-
go. Interakeje, ktorych podstawg sa zabawy spoteczne, jak
réwniez te, ktére wystepuja w kontekscie sprawowania
opieki, stwarzaja baze do uczenia si¢ dla niemowlat. Go-
towo§¢ reagowania i wrazliwos¢ ze strony kluczowych
cztonkéw rodziny (np. zwracanie uwagi i uczestniczenie
w tym, co akurat znajduje sie w centrum zainteresowania
dziecka) moga mie¢ ogromny wplyw na proces uczenia
sie i rozwoju niemowlat i matych dzieci zaréwno zdro-
wych, jak i z réznymi formami niepetnosprawnosci.!0%104
Dyrektywny styl relacji moze mieé niekorzystny wplyw
na rozwoj jezykowy, emocjonalno-behawioralny i spotecz-
ny niemowlat i matych dzieci.'®

Poniewaz zdolnosci do inicjowania wspdlnej uwagi
utrwalajg sie w wieku okoto 12 miesiecy, mate dzieci za-
czynaja porozumiewaé sie w sposdb celowy, postugujac
sie jezykiem moéwionym i gestami. Miedzy 12 a 24 mie-
sigcem male dzieci przechodza réwniez od eksploracji
sensomotorycznej do symbolicznego uzywania przedmio-
téw (np. picie z filizanki na niby). W drugim roku zycia
zwieksza sie rowniez znacznie zdolno$¢ do nasladowania
obserwowanych czynnosci.'% Cechy spoteczne i procesy
uczenia sie niemowlat i matych dzieci s3 odmienne
od wystepujacych u dzieci w wieku przedszkolnym, kt6-
rych do$wiadczenia charakteryzuja sie wiekszym stop-
niem niezalezno$ci, uczenie sie i pamieé s3 mniej
zwigzane z kontekstem, a my$lenie symboliczne i komu-
nikacja przebiegaja z wiekszg fatwoscia. Interwencje do-
stosowane do sposobdw uczenia si¢ niemowlat i matych
dzieci powinny koncentrowac sie na naturalnych okolicz-
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noSciach sprzyjajacych takim procesom uczenia, uwzgled-
niaé inicjatywe dziecka i eksploracje sensomotoryczng
oraz rozwijac celowe akty komunikacji niewerbalnej i za-
bawe spoteczng oparta na wzajemnych interakcjach z in-
nymi osobami.

Dwanascie punktéw opartych na danych dos§wiadczal-
nych, ktére zostaly zawarte w opinii naukowej National
Association for the Education of Young Children, podkre-
§la role dziecka jako aktywnego uczestnika procesu ucze-
nia sie, znaczenie zabawy i wzajemne zaleznoSci
zachodzgce miedzy aktywnoScig fizyczng, poznawczy
i emocjonalng.!”” Do charakterystycznych elementéw sku-
tecznych interwencji terapeutycznych przeznaczonych dla
niemowlat i matych dzieci naleza: zywo reagujace, wra-
zliwe sprawowanie opieki, wzbogacone otoczenie jezyko-
we wykorzystujace raczej reaktywne, a nie dyrektywne
style interakgji, Srodowisko stwarzajace malemu dziecku
mozliwos¢ odgrywania aktywnej roli we wiasnych proce-
sach uczenia sie oraz interwencje o charakterze zindy-
widualizowanym i ukierunkowanym na okreslone
umiejetnosci dzieci i rodzicéw. Jesli dane do$wiadczalne
nie wykazg inaczej, interwencje stosowane u dzieci z ASD
powinny by¢ dostosowane do potrzeb rozwojowych
na podobnych zasadach jak interwencje przeznaczone dla
ogo6tu niemowlat i matych dzieci. Ponadto nalezy pamie-
taé, ze opracowujac metody dziatafi dla mtodszych grup
wiekowych, nie mozna dokonywac prostej ekstrapolacji
istniejacych programéw, chociaz interwencje przeznaczo-
ne dla starszych dzieci niewatpliwie stanowia przydatne
zrodto wiedzy dla badan naukowych i praktyki.

Publikacje dotyczace interwencji terapeutycznych
przeznaczonych dla dzieci z ASD ponizej 2 roku zycia ogra-
niczajg si¢ do badan opisowych!®1% i niedawno przepro-
wadzonych  quasi-eksperymentalnych.!%%!%  Obecnie
prowadzonych jest kilka badaf randomizowanych dotycza-
cych leczenia, w tym badania z wykorzystaniem takich me-
tod, jak Early Start Denver Model,'"! Responsive
Teaching,''? ,More than Words” (Hanen),!® model
Early Achievements'"*i model Social Communication, Emo-
tional Regulation and Transactional Supports (SCERTS).!*
Wprawdzie interwencje opracowane specjalnie z mysSlg
o dzieciach z ASD ponizej 2 roku zycia nie s3 na razie po-
wszechnie dostepne poza kontekstem badan naukowych, ist-
niejg jednak $§wiadczenia, z ktérych moga korzystaé mate
dzieci i ich rodziny, m.in. metody wczesnej interwengji o cha-
rakterze bardziej ogblnym (w Stanach Zjednoczonych odby-
wa sie to w ramach systemu ,,from birth to three” na szczeblu
stanowym) oraz interwencje dotyczace mowy i jezyka. Ro-
dzice powinni réwniez otrzymac informacje na temat grup
wsparcia i innych dostepnych form pomocy srodowiskowej
dla rodzin dzieci z rozpoznaniem ASD lub innych opdznien
rozwojowych. Istniejg rowniez doskonale zasoby interne-
towe, ktére pomagaja rodzicom uzyskaé informacje na te-
mat $wiadczen finansowanych ze $rodkéw publicznych
(np.  www.autismspeaks.org/community/family-services/
100-day-kit. php).
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Podsumowanie i wnioski

Wysitki zmierzajagce do wezesnego wykrywania ASD (nie-
dawno oficjalnie uwzglednione w wytycznych praktyki kli-
nicznej AAP'>'%) zwiekszaja potrzebe opracowania strategii
opartych na dowodach naukowych dla niemowlat i malych
dzieci, ktore zostaty zakwalifikowane do grupy zwiekszone-
go ryzyka. Na szczescie dzigki postepom w rozpoznawaniu
wczesnych objawow ASD i coraz wiekszemu doswiadcze-
niu w zakresie oceny diagnostycznej niemowlat i malych
dzieci z grup zwigkszonego ryzyka mozna ustalié, na ile re-
alne jest rozpoznanie zaburzen z kregu autyzmu ponizej 2
roku zycia. Mimo trudno$ci zwigzanych z niepewnoscig kli-
niczng matym dzieciom zaliczonym do grup zwiekszonego
ryzyka ASD mozna wiele zaoferowad. Po pierwsze, wykry-
cie zrédet niepokoju rodzicéw powinno prowadzi¢ do dal-
szej oceny rozwoju spolecznego dziecka i jego umiejetnosci
komunikacji i zabawy podczas wizyty w gabinecie lekarskim.
Ta ocena powinna uwzgledniaé omdéwienie spraw budza-
cych obawy rodzicéw (w tym wywiad kontrolny wchodza-
cy w sklad kwestionariusza M-CHAT, jesli byt stosowany)
oraz obserwacje sposobéw interakgji dziecka z rodzicami,
wykorzystywania kontaktu wzrokowego do regulowania in-
terakgji, reagowania na proste zabawy spoleczne (np. zaba-
wa w chowanego) czy préby zwrdcenia uwagi innych oséb
na rzeczy znajdujace sie w otoczeniu i budzace zainteresowa-
nie dziecka. W miare mozliwosci nalezy rowniez zebrad in-
formacje dotyczace funkcjonowania dziecka w innych
srodowiskach spotecznych (np. w ztobku). Stuch dziecka po-
winien by¢ skontrolowany przez audiologa. Jesli obawy ro-
dzicow utrzymujg sie, nalezy skierowaé dziecko do osrodka
wczesnej interwengji i dalszej oceny przez specjalistéw po-
siadajacych do$§wiadczenie w rozpoznawaniu zaburzen roz-
wojowych w tej grupie wiekowej. Interwencje powinny by¢
ukierunkowane na swoiste problemy czynnosciowe i dosto-
sowane do zasad rozwojowych z uwzglednieniem aktywnej
roli dziecka w procesie uczenia sig, spotecznych kontekstow
tego procesu i kluczowej roli relacji rodzice-dziecko. Wa-
zne, aby udzielaé rodzicom wsparcia podczas calego proce-
su diagnostycznego, przyznajac sie w razie potrzeby
do niepewnosci, z podkresleniem, ze obecnie wiadomo wie-
cej niz kiedykolwiek wezesniej na temat skutecznej opieki
nad malymi dzieémi z podejrzeniem ASD. Prowadzone ba-
dania (szczegdlnie obejmujace szeroki zakres kontekstow
spolecznych) dostarczajg coraz solidniejszych podstaw dla
metod diagnostycznych i terapeutycznych opartych na do-
wodach naukowych w tej tak waznej grupie wiekowej.
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Infant Siblings Research Consortium. Ponadto pragnie-
my podziekowaé wielu wspanialym dzieciom i rodzinom,
ktérych przemyslenia i do§wiadczenia przyczynily sie
do uksztaltowania naszych pogladéw na temat wczesnej
diagnostyki ASD.

Artykut ukazat sie oryginalnie w Pediatrics, Vol. 123, No. 5, May 2009, p. 1383:
Clinical Assessment and Management of Toddlers With Suspected Autism
Spectrum Disorder: Insights From Studies of High-Risk Infants, wydawanym
przez American Academy of Pediatrics (AAP). Polska wersja publikowana
przez Medical Tribune Polska. AAP i Medical Tribune Polska nie ponoszg
odpowiedzialnosci za niescistosci lub btedy w tresci artykutu, w tym wynikajace
z tlumaczenia z angielskiego na polski. Ponadto AAP i Medical Tribune Polska
nie popierajg stosowania ani nie reczg (bezposrednio lub posrednio) za jakos¢
ani skutecznos¢ jakichkolwiek produktéw lub ustug zawartych w publikowanych
materiatach reklamowych. Reklamodawca nie ma wplywu na tres¢
publikowanego artykutu.

Przypisy

*

EEEE

W niniejszym artykule skrot ASD oznacza zar6wno autyzm, jak
i calo$ciowe zaburzenia rozwojowe niewymienione gdzie indziej. Ze-
spot Aspergera rzadko bywa rozpoznawany u dwulatkéw, poniewaz kry-
teria diagnostyczne obejmuja umiejetnosci jezykowe (obecnosé lub brak
mowy zdaniowej) w wieku 33 miesigcy. Zdajemy sobie rowniez sprawe,
ze niektorzy lekarze wstrzymuja sie z klasyfikacja na podtypy diagno-
styczne i uzywaja terminu ASD w szerszym znaczeniu z uwagi na zmien-
nos¢ przebiegu objawow po 2 roku zycia oraz trudnosci w zastosowaniu
niektorych kryteriéw rozpoznania (takich jak jakos¢ relacji z réwiesni-
kami) u bardzo matych dzieci.

Ciekawym potencjalnym kandydatem jest przyspieszony przyrost wiel-
kosci gtowy (Cody-Hazlett i wsp., 2006; Courchesne i wsp., 2005;
Dawson i wsp., 2006), ale nie opublikowano danych prospektywnych
pozwalajacych na oceng wartoci predykeyjnej tego parametru.

* Stanowisko AAP wymienia rowniez inne badania przesiewowe, w tym

Pervasive Developmental Disorders Screening Test-11,°¢ ale nie beda
one omawiane w tym artykule z uwagi na brak opublikowanych i zwe-
ryfikowanych danych dotyczacych ich zastosowania w probach popu-
lacyjnych.

Warto zauwazy¢, ze Johnson i wsp. (2007) nie wspominaja o potrzebie
wprowadzenia wywiadu kontrolnego w celu oméwienia i wyjasnienia
objaw6w autyzmu zglaszanych przez rodzica. Wywiad przeznaczony dla
rodzica, ktory mozna z tatwoscig przeprowadzi¢ w gabinecie lekarskim
lub telefonicznie, traktowany jest jako podstawowy element M-CHAT.>*
Zardwno czesé kwestionariuszowa, jak i wywiad M-CHAT mozna po-
bra¢ ze strony internetowej http://www2.gsu.edu/~psydIr/Diana_L _
Robins, Ph.D.html**
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Komentarz

Prof dr hab. Ewa Pisula
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W ciggu ostatnich kilkunastu lat odnotowuje si¢ zna-
czacy wzrost liczby dzieci z diagnoza zaburzen z kregu
autyzmu (autism spectrum disorders, ASD). Jest on tak
duzy, ze zaczeto nawet méwic o ,epidemii” autyzmu.'
Przyczyny tego wzrostu nie zostaly dotagd poznane, ale
przypuszcza sie, ze moga miec zwigzek z metodologia
badan epidemiologicznych, stosowanymi narzedziami
diagnostycznymi oraz zmianami w definiowaniu auty-
zmu.? Rozwaza sie takze znaczenie potencjalnie pato-
gennych czynnikéw S$rodowiskowych, np. metali
ciezkich w pozywieniu i szczepionkach, zatrucia srodo-
wiska pestycydami, nadmiernych dawek antybiotykow
i niedoboru jodu.’* Wyniki badan prowadzonych
w tym obszarze nie doprowadzily jeszcze do jasnych
konkluzji. Niewatpliwie natomiast wéréd przyczyn
rosnacej liczby dzieci z diagnoza ASD nalezy wymienic¢
wzrost poziomu wiedzy rodzicoéw i profesjonalistow
na temat zaburzend rozwoju malych dzieci, w tym
wlasnie autyzmu.

Lekarze pediatrzy odgrywaja w procesie wczesnego
wykrywania zaburzen z kregu autyzmu istotna role. Le-
karze, ktorzy przeszli odpowiedni trening ukierunko-
wany na rozpoznawanie tych zaburzen, dostrzegaja
niepokojgce objawy u znacznie wiekszej liczby dzieci
niz pediatrzy bez takiego przygotowania. Dlatego tez
z duzym zadowoleniem nalezy przyja¢ opublikowanie
w Pediatrii po Dyplomie bardzo kompetentnie opraco-
wanego zestawu najwazniejszych informacji na temat
diagnozy i wspierania rozwoju malych dzieci z ASD, ja-
ki niewatpliwie stanowi artykut Lonnie Zwaigenbaum
i wspoétautorow.

Artykut po§wigcony jest wykrywaniu autyzmu i zabu-
rzen do niego zblizonych u dzieci w wieku ponizej dwdch
lat. Istnieje wiele naukowych dowodéw, ze wezesne pod-
jecie odpowiedniej interwencji zasadniczo zmienia na ko-
rzy§¢ szanse zyciowe tych dzieci, wplywajac na przebieg
ich proceséw rozwojowych i adaptacji.’ W zwigzku z tym
trwajg intensywne poszukiwania najwczesniejszych oznak
nieprawidlowosci rozwojowych, ktére moglyby wskazy-
wacé na autyzm. Wskazane w artykule (tab. 1) nietypowe
zachowania matych dzieci stanowig zbi6ér najwazniej-
szych sygnaléw, na jakie w §wietle badan naukowych po-
winni by¢ wrazliwi profesjonali$ci. Warto dodaé, ze
pierwsze oznaki nieprawidlowego przebiegu rozwoju
u wielu dzieci mozna zaobserwowac juz w drugim, a na-
wet pierwszym potroczu pierwszego roku zycia. Nalezg
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do nich, wymienione w artykule, brak Sledzenia wzro-
kiem innych os6b (a zwlaszcza niekoncentrowanie wzro-
ku na ich twarzach i rejonie oczu), ograniczona zdolnos¢
tworzenia wsp6lnego pola uwagi oraz brak emocjonal-
nego dostrojenia. Rozwijajace si¢ prawidfowo niemowle-
ta juz w wieku 3-4 miesiecy adekwatnie reaguja
emocjonalnie na kierowang na nie uwage innych ludzi.
Na u$miech reaguja uSmiechem, a twarz wyrazajaca ztos¢
i gniew wywoluje u nich lek. W niekt6rych badaniach
nad dzieémi z grup zwickszonego ryzyka (np. mfodszym
rodzefistwem dzieci z autyzmem) stosuje sie procedure
»kamiennej twarzy”, w ramach ktorej opiekun dziecka
pochyla sie nad nim, zachowujac obojetny, pozbawiony
emocji wyraz twarzy.*” Jest to sytuacja nieznana dziecku
i odbierana przez nie jako nieprzyjemna. Doswiadczany
podczas niej dyskomfort widoczny jest w niepokoju
dziecka, a czasem nawet ptaczu w odpowiedzi na przed-
tuzajacy sie kontakt z osoba, ktérej mimika jest nieczy-
telna. Wykazano, ze dzieci, ktére w wieku czterech
miesiecy nie przejawiaja typowych reakgji na te warunki
badawcze, jako starsze (kilkunastomiesieczne) czeSciej
maja trudnosci z tworzeniem wspdlnego pola uwagi,
wskazywaniem i przejawiajg inne problemy mogace
wskazywaé na ryzyko rozwoju autyzmu.

Oczywiscie diagnoza oparta na behawioralnych
wskaznikach zaburzen z kregu autyzmu jest u matych
dzieci trudna i obarczona duzym ryzykiem bledu. Do-
tychczasowe ustalenia nie tylko nie pozwolity na wyod-
rebnienie biologicznych markeréw tych zaburzen, ale
réwniez wskazuja na to, ze zaden behawioralny symp-
tom nie moze pelni¢ roli wskaznika wystarczajacego
do rozpoznania autyzmu. Szczegblne znaczenie we wcze-
s-nej diagnostyce ASD ma wiec wystepowanie u dziec-
ka szeregu zachowan odbiegajacych od typowego
wzorca, w tym m.in. jego opdznionej reakcji na wlasne
imie, przebiegu zabawy, zdominowanej przez powtarza-
ne, ograniczone schematy, a takze wspomnianych po-
wyzej nietypowych zachowar spolecznych i trudnosci
w budowaniu relacji z innymi osobami. Za najbardziej
przydatne we wczesnym rozpoznawaniu autyzmu uzna-
je sie zaburzenia zlozonych zachowan spotecznych,
polegajacych na taczeniu zachowan stuzacych spotecz-
no-emocjonalnej wymianie (np. dziecko $ledzi uwage
innej osoby, nawigzuje z nig kontakt wzrokowy i jedno-
cze$nie mowi co$ do niej lub wskazuje jej jakis interesu-
jacy obiekt).?
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Trudnosci diagnostyczne sg szczegdlnie duze w przy-
padku dzieci, u ktérych zaburzenia nalezace do kregu
autyzmu wspotwystepujg z innymi problemami rozwojo-
wymi lub zdrowotnymi. Lekarze pediatrzy powinni nie-
watpliwie wiedzie¢ takze o tym, ze wiele dzieci z ASD
cierpi z powodu rozmaitych towarzyszacych zaburzen me-
dycznych.” Ocena stanu zdrowia tych dzieci powinna by¢
bardzo staranna, zbyt czesto bowiem problemy wystepu-
jace w ich zachowaniu kladzione sg na karb zaburzef roz-
woju i inne ich zrédta nie sa nalezycie doceniane.

Komentarza wymaga czes¢ artykutu po$wiecona narze-
dziom wykorzystywanym w diagnostyce autyzmu. Sytu-
acja w Polsce jest w tym wypadku znacznie mniej
korzystna niz w Stanach Zjednoczonych. Nie dysponuje-
my zadnym wystandaryzowanym narzedziem pomocnym
w rozpoznawaniu ASD. O ile bez wiekszych zastrzezen
mozna postuzy¢ sie wspomnianym w artykule CHAT
(polskojezyczna wersja tego narzedzia jest tatwo dostepna,
a poniewaz narzedzie to stuzy do prowadzenia badan
przesiewowych i postugiwanie sie nim nie wymaga stoso-
wania norm, wykorzystywanie go w badaniach o tym
charakterze jest mozliwe), o tyle z pozostatymi wymienio-
nymi w artykule skalami sprawa wyglada znacznie gorzej.
Diagnostyka opiera si¢ wiec w naszym kraju na tzw. swo-
bodnych technikach diagnostycznych, tj. przede wszyst-
kim na wywiadzie i obserwacji. Takze w ich przypadku
nie ma jednak wystandaryzowanych procedur postepo-
wania, a kazdy oSrodek diagnostyczny postuguje si¢ wta-
snym schematem wywiadu i procedurg obserwagji.
Diagnoza prowadzona w ten sposéb szczegdlnie wymaga
wspoldziatania profesjonalistow, bowiem zmniejsza to ry-
zyko btedu wynikajace z charakteru stosowanych, w du-
zej mierze subiektywnych, metod. W warunkach polskich
formutuje ja lekarz psychiatra, wspotdziajac z psycholo-
giem, a takze wspolpracujac z innymi specjalistami w za-
leznosci od potrzeb wynikajacych ze stanu zdrowia
dziecka (terapeuta mowy — neurologopeds, pedagogiem,
pediatra, terapeuta zajeciowym — terapeutg integracji sen-
sorycznej, laryngologiem, neurologiem i innymi). Opraco-
wanie rzetelnych i trafnych narzedzi diagnostycznych
stanowi obecnie w Polsce jedno z podstawowych zadan
w obszarze diagnostyki zaburzefi z kregu autyzmu.

Artykut zostal, co nalezy podkresli¢, napisany w bar-
dzo wywazony sposob. Zaprezentowano w nim dane
pochodzace z badan naukowych, zwracajac uwage, ze
ich pelne przeniesienie na grunt praktyki klinicznej jest
na razie trudne. Bardzo rozwaznie przedstawiono takze
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zagadnienie wczesnej interwencji wobec dzieci z ASD.
Autorzy stusznie zauwazaja, ze brakuje na razie danych
zakrojonych na wiekszg skale, dotyczacych skutecznosci
réznych form oddzialywan terapeutycznych wobec dzie-
ci, ktore nie ukonczyly jeszcze dwoch lat. Zauwazaja
takze, ze specyfika rozwoju niemowlat i dzieci w drugim
roku zycia, a zwlaszcza przebiegu procesu uczenia si¢
i roli, jaka w tym procesie pelnig opiekunowie dziecka,
sprawia, ze opracowywane metody powinny charakte-
ryzowal sie szczegblnymi wlasciwosciami. Zwracaja
uwage na mozliwe niekorzystne skutki nadmiernie dy-
rektywnego postepowania, ktére w odniesieniu do star-
szych dzieci z autyzmem jest do§¢ powszechne. Warto
réwniez szczegdlnie podkresli¢ krétko przez nich wspo-
mniany fakt, ze rodzice dzieci z zaburzeniami nalezacy-
mi do kregu autyzmu potrzebujg duzego wsparcia
zar6wno na etapie diagnozowania zaburzen rozwoju ich
dziecka, jak i w kolejnych latach jego zycia.

PiSmiennictwo

1  Leonard H, Dixon G, Whitehouse AJO. Unpacking the complex
nature of the autism epidemic. Res Autism Spectrum Dis. 2010;
4(4):548-554.

2 Posserud M, Lundervold AJ, Lie SA, Gillberg Ch. The prevalence
of autism spectrum disorders: Impact of diagnostic instrument and
non-response bias. Soc Psychiatry Psychiatr Epidemiol. 2010;
45(3):319-327.

3 Zhang ], Wheeler JJ. Mercury and autism: A review. Educ Training
Autism Dev Disab. 2010; 45 (1): 107-115.

4 Shatock P, Carr K, Whiteley P. Progress in understanding the role
for organophosphate insecticides in the causation of autism and re-
lated spectrum disorders. W: E. Pisula i P Tomaszewski (red.), New
Ideas in Studying and Supporting the Development of Exceptional
People (247-259). Wydawnictwo Uniwersytetu Warszawskiego,
Warszawa 2009.

5 Howlin B, Magiati I, Charman T. Systematic review of early inten-
sive behavioral interventions for children with autism. Am | Intel
Dev Disab. 2009;114(1):23-41.

6 Cassel TD, Messinger DS, Ibanez LV, Haltigan JD, Acosta SI,
Buchman AC. Early social and emotional communication in the in-
fant siblings of children with autism spectrum disorders: An exami-
nation of the broad phenotype. J Autism Dev Dis. 2007;
37:122-132.

7 Yirmiya N, Gamliel I, Pilowsky T, Feldman R, Baron-Cohen S,
Sigman M. The development of siblings of children with autism
at 4 and 14 months: social engagement, communication, and cogni-
tion. J Child Psychol Psychiatry. 2006;47:511-523.

8  Werner E, Dawson G, Munson ], Osterling J. Variation in
early developmental course in autism and its relation with
behavioral outcome at 3-4 years of age. | Autism Dev Dis. 2005;35:
337-350.

9  Cubala-Kucharska M. The review of most frequently occurring
medical disorders related to aetiology of autism and the methods
of treatment. Acta Neurobiol Exp. 2010;70:141-146.

www.podyplomie.pl/pediatriapodyplomie



