Objawy kliniczne 1 rozpoznawanie autyzmu
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+ Catosciowe zaburzenia rozwojowe
(PDD) wptywaja na interakcje
spoteczne i komunikacje;
towarzysza im takze powtarzajace
sie, stereotypowe zachowania.

Autyzm jest najbardziej
charakterystycznym za wszystkich

PDD i obejmuje deficyty w tych
trzech domenach rozwojowych.

Podstawowe znaczenie ma
wczesne wykrywanie PDD,
poniewaz wczesna interwencja
poprawia rokowanie.
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Streszczenie

Calosciowe zaburzenia rozwojowe (pervasive developmental disorder, PDD) lub
zaburzenia z kregu autyzmu to zaburzenia neurorozwojowe powodujace trudnosci

w interakcjach spotecznych, deficyty komunikacji werbalnej i niewerbalnej, powtarzajgce
sig zachowania stereotypowe i ograniczenie zainteresowarn. W tym artykule dokonano
przegladu kryteridw diagnostycznych PPD zawartych w DSM-IV-TR. Do cafosciowych
zaburzen rozwojowych DSM-IV-TR zalicza autyzm, zespot Aspergera, zespot Retta, dziecigce
zaburzenie dezintegracyjne i catosciowe zaburzenia rozwojowe blizej nicokreslone.

W artykule skoncentrowano si¢ przede wszystkim na autyzmie, bedacym najbardziej
charakterystycznym ze wszystkich PPD. Oméwiono takze cechy kliniczne i epidemiologiczne
PPD i innych zaburzes; wspotistniejacych. Przedstawiono najwazniejsze elementy oceny
diagnostycznej z podkresleniem znaczenia wczesnego identyfikowania tych zaburzes.

Wprowadzenie

Catoéciowe zaburzenia rozwojowe, zgodnie
z definicja zawarta w DSM-IV-TR,! charaktery-
zuja dysfunkcje w trzech podstawowych obsza-
rach rozwoju wezesnodziecigcego, tzn. w dzie-
dzinie interakeji spotecznych, komunikacji
i umiejetnosci jezykowych oraz zachowania,
przejawiajac si¢ w szczegolnosci wystepowa-
niem stereotypowych, powtarzajacych sie za-
chowan, a takze ograniczeniem aktywnosci
1 zainteresowan. Zaburzenie autystyczne lub au-
tyzm, bedace najbardziej reprezentatywnym?
i najlepiej przebadanym do tej pory® typem
PDD, po raz pierwszy zostato opisane w 1943
roku przez Leo Kannera, ktory wyodrebnit
wiele podstawowych objawéw diagnostycz-
nych wystepujacych u dzieci z tym zaburze-
niem.* Nalezy do nich niezdolno$¢ do nawia-
zywania relacji spofecznych lub przekazywania
innym znaczen za pomocy jezyka, a takze na-
leganie na jednostajno$¢ w codziennym zyciu.*
Kanner zaktadal, ze objawy te maja charakter
wrodzony.* Rzeczywiicie, zgodnie ze wspotcze-
snym rozumieniem autyzmu i innych PDD, sa
one zlozonymi zaburzeniami neurorozwojo-
wymi,’ ktére w duzym stopniu sa dziedziczne®
1 najczesciej zwigzane ze wczesna dysfunkeja
w rozwoju of$rodkowego uktadu nerwowego.?

Jako kategoria diagnostyczna PDD zosta-
ty wprowadzone w DSM-III” 1 zaczgly by¢
traktowane jako réwnoznaczne z zaburzenia-
mi z kregu autyzmu (autism spectrum disor-
der, ASD). Obydwa te terminy dotycza za-
burzed wplywajacych na rozwdj dziecka
w dziedzinie relacji spotecznych, komunika-
¢ji, emocji 1 funkeji poznawczych.? Terminy
PDD i ASD s3 stosowane w tym artykule
wymiennie, w zalezno$ci od tego, ktéry
z nich byt wykorzystywany w cytowanym ba-
daniu (np. w DSM-IV-TR zawarty jest termin
PDD, natomiast w niektérych wspotcze-
snych badaniach preferowany jest termin
ASD). S3 cztery inne zaburzenia, poza auty-
zmem, zaliczane obecnie do PDD zaréwno
w DSM-IV-TR, jak 1 ICD-10.® Sg to: zesp6t
Aspergera, zesp6t Retta, dziecigce zaburze-
nia dezintegracyjne (childhood disintegra-
tive disorder, CDD) 1 PDD blizej nieokre-
§lone (not otherwise specified, NOS).!?
Chociaz kazde z nich obejmuje deficyty
w tych samych trzech domenach rozwojo-
wych co autyzm, odréznia je sposob, w jaki
kazda z tych dziedzin jest uposledzona,
a takze roznice dotyczace wieku wystapienia,
dystrybucji w zaleznosci od plei, przebiegu
i rokowania (tabela).!>6514
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W artykule dokonano przegladu kryte-
ri6w diagnostycznych 1 zwiazanych z nimi
objawéw klinicznych PDD, ze zwrdceniem
szczegdlnej uwagi na autyzm, ktdry jest naj-
bardziej charakterystyczny ze wszystkich
PDD, na ktérym w ostatnich latach koncen-
trowaly sie najwigksze wysitki badawcze.? Ba-
dania te doprowadzily do lepszego zrozumie-
nia genetycznego 1 neurobiologicznego
podtoza PDD.151¢ Wigksza $wiadomos¢ spo-
feczna dotyczaca autyzmu 1 PDD, a takze do-
niesienia o rosnacym rozpowszechnieniu
tych zaburzen (wedtug obecnych szacunkow
dla wszystkich PDD - 1 przypadek na 166)°
przyczynita sie do zwigkszonego zaintereso-
wania nimi. Chociaz wigksze rozpowszech-
nienie jest prawdopodobnie przynajmniej
cze$ciowo zwiazane z nowymi kategoriami
diagnostycznymi 1 poszerzeniem kryteriow
diagnostycznych w ciggu ostatnich 50 lat,’
te zaburzenia neurorozwojowe nie s3 rzadkie
i nie mozna nie doceni¢ znaczenia wczesne-
go ich rozpoznawania 1 kierowania pacjen-
tow na interwencje edukacyjne i behawio-
ralne»7 Poznanie objawéw klinicznych,
towarzyszacych aspektéw medycznych 1 ge-
netycznych i zaburzefi towarzyszacych PDD,
ktore zostaly oméwione w tym artykule, ma
podstawowe znaczenie dla wezesnego wykry-
wania 1 umozliwia podjecie wczesnej inter-
wencji, ktéra moze poprawi¢ dlugotrwate ro-
kowanie.>!”

Zaburzenie autystyczne

Kryteria DSM-IV-TR! dla autyzmu obej-
muja przejawy dysfunkeji w dziedzinie inte-
rakeji spotecznych 1 komunikacji, a takze
obecno$¢ powtarzajacych sig, stereotypo-
wych zachowan. Wymagane jest wystepowa-
nie w sumie co najmniej sze$ciu zaburzen
z tych dziedzin, przy czym co najmniej dwa
z nich musza by¢ deficytami w dziedzinie in-
terakcji spotecznych (Kryterium A).! Op6z-
nienia lub dysfunkcje w dziedzinie interak-
¢ji spotecznych, jezyka (wykorzystywanego
jako narzedzie komunikacji spotecznej) lub
symbolicznej zabawy musza by¢ widoczne
przed 3 r.z. (Kryterium B).! Wymagane jest
rowniez, aby zaburzenie nie spetniato kryte-
riéw zespotu Retta lub CDD (Kryterium C).!
W tabeli przedstawiono najwazniejsze objawy
kliniczne autyzmu, a takze innych PDD, kté-
re oméwiono w dalszej czedci artykutu.

Zaburzenia w dziedzinie interakcji spo-
tecznych (Kryterium Al) moga obejmowaé
wyrazne deficyty dotyczace niewerbalnych
zachowan spotecznych (np. brak kontaktu
wzrokowego, komunikowania si¢ za pomoca
mimiki, postawy ciala lub gestéw), brak od-
powiednich do wieku relacji réwiesniczych,
brak spontanicznych préb dzielenia z innymi
zainteresowan 1 przyjemnos$ci (np. niewska-
zywanie przedmiotoéw ani nieprzynoszenie
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ich innym w celu pokazania) oraz brak spo-
tecznego lub emocjonalnego odwzajemnie-
nia.! Dzieci z autyzmem przede wszystkim
nie s3 w stanie dzieli¢ z innymi uwagi, a wtor-
nie do tego aktywnie wspotdziataé w ramach
roznych aktywnosci czy zainteresowan.’ Mo-
ga zachowywac si¢ tak, jakby nie byly swiado-
me obecnosci innych; preferowaé samotne
formy aktywno$ci zamiast spotecznych; mo-
ga rowniez wchodzi¢ jedynie w interakcje
z jakimi$ elementami danej osoby (np. po-
stugiwad sie czyja$ reka), traktujac je jako
narzedzia lub cze$ci mechaniczne, albo,
zgodnie z obserwacja Kannera, jakby byty
przedmiotami. Dlatego dzieci autystyczne s3
niekiedy opisywane jako zyjace w swoim wha-
snym maltym $wiecie.’

Deficyty komunikacji (Kryterium A2) do-
tycza zaburzen w komunikacji werbalnej
1 niewerbalnej, dlatego sa blisko zwiazane
z zaburzeniami w dziedzinie interakcji spotecz-
nych.1 Doktadniej deficyty te moga obejmo-
waé opéznienie lub niewyksztalcenie mowy
(niekompensowane prébami porozumiewania
si¢ za pomocy gestow lub w inny sposéb);
niezdolno$¢ do whasciwych kontaktéw wer-
balnych z innymi (prowadzenia rozmowy),
mimo wyksztalcenia umiejetnosci postugiwa-
nia si¢ mowa; dziwaczne, stereotypowe i po-
wtarzalne wykorzystywanie jezyka; brak za-
bawy zwiazanej z wyobrazaniem sobie lub
udawaniem (robienie czego$ na niby).!
W dziedzinie komunikacji mozna obserwo-
wac znaczng réznorodnosé: od braku ekspre-
sji mowy lub jedynie powtarzania zwrotéw
do plynnego postugiwania sie mows, jednak
z nieprawidlowo$ciami semantycznymi lub
nieodpowiednim spotecznym wykorzystywa-
niem jezyka.> Mowa moze by¢ monoton-
na w barwie lub zawiera¢ nieprawidtowosci
tonu, szybkosci, rytmu lub akcentu.! Jezyk
moze obejmowa¢ pozbawione znaczen, stereo-
typowe powtdrzenia lub frazy albo szczegdlne
wykorzystanie stéw.! Dzieci moga moéwié
o sobie w drugiej lub trzeciej osobie zamiast
uzywac stowa ,,ja”.** Echolalia, natychmiasto-
wa (powtarzanie dopiero co uslyszanej frazy)
lub opodZniona (powtarzanie zaslyszanej
wezesniej frazy)'® dotyczy do 75% oséb
z ASD, ktére opanowaly zdolno$¢ postugi-
wania sie mowa,” 1 jest gléwna cecha auty-
zmu.’ Nie dotyczy jednak wszystkich dzieci
z autyzmem. Moze réwniez wystgpowac
w innych zaburzeniach,’® np. w otepieniu,
innych dziecigcych zaburzeniach rozwoju
mowy 1 $lepocie u dzieci, a takze jako ele-
ment prawidlowego rozwoju.'® Powtarzanie
fraz odzwierciedla takze trudnosci w rozu-
mieniu abstrakeji (np. ironii, sarkazmu), co
w jeszcze wigkszym stopniu zaburza komu-
nikacje spoteczna.’” Cecha tych deficytow
mowy 1 jezyka w autyzmie jest niewykorzy-
stywanie mowy i jezyka do nawiazywania
i podtrzymywania interakcji spotecznych.

Kanner* opisywal, ze u dzieci autystycznych
mowa rzadko pelni funkcje komunikacyjna.
Zaburzenia komunikacji nie wynikaja tylko
z zaburzen ekspresji jezykowej lub persewe-
racji, ale réwniez ze znacznego uposledzenia
komunikowania si¢ za pomoca gestéw (np.
wskazywanie, pokazywanie) lub przez nasla-
downictwo,!® co podkresla pierwotny cha-
rakter dysfunkgji spotecznych w tym zabu-
rzeniu.

Ograniczone 1 stereotypowe wzorce za-
chowania (kryterium A3) moga obejmowac
ograniczone zainteresowania, ktore sg niezwy-
kle intensywne; sztywne przywiazanie do co-
dziennej rutyny lub rytualy, powtarzajace sie
manieryzmy ruchowe lub nadmierne pochto-
nigcie czgéciami przedmiotdéw.! Ograniczone
zainteresowania moga by¢ réznorodne, po-
czawszy od samochodéw 1 pociagéw, a skon-
czywszy na numerach 1 literach. Z definicji
musza by¢ nieprawidlowo intensywne lub
dziwaczne w tresci.’ Dzieci autystyczne mo-
ga angazowaé si¢ w kompulsyjne zachowa-
nia, np. wielokrotne uktadanie przedmiotow
w okre$lony sposob.!® Moga przejawiaé nad-
mierne zainteresowanie ruchomymi czescia-
mi przedmiotéw lub powtarza¢ okreslone
czynnosci, na przyktad otwiera i zamyka¢
drzwi. Niewielkie zmiany w codziennej ruty-
nie moga prowadzi¢ do wybuchéw gniewu.!
Kanner* opisywal, ze ta obsesyjna sztywno$¢
wplywa zar6wno na zainteresowania, jak 1 za-
chowanie ze wzgledu na pragnienie identycz-
noscl. Stereotypie ruchowe moga obejmowaé
trzepotanie palcami, kolysanie si¢ i krecenie
dookota.!® Moga takze wystepowaé nieswo-
iste nieprawidfowosci ruchowe, np. chodze-
nie na palcach lub niezwykle ruchy dloni lub
nietypowa postawa ciata.! Autyzm ma prze-
bieg ciagly, chociaz u dzieci w wieku szkolnym
moze dochodzi¢ do pewnej poprawy w dzie-
dzinie interakcji spotecznych, zabawy i komu-
nikacji. Poprawa w tych sferach moze réwniez
by¢ skutkiem odpowiedniej interwencji.”?
Do pozytywnych czynnikéw prognostycznych
naleza lepsze umiejetnosci jezykowe 1 wigksza
sprawno$¢ funkeji poznawczych.'?

Chociaz zaburzenia funkcji poznawczych
nie s3 uwzgledniane w kryteriach DSM-IV-TR
dla autyzmu, to u wigkszosci dzieci z auty-
zmem obserwuje si¢ uposledzenie umystowe,
od fagodnego do glebokiego.!® Przewaznie
umiejetnosci niewerbalne maja przewage nad
werbalnymi, za$ dystrybucja uzdolnien po-
znawczych jest nieregularna.'® Niektore dzieci
autystyczne moga jednak wykazywa¢ ponad-
przecietne zdolnosci poznawcze, np. w zakre-
sie obliczania dat."? Jednocze$nie autyzm mo-
ze by¢ zwigzany z zaburzeniami powodujacymi
uposledzenie umystowe, np. zespotem kruche-
go chromosomu X 1 stwardnieniem guzowa-
tym.>*! Chociaz autyzm wystepuje mniej wig-
cej czterokrotnie czeéciej u chtopcdw niz
u dziewczat, proporcje te sa rozne w zalez-
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nosci od sprawnosci funkeji poznawczych.
Stosunek chiopcow do dziewczat z auty-
zmem jest najwiekszy u dzieci z normalna
sprawnoscia funkcji poznawczych, za$ najniz-
szy wirdd dzieci z glebokim uposledzeniem
umystowym.???* Oznacza to, ze u dziewczat
z autyzmem czesciej wystgpuje znaczne upo-
§ledzenie umystowe.?2% W autyzmie i PDD
czesto obserwuje si¢ padaczke i nieprawidto-
woéci w zapisie EEG,>* co omodwiono
w dalszej czesci artykutu zatytutowanej ,,Oce-
na diagnostyczna 1 zaburzenia towarzyszace”.
Z nieprawidlowosci neurologicznych u dzie-
ci z ASD czgsciej wystepuje makrocefalia, sta-
ba koordynacja ruchowa i fagodna hipoto-
nia’ S3 dowody na to, ze obwdd glowy
po urodzeniu jest prawidlowy, ale zwigksza
si¢ z nieprawidtowa predkoscia od 6-12 m.z.,
skutkiem czego jest wielkogtowie.>* Dzieci
z autyzmem moga nieprawidlowo reagowac
na bodZce czuciowe, od nadwrazliwosci na ha-
tas do zmniejszonej wrazliwo$ci na boL>® Ro-
la czynnikéw dziedzicznych w autyzmie wy-
nosi >90%, zas$ zgodnos¢ wystepowania tego
zaburzenia jest wigksza u bliZzniat jednojajo-
wych w poréwnaniu z dwujajowymi, chociaz
autyzm jest prawdopodobnie poligeniczny
1 determinowany ztozonym podlozem gene-
tycznym.®

Chociaz DSM-IV-TR podkresla, ze aby
rozpozna¢ autyzm,! dysfunkcje musza wysta-
pi¢ przed trzecim r.z., pojawily si¢ watpliwo-
$ci dotyczacego tego, jak wezesnie mozna po-
stawi¢ wlasciwe rozpoznanie i w jakim
stopniu aktualne kryteria diagnostyczne sa
odpowiednie w przypadku bardzo matych
dzieci? ASD mozna rozpoznaé w 14 miesia-
cu zycia, jednak rozpoznanie w mlodszych
grupach wiekowych jest mniej stabilne.”
W jednym z badan, ktére dotyczyto 48 dzie-
cl z rozpoznaniem autyzmu lub ASD posta-
wionym w drugim r.z., stwierdzono, ze sta-
bilnos¢ diagnostyczna wynosita 68% dla
autyzmu i 63% dla ASD.?® Rozpoznanie
przed 30 m.z., mniejsze nasilenie objawéw
(szczegdlnie w dziedzinie funkcjonowania
spolecznego) 1 wigksza sprawno$¢ funkeji po-
znawczych prognozuja mniejszg stabilno§¢
diagnostyczna w czwartym r.z.%* Wielu rodzi-
cow (w przyblizeniu 80%) zauwaza nieprawi-
dtowosci w rozwoju swoich dzieci przed 2 r.z.,
najcze$ciej zwiazane z opoznieniem rozwoju
mowy 1 jezyka.”® Niektdrzy rodzice maja $wia-
domo$¢ probleméw z rozwojem dziecka
w zakresie interakcji spotecznych praktycznie
od momentu urodzenia.! Dysfunkcje u dzie-
ci w wieku 6-12 miesiecy moga przejawiac sig
stabym nawigzywaniem kontaktu wzrokowe-
go, brakiem ekspresji mimicznej, opdznie-
niem gaworzenia, stabg koordynacja 1 hipoto-
nig.”® Poczawszy od 9-14 m.z., dzieci z ASD
moga wykazywa¢ opdznienie w rozwoju ro-
zumienia mowy i ekspresji jezykowej. Moga
nie wskazywa¢, nie gestykulowa¢ lub nie re-
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agowa¢ na swoje imie. Moga angazowac sie
w powtarzajace si¢ zachowania.”® Maniery-
zmy ruchowe przewaznie pojawiaja sie
w okresie przedszkolnym.’ Niektére male
dzieci moga spelniaé kryteria autyzmu, nie-
spetniajac jednoczesnie kryterium powtarza-
jacych si¢ zachowan przed 3 r.z’ W ciagu
pierwszych 20-24 m.z. dzieci z ASD moga nie
wykazywaé zainteresowania innymi dzie¢mi,
maja ograniczong ekspresje mimiczng, nie-
prawidlowa prozodi¢ mowy i ograniczone za-
interesowania, niezaleznie od powtarzajacych
sie¢ zachowan.”® Podstawowe znaczenie ma
wczesne rozpoznawanie ASD, poniewaz ba-
dania wykazaly, ze wczesna interwencja pro-
wadzi do poprawy funkcjonowania spotecz-
nego, lepszego rozwoju jezyka i funkcji
poznawczych? (Landa® przytacza wyczerpuja-
cq liste wezesnych objawow ASD od 624 m.z.)

Chociaz u wigkszosci dzieci z auty-
zmem W pierwszym r.z. wystepuja wczesne
objawy dysfunkcji, sa takze dowody na to,
ze u 20-25%° dzieci lub nawet u jeszcze
wiekszego odsetka, dochodzi do regresji roz-
wojowej.”” Oznacza to, ze po okresie normal-
nego lub nieznacznie opdznionego rozwoju
w ciagu pierwszych 1-2 lat dochodzi do utra-
ty umiejetnoséci spotecznych i komunikacyj-
nych.}? Poczatkowo kwestionowano to zja-
wisko, poniewaz stwierdzono je na podstawie
oceny dokonywanej przez rodzicéw,’ jednak
pozniej retrospektywne badania wykazaly, ze
w podgrupie dzieci z autyzmem rzeczywiscie
dochodzi do regresji umiejetno$ci spotecz-
nych i rozwoju jezyka.?” W przeprowadzonym
ostatnio prospektywnym badaniu obserwacyj-
nym Landa i wsp.?” oceniali 125 dzieci mig-
dzy 14 a 36 m.z., z ktérych wigkszo$¢ naleza-
ta do grupy duzego ryzyka rozwoju autyzmu,
poniewaz ich rodzenstwo cierpiato na to za-
burzenie. Sciezka rozwojowa dzieci, u kté-
rych wezeénie postawiono rozpoznanie ASD
(w 14 m.z.) byta catkowicie odmienna od
drogi rozwoju dzieci, u ktérych ASD rozpo-
znano poézniej. Roznice dotyczyly dzielenia
z innymi pozytywnych emocji, uwagi 1 gesty-
kulacji (chociaz niemal wszystkie dzieci,
u ktérych nie postawiono rozpoznania ASD
w 14 m.z. przejawialy w tym okresie cechy
zaktécen rozwojowych). W badaniu stwier-
dzono, ze w grupie z poznym rozpoznaniem
dochodzito do regresji, poczawszy od stanu,
kiedy dzieci te w 14 m.z. byly praktycznie nie
do odroznienia od dzieci niecierpigcych
na ASD (z wyjatkiem tego, ze dzieci, u kto-
rych w pbzZniejszym czasie rozpoznawano au-
tyzm, rzadziej przenosily wzrok z przedmio-
tu na czyjes oczy 1 znowu na przedmiot - lub
na odwrét - w poréwnaniu z dzie¢mi z gru-
py niezaliczanej do szerszego fenotypu auty-
zmu), a skonczywszy na wystapieniu podob-
nych deficytow w zakresie umiejetnosci
spotecznych 1 komunikacyjnych jak u dzieci
z wezesnym rozpoznaniem autyzmu do oko-

to 24 m.z. (po okresie spowolnienia rozwoju
jezyka, braku postepéw w dzieleniu uwagi
1 utraty umiejetnosci dzielenia pozytywnych
emodji 1 gestykulacji u dzieci z péznym roz-
poznaniem autyzmu).”’ Inne badania wcze-
snych objaw6éw autyzmu - w tym badania
prospektywne z udziatem nalezacych do gru-
py duzego ryzyka dzieci, ktérych rodzefistwo
choruje na ASD®? - wykazuja, ze niemow-
leta i mate dzieci, u ktérych zostanie rozpo-
znany autyzm, przejawiaja opoznienie
w rozwoju umiejetno$ci komunikacyjnych,
dzieleniu emocji 1 uwagl, a takze angazuja sie
w powtarzajace si¢ zachowania na wczesnym
etapie rozwoju, jednak objawy autyzmu mo-
ga nie by¢ klinicznie jawne lub obecne
od urodzenia.!®30

Ostatnie badania koncentrowaly si¢ na
opisaniu i zrozumieniu mechanizméw od-
powiedzialnych za dysfunkcje spoteczne
w ASD.! Na przyktad Klin 1 wsp.*! wykorzy-
stali technike S$ledzenia ruchow gatek
ocznych do zbadania jak osoby z autyzmem
postrzegaja sceny filmu przedstawiajace sy-
tuacje spoteczne. Badania wykazaly, ze na-
stolatki i mtodzi doroéli z autyzmem poswig-
caja wigcej czasu na przygladanie sie ustom
1 ciatom innych oséb lub przedmiotom, za$
mniej na patrzenie w oczy w pordwnaniu
z grupa kontrolng, dlatego nie dostrzegaja
wskazdwek spotecznych.’! Podobne wyniki
dotyczace preferowania koncentrowania
wzroku na ustach zamiast okolicy oczu
stwierdzono u 2-letnich dzieci z autyzmem
w pordwnaniu z dziemi rozwijajacymi sig
prawidtowo lub op6Znionych w rozwoju, ale
niecierpiacych na autyzm.?? W tym bada-
niu*? krétszy czas patrzenia na oczy byt zwia-
zany z wigkszym zaburzeniem funkcjonowa-
nia spolecznego. Sa takze dowody na to, ze
osoby z ASD przejawiaja trudnosci w rozpo-
znawaniu twarzy; stwierdzono u nich zmniej-
szong aktywacje w rejonie wrzecionowatym
1 ciele migdatowatym przy spostrzeganiu twa-
rzy.3 Wedtug teorii zaproponowanej przez
Barona-Cohena* ASD moze odzwierciedla¢
nadmiernie systematyzujace podejscie do $ro-
dowiska, co moze tlumaczy¢ opornosé
na zmiany 1 zte funkcjonowanie spoleczne
w tej grupie zaburzen.'

Zespot Aspergera

Zespot Aspergera wedtug definicji zawar-
tej w DSM-IV-TR obejmuje te same deficyty
w dziedzinie interakeji spotecznych (Kryte-
rium A), stereotypowe zachowania i ograni-
czone zainteresowania (Kryterium B) co au-
tyzm; nie wystgpuje W nim natomiast
opdznienie w rozwoju jezyka lub uposledze-
nie funkeji poznawczych (Kryteria D 1 E).!
Deficyty, szczegdlnie dotyczace interakcji
spotecznych, istotnie zaburzaja codzienne
funkcjonowanie chorego (Kryterium C).!
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Zgodnie z DSM-IV-TR wymagane jest, aby
jednoczesnie pacjent nie spetnial kryteriow
innego PDD ani schizofrenii (Kryterium F).!
Chociaz zesp6t Aspergera ma wiele wspdl-
nych kryteriow diagnostycznych z auty-
zmem, s3 jako$ciowe rdznice dotyczace
charakteru dysfunkeji spotecznych 1 stereoty-
powych zachowan w tych dwéch zaburze-
niach.!" W przeciwienstwie do pacjentéw
z autyzmem osoby z zespolem Aspergera nie
zawsze s3 wycofane spolecznie 1 przewaznie
zalezy im na interakcjach z innymi, prezentu-
ja jednak spotecznie niewtasciwy lub dziwacz-
ny styl nawigzywania relacji (np. méwienie
w formalny sposob, przypominajacy wygta-
szanie monologu) czy trudnos$ci w odczyty-
waniu sygnaléw spolecznych prowadzace
do ich izolacji!®! W zespole Aspergera ogra-
niczone zainteresowania i sztywno$¢ w prze-
strzeganiu rytualéw wystepuja czesciej niz
manieryzmy ruchowe.!® Osoby z zespotem
Aspergera staja si¢ ekspertami w okre$lonym,
ograniczonym obszarze zainteresowan, zdo-
bywajac wiele rzeczowych informacji na ten
temat, czesto z pominigciem innego rodzaju
dos$wiadczefi, np. aktywnosci spoteczne;j.!®!!
Nasila to ich izolacje spoteczna, poniewaz
probuja rozmawiad z innymi o tych pojedyn-
czych zainteresowaniach w formie, jakby da-
wali wyktad na ten temat. Dlatego osoby z ze-
spofem Aspergera okreslane s3 mianem
matych profesordw.!0!!

W przeciwienstwie do autyzmu w zespo-
le Aspergera nie wystepuje opOznienie
w rozwoju jezyka 1 funkeji poznawczych we
wczesnym okresie zycia.!! Mowa 0s6b z tym
zaburzeniem moze jednak charakteryzowaé
si¢ nieprawidlowa prozodia, tonem 1 tem-
pem, wypowiedzi moga odbiega¢ od tema-
tu, by¢ drobiazgowe lub zbyt rozwlekte,
a jednocze$nie niedostrojone do spotecz-
nych zastosowan jezyka 1 koncentrujace sie
tylko na zainteresowaniach méwiacego.!®!!
Chociaz uposledzenie umystowe w zespole
Aspergera wystepuje rzadko, to opisywano
tagodne przypadki.! Umiejetnoéci werbalne
(np. stownictwo, pamig¢¢ werbalna) maja
przewage nad niewerbalnymi (tzn. mata
1 duza motoryka, umiejetno$ciami wzroko-
wo-przestrzennymi 1 wzrokowo-ruchowymi).
Osoby z zespotem Aspergera czesto wykazu-
ja zaburzenia ruchowe, takie jak trudnosci
z koordynacja, dziwacznos¢ chodu 1 niezdar-
nos$¢.M Zespot Aspergera czesto nie jest roz-
poznawany do wieku szkolnego, kiedy to za-
czynaja pojawiac sie trudnosci w interakcjach
spotecznych z réwiesnikami. Nie wystepuje
opOznienie w rozwoju jezyka, jednak stow-
nictwo dziecka moze by¢ przedwczeénie
dojrzate. W warunkach domowych, gdzie in-
terakcje spoteczne sa sterowane przede
wszystkim przez dorostych, problemy spo-
teczne moga si¢ nie ujawnia¢, zanim dziecko
nie pojdzie do szkoty."!!
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Zespot Aspergera wystepuje o wiele cze-
$ciej u chtopcoéw (stosunek chorych chlop-
c6w do dziewczat szacuje si¢ na od 5:1
do 9:1).'° Chociaz przeprowadzono niewie-
le badan genetycznych dotyczacych swoiscie
zespotu Aspergera, dostepne sa dowody
na czgstsze wystepowanie tego zaburzenia
u krewnych pierwszego stopnia chorych.!
W oryginalnym opisie tego zaburzenia pe-
diatra Hans Asperger zauwazyt, ze cztonko-
wie rodzin chorych wykazuja podobne ce-
chy.! Inne cechy opisane przez Aspergera
obejmowaly zmniejszenie ekspresji przez mi-
mike 1 gesty, dziwaczno$¢ komunikacji, brak
empatii i intelektualizacje uczu¢ oraz proble-
my dotyczace zachowania w szkole, np. za-
chowania agresywne wtdrne do deficytéw
spotecznych.!! Rozréznianie zespotu Asper-
gera 1 autyzmu nadal stanowi wyzwanie dia-
gnostyczne, jednak oczywiste jest, ze dys-
funkcje spoteczne w tym zaburzeniu
prowadzg do istotnych zaburzen funkcjono-
wania. !

Zespot Retta
Zespot Retta charakteryzuje staly wzorzec
regresji dotyczacej rozwoju spolecznego, je-
zyka, funkcji ruchowych i poznawczych, roz-
poczynajacej sie od ok. 5-18 m.z.1'? Kryteria
diagnostyczne DSM-IV-TR precyzuja, ze
od urodzenia do 5 m.z. dzieci z zespolem
Retta wydaja sie rozwija¢ normalnie (Kryte-
rium A). Rozwdj prenatalny, perinatalny
1 psychoruchowy wydaje si¢ miesci¢ w nor-
mie, za$ obwdd glowy w momencie urodze-
nia jest prawidlowy.! Retrospektywnie w tym
okresie opisywane bywaja jednak pewne sub-
telne nieprawidtowosci, takie jak nieznacz-
na hipotonia oraz atypowe lub przesadne ru-
chy dloni? Nastepnie dziecko wchodzi
w okres regresji rozwojowej (Kryterium B),
ktory charakteryzuje spowolnienie wzrostu
obwodu glowy (miedzy 5 a 48 m.z.), utrata
sprawnosci dioni (miedzy 5 a 30 m.z.) i roz-
woj stereotypowych ruchéw rak, utrata umie-
jetnosci spotecznych na wezesnym etapie -
z pewng poprawa w pOzniejszym okresie,
staba koordynacja chodu lub ruchy tutowia
oraz powazne ograniczenie ekspresji jezyko-
wej 1 rozumienia mowy, ktéremu towarzyszy
wyrazne uposledzenie umystowe.! W zespole
Retta czesto obserwuje sie znaczne lub gle-
bokie uposledzenie umystowe.! Spowolnienie
wzrostu obwodu glowy nie musi dotyczy¢
wszystkich dzieci z zespotem Retta, a w nie-
ktorych przypadkach regresja moze nie roz-
poczynac sie przed 18 m.z."? Zgodnie z kla-
syczng definicja zespdt Retta wystepuje tylko
u kobiet, poniewaz zaburzenie to byto koja-
rzone z genem zlokalizowanym na chromo-
somie X, ktory koduje biatko wiazace mety-
lo-CpG typu 2 (MECP-2), biorace udziat
w regulacji ekspresji innych genéw majacych

znaczenie w procesie rozwoju.'? Mutacje
MECP2, ktére opisywano u 87% kobiet
z klasycznym zespotem Retta i 50% dziewczat
z wariantem tego zaburzenia, wystepuja cze-
$ciej na chromosomie X pochodzenia ojcow-
skiego 1 uwaza sig, ze u mezczyzn s letalne,
dlatego przewazajace jest wystepowanie tego
zaburzenia u kobiet.!? Poniewaz objawy au-
tystyczne wystepuja rzadziej u matych dziew-
czynek niz u matych chlopcéw, w procesie
diagnostycznym u dziewczynek z tego rodza-
ju objawami nalezy uwzgledni¢ zesp6t Ret-
ta.!? Zesp6t Retta jest réwniez druga po ze-
spole Downa przyczyng uposledzenia
umystowego u kobiet.”? W ocenie diagno-
stycznej powinno sie uwzgledni¢ molekular-
na analize genetyczng w kierunku mutacji
MECP2.12

Wazne jest, aby podkresli¢, w jaki sposdb
progresja zaburzen ruchowych 1 spotecznych
w zespole Retta (ktory po raz pierwszy zostat
opisany przez lekarza Andreasa Retta w 1966
roku) odréznia go od innych PDD. Po wstep-
nym okresie ogélnie nieodbiegajacego od nor-
my rozwoju do okoto 6 m.z., rozw6j ruchowy
wydaje si¢ osiagac plateau. Do ok. 15 m.z.
istotne op&znienie rozwojowe 1 objawy neu-
rologiczne s widoczne mniej wiecej u 50%
dziewczynek. Miedzy pierwszym a czwar-
tym r.z. nastepuje gwaltowna utrata umiejet-
nosci spotecznych 1 poznawczych, jednocze-
$nie z regresja mowy 1 celowych ruchéw rak.
Pojawiaja si¢ natomiast stereotypowe ruchy
rak w postaci wykrecania, ruchéw przypomi-
najacych mycie rak lub $ciskanie, a takze ruch
dotykania reka ust, ktére sa charakterystycz-
ne dla zespotu Retta. Wystepuja one praktycz-
nie przez caly czas w ciagu dnia, zaburzajac
celowe ruchy rak. Ataksja i utrata funkeji ru-
chowych wplywaja na poruszanie sie. Chore
dziewczynki moga nie wyksztalci¢ umiejetno-
$ci chodzenia lub utraci¢ j3. Na tym etapie
dochodzi réwniez do utraty umiejetnosci
spotecznych, w tym zainteresowania innymi,
chociaz w przeciwiefistwie do autyzmu, nie
wystepuje zaburzenie kontaktu wzrokowego.
Zdolnos§¢ do wchodzenia w interakcje spo-
teczne poprawia sie od 2-10 r.z. Dlatego wie-
le dziewczat z zespolem Retta moze nie wyka-
zywal objawoéw autyzmu w okre$lonych
stadiach rozwoju, szczegdlnie przed 6 m.z.
1 po 3-5 r.z. Zaburzenia ruchowe nasilaja sie,
prowadzac do spastycznosci, skoliozy 1 sztyw-
nosci w starszym wieku. Do dodatkowych ob-
jawow w zespole Retta naleza czesto wystepu-
jace napady drgawkowe, nieprawidlowosci
w zapisie EEG, spotykane w prawie wszyst-
kich przypadkach od okresu regresji. Opisy-
wano takze zaburzenia oddychania, proble-
my ze snem 1 bruksizm. Badanie dotyczace
dlugotrwatego przebiegu zespolu Retta sa
ograniczone, poniewaz choroba czgsto pozo-
staje nierozpoznana ze wzgledu na brak wie-
dzy na jej temat.”?
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Dzieciece zaburzenie
dezintegracyjne

Dziecigce zaburzenie dezintegracyjne
(childhood disintegrative disorder, CDD)
wedtug DSM-IV-TR charakteryzuje sie regre-
$]a FOZWOJOW4 T0ZPOCZynajacy si¢ po co naj-
mniej dwoch latach pozornie prawidtowego
rozwoju w dziedzinie interakcji spotecz-
nych, komunikacji, zabawy i1 zachowat ada-
ptacyjnych (Kryterium A). Przed ukoncze-
niem 10 rz. dochodzi do utraty tych
umiejetnosci w dziedzinie: rozumienia mo-
wy 1 ekspresji jezykowej, umiejetnosci spo-
tecznych, kontroli zwieraczy, zabawy 1 funk-
¢ji ruchowych (Kryterium B). Wystepuja
takze, podobne do opisywanych w auty-
zmie, dysfunkcje dotyczace interakeji spo-
tecznych, komunikacji oraz ograniczone,
stereotypowe zachowania (musza by¢ do-
tkniete co najmniej dwa z wymienionych
obszaréw; Kryterium C). Jednoczesnie za-
burzenie nie moze spetniaé kryteriéw inne-
go PDD ani schizofrenii (Kryterium D).
W CDD czesto stwierdza si¢ znaczne upo-
§ledzenie umystowe.!

CDD, zwane réwniez zespotem Helle-
ra (opisane po raz pierwszy przez wycho-
wawce Theodora Hellera w 1908 roku),
wystepuje rzadko, a badania dotyczace te-
go zaburzenia s3 ograniczone.'® Regresja
przewaznie zaczyna si¢ okoto 3-5 r.z. i mo-
ze nastepowaé gwaltownie (w ciggu dni
lub tygodni) lub stopniowo (w ciagu tygo-
dni lub miesigcy), sporadycznie towarzysza
jej zmiany zachowania (np. pobudzenie,
lek, drazliwo$¢).!® Chociaz CDD moze
niekiedy towarzyszy¢ innym schorzeniom,
takim jak stwardnienie guzowate, leukody-
strofia metachromatyczna, neurolipidozy
1 innym, to w wigkszosci przypadkow sie
ich nie stwierdza. Zaleca si¢ jednak wyko-
nanie doktadnych badan ogélnych i neuro-
logicznych."® CDD charakteryzuje wyraz-
na utrata funkeji jezykowych, spotecznych,
czy nawet zwigzanych z samoobstuga,
w tym korzystaniem z toalety - za$
po okresie regresji obserwuje si¢ podo-
bieastwo do autyzmu.” Wspdlna cecha
CDD 1 autyzmu jest takze wystgpowanie
napadéw drgawkowych 1 nieprawidlowosci
w zapisie EEG." Przebieg zaburzenia jest
ciagly, a u wiekszo$ci pacjentéw pogorszenie
osigga plateau, po czym nastepuje mini-
malna poprawa i ograniczone wyzdrowie-
nie, za$ u mniejszosci chorych pogorsze-
nie ma charakter dalej postepujacy.”’
Wydaje sig, ze CDD wystepuje sporadycz-
nie, poniewaz nie stwierdzono rodzinnego
wystgpowania tego zaburzenia. Badania
genetyczne s3 jednak ograniczone. Mozli-
wy jest udzial czynnikéw genetycznych lub
genetyczno-$rodowiskowych w  etiolo-
gii CDD, ktére nie zostaly do tej pory wy-
kryte.”
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Catosciowe zaburzenia
rozwojowe blizej nieokreslone

Wedtug DSM-IV-TR cato$ciowe zaburze-
nia rozwojowe blizej nieokreslone (pervasive
developmental disorder-not otherwise speci-
fied, PDD-NOS) charakteryzuje ,,powazne,
calosciowe zaburzenie rozwoju wzajemnych
interakgji spotecznych”, ktéremu towarzysza
deficyty komunikacji niewerbalnej i werbal-
nej oraz stereotypowe zachowania i zaintere-
sowania, przy czym nie s3 spetnione swoiste
kryteria dla innych PDD.! Zaburzenie nie
moze réwniez by¢ spowodowane schizofre-
nig, zaburzeniem schizotypowym lub zabu-
rzeniem osobowosci typu unikajacego.!
DSM-IV-TR w tej kategorii umieszcza row-
niez atypowy autyzm, ktory obejmuje przy-
padki niespetniajace wszystkich kryteriéw dia-
gnostycznych autyzmu; co oznacza, ze
objawy moga by¢ atypowe lub podprogowe,
albo wiek wystapienia jest opdzniony.!*
PDD-NOS obejmuje zaburzenia, w ktérych
na plan pierwszy wysuwaja si¢ deficyty spo-
teczne,>* za§ objawdw jest mniej lub s3
mniej nasilone niz w autyzmie lub zespole
Aspergera, a zaburzenie nie spetnia jednocze-
$nie kryteriéw zespotu Retta lub CDD," cho-
ciaz kryteria PDD-NOS nie s3 precyzyjnie
zdefiniowane.>* Jak stwierdza Towbin'
»prawdopodobnie PDD-NOS nie jest tylko
jednym zaburzeniem.” Badania genetyczne
1 badania rodzin wykazuja zalezno$¢ miedzy
PDD-NOS a autyzmem, poniewaz u rodzen-
stwa chorych na autyzm z réwnym prawdo-
podobienstwem moze by¢ rozpoznane
PDD-NOS i autyzm." Jednocze$nie oko-
o 33% krewnych pierwszego stopnia os6b
z ASD mozna zaliczy¢ do tzw. szerszego fe-
notypu autyzmu, co oznacza osoby, ktore
moga przejawiaé podobne cechy jak w ASD,
ale bez zaburzen czynno$ciowych 1 niespet-
niajace kryteriow ASD.*® Pojecie zaburzen
czynno$ciowych odréznia PDD-NOS od
szerszego fenotypu, konieczne s3 jednak dal-
sze badania w celu doprecyzowania kryteriéw
diagnostycznych 1 scharakteryzowania kolej-
nych endofenotypéw, z uwzglednieniem réz-
nic dotyczacych umiejetnosci poznawczych,
rozpoznawania twarzy, $ledzenia wzrokiem,
w ramach tej kategorii.'*

Ocena diagnostyczna
i zaburzenia towarzyszace
Wezesne wykrycie objawéw przedmioto-
wych 1 podmiotowych ASD (np. brak spo-
tecznego u$miechu, staby kontakt wzrokowy,
brak gaworzenia, wskazywania czy gestykulo-
wania do 12 m.z., brak wypowiadania stow
przed 16-18 m.z. lub wyrazen ztozonych
z dwoch stéw do drugiego r.z., nietypowe za-
chowania zwiazane z zabawa; utrata funkcji
jezykowych lub umiejetnosci spotecznych)
przez lekarza pierwszego kontaktu i wezesne

skierowanie pacjenta pod opieke wielodyscy-
plinarnego zespotu (obejmujacego psychiatre
dziecigcego 1 psychologa, neurologa dziecig-
cego 1 pediatre rozwojowego) maja podsta-
wowe znaczenie u dzieci z rozpoznaniem
ASD, poniewaz ostatnie dowody wykazaly,
Ze wczesna interwencja poprawia rokowa-
nie.>!” Dlatego w 2007 roku American Aca-
demy of Pediatrics opublikowata ,,Surveillan-
ce and Screening Algorithm” dla ASD
1 zaleca, aby zawsze uwzglednia¢ mozliwo$é
wystepowania cato$ciowych zaburzen rozwo-
jowych (tzn. zbiera¢ wywiad rozwojowy, wy-
jasnia¢ watpliwosci rodzicdw, oceniaé czyn-
niki ryzyka) i przeprowadza¢ badania
przesiewowe w tym kierunku podczas wizyt
profilaktycznych."” Chociaz nie ma jednego,
rozstrzygajacego testu lub markera biolo-
gicznego umozliwiajacego wykrycie ASD,
jest wiele narzedzi przesiewowych 1 diagno-
stycznych, ktére mozna wykorzystaé
przy badaniu dzieci z podejrzeniem cato-
$ciowych zaburzen rozwojowych.>” Do do-
stepnych narzedzi przesiewowych naleza te-
sty z ,pierwszego poziomu”, ktére mozna
wykorzysta¢ podczas wizyty u lekarza w ra-
mach podstawowej opieki zdrowotnej, w tym
Checklist for Autism in Toddlers (CHAT;
ocena rodzicow/obserwacje lekarza; powy-
zej 18-24 m.z.),3¢*® charakteryzujacy si¢ maty
czuloscig przy duzej swoistosci, oraz zmody-
fikowana wersja CHAT (w ocenie rodzi-
cow, 16-48 m.z.),%? ktora jest czulsza.>!7#
Testy przesiewowe ,drugiego poziomu” s3
stosowane do rozrdznienia miedzy ASD, a in-
nymi zaburzeniami rozwojowymi. Naleza
do nich: Autism Behavior Checklist (wypel-
niany przez badajacego; przeznaczony dla
dzieci w wieku co najmniej 18 miesiecy)*
1 Childhood Autism Rating Scale (wypehnia-
ny przez przeszkolonego badacza; przezna-
czony dla dzieci powyzej 2 r.z.).*! Ztotym
standardem testow diagnostycznych w kierun-
ku ASD s3 Autism Diagnostic Interview-Revi-
sed,” cze$ciowo ustrukturyzowany, standary-
zowany wywiad przeznaczony dla rodzicow,
oraz Autism Diagnostic Observation Sche-
dule,® bedacy ustrukturyzowana obserwacja
pacjenta, przy czym obydwa te narzedzia wy-
magaja formalnego przeszkolenia badacza.’
Zaleca si¢ lekarzom opieki podstawowej, aby
kierowali dzieci do wszechstronnej oceny tak
wezeénie, jak tylko jest to mozliwe, jezeli tyl-
ko pojawiaja si¢ jakie$ watpliwosci dotyczace
rozwoju dziecka lub uzyska sie dodatni wynik
testow przesiewowych. Nalezy réwniez zacho-
waé szczeg6lng czujno$é w monitorowaniu
rozwoju zaliczanych do grupy duzego ryzyka
dzieci, ktorych rodzenstwo choruje na ASD."
Opisywano, ze ryzyko rozwoju ASD u mtod-
szego rodzenstwa dziecka chorujacego na au-
tyzm moze wynosi¢ ponad 15%.%

W ramach wstepnej oceny kazdego dziec-
ka z podejrzeniem ASD nalezy wykona¢ ba-
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danie wzroku 1 stuchu, poniewaz zaburzenia
dotyczace tych zmystow moga nasladowac
objawy ASD.>' Chociaz nienawigzywanie
kontaktu wzrokowego lub brak reakcji na wy-
powiadane glosno imi¢ moga by¢ objawami
autyzmu, to moga rowniez wskazywad na za-
burzenia wzroku lub stuchu.” Zalecane jest
takze oznaczenie zawarto$ci otowiu, co jest
zwigzane z taknieniem spaczonym (zaburze-
niem pica) (zjadanie substancji niejadalnych,
np. zlizywanie ze $cian farb zawierajacych
otéw - przyp. ttum.).”” Wazne jest réwniez,
aby mie¢ $wiadomo$¢, ze autyzm moze to-
warzyszy¢ wielu réznym zespotom genetycz-
nym. Wystepuja one z rdézna czestoscia
u 0s6b z autyzmem. Naleza do nich m.in.:
zespét kruchego chromosomu X (mniej wig-
cej w 2% przypadkéw autyzmu), stwardnie-
nie guzowate (0-4%; 8-14% u pacjentéw z au-
tyzmem 1 padaczka), zespdt Downa (0-17%)
1 zespot Angelmana (1%).2' Dlatego u dzieci
z ASD i upoSledzeniem umystowym, cechami
dysmorficznymi lub obcigzonym wywiadem
rodzinnym w kierunku zespotu kruchego
chromosomu X, uposledzeniem umystowym
1 cechami dysmorficznymi zaleca sie analize
kariotypu metodami o wysokiej rozdzielczo-
$ci 1 badanie w kierunku kruchego chromo-
somu X.>7 Nalezy réwniez rozwazy¢ badanie
w kierunku mutacji MECP2 (zesp6t Retta)
1 fluorescencyjng hybrydyzacje in situ w ob-
rebie chromosomu 15q (zesp6t Angelmana
1 Pradera-Williego).> W ASD czesto wystepu-
je padaczka, jej rozpowszechnienie siega
od 5% do 40% w tej grupie pacjentow.>*
Moga wystepowaé wszystkie rodzaje napa-
dow. Napady padaczkowe pojawiaja sie cze-
$ciej u dzieci z ASD, u ktérych jednoczesnie
stwierdza si¢ uposledzenie umystowe.* Wy-
konanie EEG jest szczegdlnie zalecane u dzie-
ci z klinicznie jawnymi napadami padaczko-
wymi oraz u ktorych nastepuje regresja
umiejetnoscl jezykowych (zespot Landaua-
Kleffnera charakteryzuje sie regresja funkeji
jezykowych w wieku 4-7 lat 1 nieprawidtowo-
$ciami w zapisie EEG),>"** chociaz niekto-
rzy lekarze zalecaja wykonywanie badania
EEG u wszystkich dzieci z autyzmem.’ Jeze-
li istniejg okre$lone wskazania kliniczne, zale-
ca si¢ wykonanie badafi metabolicznych 1 ob-
razowych.>! Inne problemy medyczne, ktére
opisywano jako czesto towarzyszace auty-
zmowi lub z nim zwigzane, to: zaburzenia
snu, problemy dotyczace przewodu pokar-
mowego, ograniczenia dietetyczne oraz aler-
gie 1 zaburzenia immunologiczne.*

Do behawioralnych i afektywnych obja-
wow, ktére moga wystepowal u pacjentdéw
z ASD, naleza ponadto zaburzenia uwagi,
nadmierna aktywno$¢, objawy obsesyjno-
-kompulsyjne, tiki, wahania nastroju, lek 1 de-
presja.® Dlatego wazne, aby wzia¢ pod uwage
inne zaburzenia psychiczne, ktére moga
wspotwystepowaé z ASD. Chociaz zgodnie
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z wymogami DSM-IV-TR nie mozna jedno-
czeénie u tego samego dziecka rozpoznaé
ASD 1 nadpobudliwosci ruchowej z deficy-
tem uwag (ADHD), to Reiersen i Todd*
przytaczaja dowody na to, ze niektdrzy pa-
¢jenci z autyzmem moga jednocze$nie spel-
nia¢ kryteria ADHD, co wiaze si¢ z wigkszym
nasileniem zaburzen behawioralnych 1 spo-
tecznych. W mniej nasilonych przypadkach
ASD objawy ADHD moga by¢ gtéwnym 7r6-
dtem skarg 1 wiodaca przyczyng zgloszenia sig
do lekarza. Badania kliniczne wykazujg, ze
wsrod dziect z ASD objawy ADHD wystepu-
ja u 41-78%.% Jednocze$nie mozliwe, ze trud-
nosci z uwaga moga by¢ zwiazane z deficyta-
mi rozZwojowymi 1 poznawczymi w autyzmie
1 nie muszg $wiadczy¢ o obecnosci ADHD ja-
ko odrebnego zaburzenia.? Niemniej Reiersen
1 Todd* przekonuja, ze w niekt6rych przypad-
kach ASD 1 ADHD wspo6lwystepuja ze soba,
za$ w trakcie badania nalezy uwzglednié ob-
jawy ASD 1 ADHD, jezeli sa obecne. Ponad-
to w przeprowadzonym ostatnio badaniu®’
stwierdzono, ze 70% 11-14-letnich dzieci
z ASD w prébie pochodzacej z populacji
ogdlnej, ktorych wigkszoé¢ stanowili chlopcy,
zgodnie z ocena dokonang przez rodzicow,
spelniato kryteria co najmniej jednego innego
zaburzenia psychicznego, w tym zaburzen le-
kowych (mniej wiecej 42%; z czego duzy
odsetek stanowit zesp6t leku spotecznego; au-
torzy zauwazyli, ze moglo to wynikac z obec-
nych w ASD deficytéw spotecznych, lub od-
zwierciedla¢ lek spoteczny u tych dzieci),
ADHD (ok. 28%) i zaburzenia opozycyjno-
-buntownicze (ok. 28%). Tego rodzaju badania
Zwracaja uwage na znaczenie oceny wszystkich
objawéw zaburzen psychicznych, ktére moga
wystapi¢ u pacjentow z ASD.

Podsumowanie

Catoéciowe zaburzenia rozwojowe, zgod-
nie z definicjg zawartg w DSM-IV-TR, s3 za-
burzeniami, ktére wplywaja na osiowe sfery
rozwojowe, dotyczace interakcji spotecznych
oraz komunikacji werbalnej 1 niewerbalnej;
oraz charakteryzuja si¢ powtarzanymi, stereo-
typowymi zachowaniami 1 ograniczeniem za-
interesowan. Zaburzenia te, okre$lane réwniez
jako ASD, obejmuja: zaburzenie autystyczne
(modelowy przyktad PDD), zesp6t Aspergera,
zespot Retta, CDD 1 PDD-NOS. W ASD upo-
$ledzony jest czesto takze rozwdj poznawczy,
chociaz w réznym stopniu w réznych zabu-
rzeniach. Moga towarzyszy¢ im objawy neuro-
logiczne (np. zaburzenia ruchowe, nieprawidto-
wosct w zapisie EEG). W  niektorych
zaburzeniach (zespole Retta, CDD czy regre-
sywnym typie autyzmu) dochodzi do regresji
rozwojowej, tzn. utraty nabytych wczesniej
umiejetnodcl. Chociaz etiologia PDD pozosta-
je nieznana, istnieja dowody na to, ze w wigk-
szo$cl z nich znaczenie maja czynniki gene-

tyczne. Biorac pod uwage, ze PDD jako grupa
nie wystepuja rzadko, wczesne ich wykrycie
1 kierowanie pacjentéw do specjalistéw nie mo-
ze pozosta¢ niedocenione, szczegdlnie ze weze-
sna interwencja poprawia odlegle rokowanie.
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