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Tak zwana chirurgia bariatryczna należy
do najskuteczniejszych (w ocenie pacjentów)
metod leczenia skrajnej otyłości i jej powi-
kłań. WHO uznało otyłość za chorobę (epi-
demię) XXI wieku. Liczba osób otyłych
na świecie wynosi prawie 300 mln, a w na-
szym kraju otyłość dotyczy 28% kobiet i 18%
mężczyzn (co czwarta Polka, co piąty Polak).
Znaczenie problemu otyłości potęguje to, że
dotyczy coraz młodszych osób, w tym dzie-
ci, o czym alarmują pediatrzy. Dotyka ludzi
różnych zawodów, sprawnych fizycznie i nie-
pełnosprawnych, w tym naszych pacjentów
leczonych z powodu zaburzeń psychicznych.
Z otyłością związane są różne choroby, takie
jak cukrzyca, nowotwory, choroby serca czy
nadciśnienie tętnicze.

Pierwsze operacje były wykonywane w la-
tach 50. ubiegłego wieku, kiedy zauważono,
że po rozległej resekcji jelita i żołądka nastę-
powało znaczne zmniejszenie masy ciała. Te
zabiegi, których pionierem był Linnear, zo-
stały nazwane wyłączającymi i polegały na ze-
spoleniu jelita czczego i krętego, dzięki czemu
uzyskiwano skrócenie pasażu i sztuczny ze-
spół jelita krótkiego. W 1952 roku w Szwecji
Henriksson usunął odcinek jelita cienkiego,
co spowodowało szybką redukcję masy ciała
o kilkadziesiąt kilogramów w ciągu 12-18 mie-
sięcy, ale działaniami niepożądanymi zabie-
gu były biegunki, zaburzenia elektrolitowe
i uszkodzenie wątroby. Payne i deWind
w 1963 roku przeprowadzili zabieg zespalają-
cy poprzecznicę z jelitem czczym, który póź-
niej przez autorów został zmodyfikowany
i zyskał nazwę 14+4, gdyż jelito odcinane by-
ło 14 cali od więzadła Trietza, a następnie łą-
czone z jelitem krętym 4 cale od zastawki
Bauhina. Działania niepożądane były podob-
ne do występujących po operacji Henriksso-
na. W Polsce pierwsze zabiegi chirurgicznego
leczenia otyłości zostały przeprowadzone
w Poznaniu (1972 r.) i Zabrzu (1974 r.).

Głównymi przyczynami otyłości są: niera-
cjonalny i nadmierny sposób odżywiania, ma-
ła aktywność fizyczna, zaburzenia hormonal-
ne, choroby metaboliczne lub genetyczne.

Jakie mogą być wskazania do operacji?
Można za autorami1,2,3 odpowiedzieć, że wów-
czas, kiedy rygorystycznie prowadzone me-
tody zachowawcze, tj. odpowiednia dieta,
wzmożona aktywność fizyczna (biegi, gimna-
styka, jazda na rowerze, pływanie itp), farma-

koterapia i psychoterapia nie przyniosły rezul-
tatu. Przyjmuje się, że wskazania do zabiegu
mają osoby z BMI=35 (otyłość II stopnia), gdy
otyłości towarzyszą schorzenia zagrażające ży-
ciu. Osoby z BMI ≥40 (otyłość III stopnia)
mogą być zakwalifikowane z powodów este-
tycznych i profilaktycznych. Pacjent powinien
mieścić się w przedziale wiekowym 18-60 lat.

Przeciwwskazaniem do zabiegu chirurgicz-
nego są następujące schorzenia: zaburzenia
psychiczne (ciężka depresja, schizofrenia, bu-
limia, tendencje samobójcze, nadużywanie al-
koholu i innych środków psychoaktywnych),
choroby endokrynologiczne (zaburzenia czyn-
ności nadnerczy i tarczycy), choroby zapalne
przewodu pokarmowego, choroby nowotwo-
rowe, choroba refluksowa żołądka.

Obecnie przeprowadzane sa 3 rodzaje za-
biegów, w większości metodą laparoskopową:
1. Metody restrykcyje: pionowa opaskowa

plastyka żołądka (VBG), opasanie żołądka
(AGB)

2. Metody zmniejszające wchłanianie spoży-
tego pokarmu: wyłączenie żółciowo-trzust-
kowe (BPD)

3. Skojarzenie obu metod: pomost omijający
żołądek metodą Roux-en-Y, stymulacja
elektryczna żołądka, umieszczenie w żo-
łądku specjalnego balonu żołądkowego
na pół roku (u pacjentów skrajnie otyłych,
z masą ciała ponad 180 kg)
Do powikłań zabiegów bariatrycznych na-

leżą: śmiertelność około 1%, zatorowość płuc-
na, przeciek w miejscu zespolenia i zapalenie
otrzewnej, niewydolność oddechowa, zakaże-
nie rany operacyjnej, niedrożność jelit, zapar-
cia lub biegunki, wymioty, kamica pęcherzy-
ka żółciowego, przepuklina w bliźnie oraz
zespół niedoboru żywieniowego. Po zabiegu
pacjent musi przestrzegać wielu zaleceń do-
tyczących ilości i jakości przyjmowanego je-
dzenia, dokładnego żucia, oddzielnego spo-
żywania produktów stałych i płynów,
przyjmowania preparatów wielowitamino-
wych oraz mikro- i makroelementów.

Każda operacja poprzedzona jest szeregiem
badań biochemicznych, oceną wydolności od-
dechowo-krążeniowej, USG jamy brzusznej, ga-
stroskopią, oceną gospodarki tłuszczowej i wę-
glowodanowej. Konieczna jest konsultacja
z psychologiem dla oceny nastawienia emocjo-
nalnego pacjenta i określenia możliwości pora-
dzenia sobie z bólem pooperacyjnym i ko-
niecznością zmiany nawyków żywieniowych.

W Polsce operacje bariatryczne wykonywa-
ne są w Warszawie (2 ośrodki), Gdańsku, Ło-
dzi i Zabrzu.

Przedstawione do skomentowania artykuły
są spojrzeniem psychologów na problem beha-

wioralnych i psychospołecznych następstw chi-
rurgicznego leczenia otyłości, ponieważ prze-
glądy piśmiennictwa sugerują, że pacjenci
z otyłością wykazują zaburzenia lękowe czy de-
presyjne, zaburzenia osobowości i nadużywa-
ją substancji psychoaktywnych. Firmy ubezpie-
czeniowe wymagają przed zabiegiem oceny
zdrowia psychicznego.

Pierwszy artykuł jest przeglądem publika-
cji oceniających najważniejsze czynniki ryzyka
o znaczeniu prognostycznym, które można za-
stosować do analizy wyników leczenia poope-
racyjnego (wiek, płeć, rasa, wywiad medyczny
i psychiatryczny, satysfakcja małżeńska, system
wsparcia społecznego, samoocena, depresja, so-
matyzacja i hipochondria, wzorce odżywiania).
Badanie psychologiczne ma jeszcze dodatko-
we aspekty, aby motywować pacjenta do za-
chowań dietetycznych i behawioralnych po za-
biegu. Autorzy zwracają uwagę na istotną
obecność depresji i zachowań samobójczych
u otyłych. Osoby otyłe wielokrotnie częściej
popełniają samobójstwo zarówno przed, jak
i po zabiegu bariatrycznym. Na stan psychicz-
ny mają wpływ niedobory żywieniowe, nieza-
dowolenie z obrazu własnego ciała, niska sa-
moocena, dlatego tak istotna jest pomoc
psychologa na każdym etapie terapii otyłości.

Kolejne artykuły omawiają psychologiczne
następstwa operacji bariatrycznej u cierpiących
na otyłość olbrzymią dorosłych i nastolatków.
W Polsce tego rodzaju zabiegi u nastolatków
wykonywane są sporadycznie. W USA otyłość
olbrzymia dotyczy 4% dzieci, ale liczba zabie-
gów również nie jest duża. Objawy psychopa-
tologiczne opisywane u dzieci przed zabiegiem
są podobne jak u dorosłych. Są to: zaburzenia
lękowe i depresyjne, zaburzenia zachowania
i odżywiania. Po zabiegach zmieniają się czyn-
niki społeczne i jakość życia pacjentów.

Ostatni artykuł prezentuje 7-letnie do-
świadczenie z psychologicznej pracy z pa-
cjentami przed i po operacyjnym leczeniu
otyłości. Autor podaje opracowany przez sie-
bie model (etapy) oceny psychologicznej
przed zabiegiem i po nim, który można rów-
nież zastosować w warunkach polskich.

Artykuły mają charakter kliniczno-eduka-
cyjny, ważny dla chirurga i zespołu psycho-
log–dietetyk, który opiekuje się pacjentami
z otyłością.

Piśmiennictwo
1. Jenkins N., Johnson J., Mageau R. Who’s Who in
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Surgery for Weight Control. Curr Surg. 2005, 62, 38-44

2. http://termedia.pl/magazine.chirurgiczne leczenie
otyłości htm. Stan z dnia: 02.06.2009

3. http://www.echirurgia.pl/otylosc/chirurgiczne
leczenie otyłości.htm. Stan z dnia: 02.06.2009

Prof. dr hab. n. med.
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Objawy kliniczne i rozpoznawanie autyzmu
i innych całościowych zaburzeń rozwojowych
Ellen J. Hoffman, MD

Streszczenie
Całościowe zaburzenia rozwojowe (pervasive developmental disorder, PDD) lub
zaburzenia z kręgu autyzmu to zaburzenia neurorozwojowe powodujące trudności
w interakcjach społecznych, deficyty komunikacji werbalnej i niewerbalnej, powtarzające
się zachowania stereotypowe i ograniczenie zainteresowań. W tym artykule dokonano
przeglądu kryteriów diagnostycznych PPD zawartych w DSM-IV-TR. Do całościowych
zaburzeń rozwojowych DSM-IV-TR zalicza autyzm, zespół Aspergera, zespół Retta, dziecięce
zaburzenie dezintegracyjne i całościowe zaburzenia rozwojowe bliżej nieokreślone.
W artykule skoncentrowano się przede wszystkim na autyzmie, będącym najbardziej
charakterystycznym ze wszystkich PPD. Omówiono także cechy kliniczne i epidemiologiczne
PPD i innych zaburzeń współistniejących. Przedstawiono najważniejsze elementy oceny
diagnostycznej z podkreśleniem znaczenia wczesnego identyfikowania tych zaburzeń.

Wprowadzenie
Całościowe zaburzenia rozwojowe, zgodnie

z definicją zawartą w DSM-IV-TR,1 charaktery-
zują dysfunkcje w trzech podstawowych obsza-
rach rozwoju wczesnodziecięcego, tzn. w dzie-
dzinie interakcji społecznych, komunikacji
i umiejętności językowych oraz zachowania,
przejawiając się w szczególności występowa-
niem stereotypowych, powtarzających się za-
chowań, a także ograniczeniem aktywności
i zainteresowań. Zaburzenie autystyczne lub au-
tyzm, będące najbardziej reprezentatywnym2

i najlepiej przebadanym do tej pory3 typem
PDD, po raz pierwszy zostało opisane w 1943
roku przez Leo Kannera, który wyodrębnił
wiele podstawowych objawów diagnostycz-
nych występujących u dzieci z tym zaburze-
niem.4 Należy do nich niezdolność do nawią-
zywania relacji społecznych lub przekazywania
innym znaczeń za pomocą języka, a także na-
leganie na jednostajność w codziennym życiu.4
Kanner zakładał, że objawy te mają charakter
wrodzony.4Rzeczywiście, zgodnie ze współcze-
snym rozumieniem autyzmu i innych PDD, są
one złożonymi zaburzeniami neurorozwojo-
wymi,5 które w dużym stopniu są dziedziczne6

i najczęściej związane ze wczesną dysfunkcją
w rozwoju ośrodkowego układu nerwowego.3

Jako kategoria diagnostyczna PDD zosta-
ły wprowadzone w DSM-III7 i zaczęły być
traktowane jako równoznaczne z zaburzenia-
mi z kręgu autyzmu (autism spectrum disor-
der, ASD). Obydwa te terminy dotyczą za-
burzeń wpływających na rozwój dziecka
w dziedzinie relacji społecznych, komunika-
cji, emocji i funkcji poznawczych.2 Terminy
PDD i ASD są stosowane w tym artykule
wymiennie, w zależności od tego, który
z nich był wykorzystywany w cytowanym ba-
daniu (np. w DSM-IV-TR zawarty jest termin
PDD, natomiast w niektórych współcze-
snych badaniach preferowany jest termin
ASD). Są cztery inne zaburzenia, poza auty-
zmem, zaliczane obecnie do PDD zarówno
w DSM-IV-TR, jak i ICD-10.8 Są to: zespół
Aspergera, zespół Retta, dziecięce zaburze-
nia dezintegracyjne (childhood disintegra-
tive disorder, CDD) i PDD bliżej nieokre-
ślone (not otherwise specified, NOS).1,3

Chociaż każde z nich obejmuje deficyty
w tych samych trzech domenach rozwojo-
wych co autyzm, odróżnia je sposób, w jaki
każda z tych dziedzin jest upośledzona,
a także różnice dotyczące wieku wystąpienia,
dystrybucji w zależności od płci, przebiegu
i rokowania (tabela).1,3,5,6,9-14

Dr Hoffman, child psychiatrist and research fellow, Albert J. Solnit Integrated Training Program, Yale Child Study
Center, Yale University School of Medicine, New Haven, Connecticut.

Autorka w przeszłości otrzymała nagrodę American Academy of Child and Adolescent Psychiatry Pilot Research
Award, sponsorowaną przez firmę Eli Lilly.

Adres do korespondencji: Ellen J. Hoffman, MD, Yale Child Study Center, 230 S Fontage Rd, PO Box 207900,
New Haven, CT 06520-7900, Stany Zjednoczone; email: ellen.hoffman@yale.edu

• Całościowe zaburzenia rozwojowe
(PDD) wpływają na interakcje
społeczne i komunikację;
towarzyszą im także powtarzające
się, stereotypowe zachowania.

• Autyzm jest najbardziej
charakterystycznym za wszystkich
PDD i obejmuje deficyty w tych
trzech domenach rozwojowych.

• Podstawowe znaczenie ma
wczesne wykrywanie PDD,
ponieważ wczesna interwencja
poprawia rokowanie.
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Ob ja wy kli nicz ne i roz po zna wa nie au ty zmu i in nych ca ło ścio wych za bu rzeń roz wo jo wych

W ar ty ku le do ko na no prze glą du kry te -
riów dia gno stycz nych i zwią za nych z ni mi
ob ja wów kli nicz nych PDD, ze zwró ce niem
szcze gól nej uwa gi na au tyzm, któ ry jest naj -
bar dziej cha rak te ry stycz ny ze wszyst kich
PDD, na któ rym w ostat nich la tach kon cen -
tro wa ły się naj więk sze wy sił ki ba daw cze.2 Ba -
da nia te do pro wa dzi ły do lep sze go zro zu mie -
nia ge ne tycz ne go i neu ro bio lo gicz ne go
pod ło ża PDD.15,16 Więk sza świa do mość spo -
łecz na do ty czą ca au ty zmu i PDD, a tak że do -
nie sie nia o ro sną cym roz po wszech nie niu
tych za bu rzeń (we dług obec nych sza cun ków
dla wszyst kich PDD – 1 przy pa dek na 166)9
przy czy ni ła się do zwięk szo ne go za in te re so -
wa nia ni mi. Cho ciaż więk sze roz po wszech -
nie nie jest praw do po dob nie przy naj mniej
czę ścio wo zwią za ne z no wy mi ka te go ria mi
dia gno stycz ny mi i po sze rze niem kry te riów
dia gno stycz nych w cią gu ostat nich 50 lat,9
te za bu rze nia neu ro ro zwo jo we nie są rzad kie
i nie moż na nie do ce nić zna cze nia wcze sne -
go ich roz po zna wa nia i kie ro wa nia pa cjen -
tów na in ter wen cje edu ka cyj ne i be ha wio -
ral ne.3,17 Po zna nie ob ja wów kli nicz nych,
to wa rzy szą cych aspek tów me dycz nych i ge -
ne tycz nych i za bu rzeń to wa rzy szą cych PDD,
któ re zo sta ły omó wio ne w tym ar ty ku le, ma
pod sta wo we zna cze nie dla wcze sne go wy kry -
wa nia i umoż li wia pod ję cie wcze snej in ter -
wen cji, któ ra mo że po pra wić dłu go trwa łe ro -
ko wa nie.5,17

Za�bu�rze�nie�au�ty�stycz�ne
Kry te ria DSM -IV -TR1 dla au ty zmu obej -

mu ją prze ja wy dys funk cji w dzie dzi nie in te -
rak cji spo łecz nych i ko mu ni ka cji, a tak że
obec ność po wta rza ją cych się, ste reo ty po -
wych za cho wań. Wy ma ga ne jest wy stę po wa -
nie w su mie co naj mniej sze ściu za bu rzeń
z tych dzie dzin, przy czym co naj mniej dwa
z nich mu szą być de fi cy ta mi w dzie dzi nie in -
terak cji spo łecz nych (Kry te rium A).1 Opóź -
nie nia lub dys funk cje w dzie dzi nie in te rak -
cji spo łecz nych, ję zy ka (wy ko rzy sty wa ne go
ja ko na rzę dzie ko mu ni ka cji spo łecz nej) lub
sym bo licz nej za ba wy mu szą być wi docz ne
przed 3 r.ż. (Kry te rium B).1 Wy ma ga ne jest
rów nież, aby za bu rze nie nie speł nia ło kry te -
riów ze spo łu Ret ta lub CDD (Kry te rium C).1
W ta be li przed sta wio no naj waż niej sze ob ja wy
kli nicz ne au ty zmu, a tak że in nych PDD, któ -
re omó wio no w dal szej czę ści ar ty ku łu.

Za bu rze nia w dzie dzi nie in te rak cji spo -
łecz nych (Kry te rium A1) mo gą obej mo wać
wy raź ne de fi cy ty do ty czą ce nie wer bal nych
za cho wań spo łecz nych (np. brak kon tak tu
wzro ko we go, ko mu ni ko wa nia się za po mo cą
mi mi ki, po sta wy cia ła lub ge stów), brak od -
po wied nich do wie ku re la cji ró wie śni czych,
brak spon ta nicz nych prób dzie le nia z in ny mi
za in te re so wań i przy jem no ści (np. nie wska -
zy wa nie przed mio tów ani nie przy no sze nie

ich in nym w ce lu po ka za nia) oraz brak spo -
łecz ne go lub emo cjo nal ne go od wza jem nie -
nia.1 Dzie ci z au ty zmem przede wszyst kim
nie są w sta nie dzie lić z in ny mi uwa gi, a wtór -
nie do te go ak tyw nie współ dzia łać w ra mach
róż nych ak tyw no ści czy za in te re so wań.5 Mo -
gą za cho wy wać się tak, jak by nie by ły świa do -
me obec no ści in nych; pre fe ro wać sa mot ne
for my ak tyw no ści za miast spo łecz nych; mo -
gą rów nież wcho dzić je dy nie w in te rak cje
z ja ki miś ele men ta mi da nej oso by (np. po -
słu gi wać się czy jąś rę ką), trak tu jąc je ja ko
na rzę dzia lub czę ści me cha nicz ne, al bo,
zgod nie z ob ser wa cją Kan ne ra,4 jak by by ły
przed mio ta mi. Dla te go dzie ci au ty stycz ne są
nie kie dy opi sy wa ne ja ko ży ją ce w swo im wła -
snym ma łym świe cie.5

De fi cy ty ko mu ni ka cji (Kry te rium A2) do -
ty czą za bu rzeń w ko mu ni ka cji wer bal nej
i nie wer bal nej, dla te go są bli sko zwią za ne
z za bu rze nia mi w dzie dzi nie in te rak cji spo łecz -
nych.1 Do kład niej de fi cy ty te mo gą obej mo -
wać opóź nie nie lub nie wy kształ ce nie mo wy
(nie kom pen so wa ne pró ba mi po ro zu mie wa nia
się za po mo cą ge stów lub w in ny spo sób);
nie zdol ność do wła ści wych kon tak tów wer -
bal nych z in ny mi (pro wa dze nia roz mo wy),
mi mo wy kształ ce nia umie jęt no ści po słu gi wa -
nia się mo wą; dzi wacz ne, ste reo ty po we i po -
wta rzal ne wy ko rzy sty wa nie ję zy ka; brak za -
ba wy zwią za nej z wy obra ża niem so bie lub
uda wa niem (ro bie nie cze goś na ni by).1
W dzie dzi nie ko mu ni ka cji moż na ob ser wo -
wać znacz ną róż no rod ność: od bra ku eks pre -
sji mo wy lub je dy nie po wta rza nia zwro tów
do płyn ne go po słu gi wa nia się mo wą, jed nak
z nie pra wi dło wo ścia mi se man tycz ny mi lub
nie od po wied nim spo łecz nym wy ko rzy sty wa -
niem ję zy ka.5 Mo wa mo że być mo no ton -
na w bar wie lub za wie rać nie pra wi dło wo ści
to nu, szyb ko ści, ryt mu lub ak cen tu.1 Ję zyk
mo że obej mo wać po zba wio ne zna czeń, ste reo -
ty po we po wtó rze nia lub fra zy al bo szcze gól ne
wy ko rzy sta nie słów.1 Dzie ci mo gą mó wić
o so bie w dru giej lub trze ciej oso bie za miast
uży wać sło wa „ja”.3,4 Echo la lia, na tych mia sto -
wa (po wta rza nie do pie ro co usły sza nej fra zy)
lub opóź nio na (po wta rza nie za sły sza nej
wcze śniej fra zy)18 do ty czy do 75% osób
z ASD, któ re opa no wa ły zdol ność po słu gi -
wa nia się mo wą,19 i jest głów ną ce chą au ty -
zmu.5 Nie do ty czy jed nak wszyst kich dzie ci
z au ty zmem. Mo że rów nież wy stę po wać
w in nych za bu rze niach,18,19 np. w otę pie niu,
in nych dzie cię cych za bu rze niach roz wo ju
mo wy i śle po cie u dzie ci, a tak że ja ko ele -
ment pra wi dło we go roz wo ju.18 Po wta rza nie
fraz od zwier cie dla tak że trud no ści w ro zu -
mie niu abs trak cji (np. iro nii, sar ka zmu), co
w jesz cze więk szym stop niu za bu rza ko mu -
ni ka cję spo łecz ną.1,5 Ce chą tych de fi cy tów
mo wy i ję zy ka w au ty zmie jest nie wy ko rzy -
sty wa nie mo wy i ję zy ka do na wią zy wa nia
i pod trzy my wa nia in te rak cji spo łecz nych.

Kan ne r4 opi sy wał, że u dzie ci au ty stycz nych
mo wa rzad ko peł ni funk cję ko mu ni ka cyj ną.
Za bu rze nia ko mu ni ka cji nie wy ni ka ją tyl ko
z za bu rzeń eks pre sji ję zy ko wej lub per se we -
ra cji, ale rów nież ze znacz ne go upo śle dze nia
ko mu ni ko wa nia się za po mo cą ge stów (np.
wska zy wa nie, po ka zy wa nie) lub przez na śla -
dow nic two,1,5 co pod kre śla pier wot ny cha -
rak ter dys funk cji spo łecz nych w tym za bu -
rze niu.

Ogra ni czo ne i ste reo ty po we wzor ce za -
cho wa nia (kry te rium A3) mo gą obej mo wać
ogra ni czo ne za in te re so wa nia, któ re są nie zwy -
kle in ten syw ne; sztyw ne przy wią za nie do co -
dzien nej ru ty ny lub ry tu ały, po wta rza ją ce się
ma nie ry zmy ru cho we lub nad mier ne po chło -
nię cie czę ścia mi przed mio tów.1 Ogra ni czo ne
za in te re so wa nia mo gą być róż no rod ne, po -
cząw szy od sa mo cho dów i po cią gów, a skoń -
czyw szy na nu me rach i li te rach. Z de fi ni cji
mu szą być nie pra wi dło wo in ten syw ne lub
dzi wacz ne w tre ści.5 Dzie ci au ty stycz ne mo -
gą an ga żo wać się w kom pul syj ne za cho wa -
nia, np. wie lo krot ne ukła da nie przed mio tów
w okre ślo ny spo sób.1,5 Mo gą prze ja wiać nad -
mier ne za in te re so wa nie ru cho my mi czę ścia -
mi przed mio tów lub po wta rzać okre ślo ne
czyn no ści, na przy kład otwie rać i za my kać
drzwi. Nie wiel kie zmia ny w co dzien nej ru ty -
nie mo gą pro wa dzić do wy bu chów gnie wu.1
Kan ne r4 opi sy wał, że ta ob se syj na sztyw ność
wpły wa za rów no na za in te re so wa nia, jak i za -
cho wa nie ze wzglę du na pra gnie nie iden tycz -
no ści. Ste reo ty pie ru cho we mo gą obej mo wać
trze po ta nie pal ca mi, ko ły sa nie się i krę ce nie
do oko ła.1,5 Mo gą tak że wy stę po wać nie swo -
iste nie pra wi dło wo ści ru cho we, np. cho dze -
nie na pal cach lub nie zwy kłe ru chy dło ni lub
nie ty po wa po sta wa cia ła.1 Au tyzm ma prze -
bieg cią gły, cho ciaż u dzie ci w wie ku szkol nym
mo że do cho dzić do pew nej po pra wy w dzie -
dzi nie in te rak cji spo łecz nych, za ba wy i ko mu -
ni ka cji. Po pra wa w tych sfe rach mo że rów nież
być skut kiem od po wied niej in ter wen cji.19
Do po zy tyw nych czyn ni ków pro gno stycz nych
na le żą lep sze umie jęt no ści ję zy ko we i więk sza
spraw ność funk cji po znaw czych.1,20

Cho ciaż za bu rze nia funk cji po znaw czych
nie są uwzględ nia ne w kry te riach DSM -IV -TR
dla au ty zmu, to u więk szo ści dzie ci z au ty -
zmem ob ser wu je się upo śle dze nie umy sło we,
od ła god ne go do głę bo kie go.1,3 Prze waż nie
umie jęt no ści nie wer bal ne ma ją prze wa gę nad
wer bal ny mi, zaś dys try bu cja uzdol nień po -
znaw czych jest nie re gu lar na.1,3 Nie któ re dzie ci
au ty stycz ne mo gą jed nak wy ka zy wać po nad -
prze cięt ne zdol no ści po znaw cze, np. w za kre -
sie ob li cza nia dat.1,3 Jed no cze śnie au tyzm mo -
że być zwią za ny z za bu rze nia mi po wo du ją cy mi
upo śle dze nie umy sło we, np. ze spo łem kru che -
go chro mo so mu X i stward nie niem gu zo wa -
tym.3,21 Cho ciaż au tyzm wy stę pu je mniej wię -
cej czte ro krot nie czę ściej u chłop ców niż
u dziew cząt, pro por cje te są róż ne w za leż -
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Objawy kliniczne i rozpoznawanie autyzmu i innych całościowych zaburzeń rozwojowych

ności od sprawności funkcji poznawczych.
Stosunek chłopców do dziewcząt z auty-
zmem jest największy u dzieci z normalną
sprawnością funkcji poznawczych, zaś najniż-
szy wśród dzieci z głębokim upośledzeniem
umysłowym.22,23 Oznacza to, że u dziewcząt
z autyzmem częściej występuje znaczne upo-
śledzenie umysłowe.1,22,23 W autyzmie i PDD
często obserwuje się padaczkę i nieprawidło-
wości w zapisie EEG,1,5,24 co omówiono
w dalszej części artykułu zatytułowanej „Oce-
na diagnostyczna i zaburzenia towarzyszące”.
Z nieprawidłowości neurologicznych u dzie-
ci z ASD częściej występuje makrocefalia, sła-
ba koordynacja ruchowa i łagodna hipoto-
nia.5 Są dowody na to, że obwód głowy
po urodzeniu jest prawidłowy, ale zwiększa
się z nieprawidłową prędkością od 6-12 m.ż.,
skutkiem czego jest wielkogłowie.5,25 Dzieci
z autyzmem mogą nieprawidłowo reagować
na bodźce czuciowe, od nadwrażliwości na ha-
łas do zmniejszonej wrażliwości na ból.1,5 Ro-
la czynników dziedzicznych w autyzmie wy-
nosi >90%, zaś zgodność występowania tego
zaburzenia jest większa u bliźniąt jednojajo-
wych w porównaniu z dwujajowymi, chociaż
autyzm jest prawdopodobnie poligeniczny
i determinowany złożonym podłożem gene-
tycznym.6

Chociaż DSM-IV-TR podkreśla, że aby
rozpoznać autyzm,1 dysfunkcje muszą wystą-
pić przed trzecim r.ż., pojawiły się wątpliwo-
ści dotyczącego tego, jak wcześnie można po-
stawić właściwe rozpoznanie i w jakim
stopniu aktualne kryteria diagnostyczne są
odpowiednie w przypadku bardzo małych
dzieci.25 ASD można rozpoznać w 14 miesią-
cu życia, jednak rozpoznanie w młodszych
grupach wiekowych jest mniej stabilne.25

W jednym z badań, które dotyczyło 48 dzie-
ci z rozpoznaniem autyzmu lub ASD posta-
wionym w drugim r.ż., stwierdzono, że sta-
bilność diagnostyczna wynosiła 68% dla
autyzmu i 63% dla ASD.26 Rozpoznanie
przed 30 m.ż., mniejsze nasilenie objawów
(szczególnie w dziedzinie funkcjonowania
społecznego) i większa sprawność funkcji po-
znawczych prognozują mniejszą stabilność
diagnostyczną w czwartym r.ż.26 Wielu rodzi-
ców (w przybliżeniu 80%) zauważa nieprawi-
dłowości w rozwoju swoich dzieci przed 2 r.ż.,
najczęściej związane z opóźnieniem rozwoju
mowy i języka.25 Niektórzy rodzice mają świa-
domość problemów z rozwojem dziecka
w zakresie interakcji społecznych praktycznie
od momentu urodzenia.1 Dysfunkcje u dzie-
ci w wieku 6-12 miesięcy mogą przejawiać się
słabym nawiązywaniem kontaktu wzrokowe-
go, brakiem ekspresji mimicznej, opóźnie-
niem gaworzenia, słabą koordynacją i hipoto-
nią.25 Począwszy od 9-14 m.ż., dzieci z ASD
mogą wykazywać opóźnienie w rozwoju ro-
zumienia mowy i ekspresji językowej. Mogą
nie wskazywać, nie gestykulować lub nie re-

agować na swoje imię. Mogą angażować się
w powtarzające się zachowania.25 Maniery-
zmy ruchowe przeważnie pojawiają się
w okresie przedszkolnym.5 Niektóre małe
dzieci mogą spełniać kryteria autyzmu, nie-
spełniając jednocześnie kryterium powtarza-
jących się zachowań przed 3 r.ż.3 W ciągu
pierwszych 20-24 m.ż. dzieci z ASD mogą nie
wykazywać zainteresowania innymi dziećmi,
mają ograniczoną ekspresję mimiczną, nie-
prawidłową prozodię mowy i ograniczone za-
interesowania, niezależnie od powtarzających
się zachowań.25 Podstawowe znaczenie ma
wczesne rozpoznawanie ASD, ponieważ ba-
dania wykazały, że wczesna interwencja pro-
wadzi do poprawy funkcjonowania społecz-
nego, lepszego rozwoju języka i funkcji
poznawczych.25 (Landa25przytacza wyczerpują-
cą listę wczesnych objawów ASD od 6-24 m.ż.)

Chociaż u większości dzieci z auty-
zmem w pierwszym r.ż. występują wczesne
objawy dysfunkcji, są także dowody na to,
że u 20-25%3 dzieci lub nawet u jeszcze
większego odsetka, dochodzi do regresji roz-
wojowej.27 Oznacza to, że po okresie normal-
nego lub nieznacznie opóźnionego rozwoju
w ciągu pierwszych 1-2 lat dochodzi do utra-
ty umiejętności społecznych i komunikacyj-
nych.1,27 Początkowo kwestionowano to zja-
wisko, ponieważ stwierdzono je na podstawie
oceny dokonywanej przez rodziców,3 jednak
później retrospektywne badania wykazały, że
w podgrupie dzieci z autyzmem rzeczywiście
dochodzi do regresji umiejętności społecz-
nych i rozwoju języka.27 W przeprowadzonym
ostatnio prospektywnym badaniu obserwacyj-
nym Landa i wsp.27 oceniali 125 dzieci mię-
dzy 14 a 36 m.ż., z których większość należa-
ła do grupy dużego ryzyka rozwoju autyzmu,
ponieważ ich rodzeństwo cierpiało na to za-
burzenie. Ścieżka rozwojowa dzieci, u któ-
rych wcześnie postawiono rozpoznanie ASD
(w 14 m.ż.) była całkowicie odmienna od
drogi rozwoju dzieci, u których ASD rozpo-
znano później. Różnice dotyczyły dzielenia
z innymi pozytywnych emocji, uwagi i gesty-
kulacji (chociaż niemal wszystkie dzieci,
u których nie postawiono rozpoznania ASD
w 14 m.ż. przejawiały w tym okresie cechy
zakłóceń rozwojowych). W badaniu stwier-
dzono, że w grupie z późnym rozpoznaniem
dochodziło do regresji, począwszy od stanu,
kiedy dzieci te w 14 m.ż. były praktycznie nie
do odróżnienia od dzieci niecierpiących
na ASD (z wyjątkiem tego, że dzieci, u któ-
rych w późniejszym czasie rozpoznawano au-
tyzm, rzadziej przenosiły wzrok z przedmio-
tu na czyjeś oczy i znowu na przedmiot – lub
na odwrót – w porównaniu z dziećmi z gru-
py niezaliczanej do szerszego fenotypu auty-
zmu), a skończywszy na wystąpieniu podob-
nych deficytów w zakresie umiejętności
społecznych i komunikacyjnych jak u dzieci
z wczesnym rozpoznaniem autyzmu do oko-

ło 24 m.ż. (po okresie spowolnienia rozwoju
języka, braku postępów w dzieleniu uwagi
i utraty umiejętności dzielenia pozytywnych
emocji i gestykulacji u dzieci z późnym roz-
poznaniem autyzmu).27 Inne badania wcze-
snych objawów autyzmu – w tym badania
prospektywne z udziałem należących do gru-
py dużego ryzyka dzieci, których rodzeństwo
choruje na ASD28,29 – wykazują, że niemow-
lęta i małe dzieci, u których zostanie rozpo-
znany autyzm, przejawiają opóźnienie
w rozwoju umiejętności komunikacyjnych,
dzieleniu emocji i uwagi, a także angażują się
w powtarzające się zachowania na wczesnym
etapie rozwoju, jednak objawy autyzmu mo-
gą nie być klinicznie jawne lub obecne
od urodzenia.16,30

Ostatnie badania koncentrowały się na
opisaniu i zrozumieniu mechanizmów od-
powiedzialnych za dysfunkcje społeczne
w ASD.31 Na przykład Klin i wsp.31 wykorzy-
stali technikę śledzenia ruchów gałek
ocznych do zbadania jak osoby z autyzmem
postrzegają sceny filmu przedstawiające sy-
tuacje społeczne. Badania wykazały, że na-
stolatki i młodzi dorośli z autyzmem poświę-
cają więcej czasu na przyglądanie się ustom
i ciałom innych osób lub przedmiotom, zaś
mniej na patrzenie w oczy w porównaniu
z grupą kontrolną, dlatego nie dostrzegają
wskazówek społecznych.31 Podobne wyniki
dotyczące preferowania koncentrowania
wzroku na ustach zamiast okolicy oczu
stwierdzono u 2-letnich dzieci z autyzmem
w porównaniu z dziećmi rozwijającymi się
prawidłowo lub opóźnionych w rozwoju, ale
niecierpiących na autyzm.32 W tym bada-
niu32 krótszy czas patrzenia na oczy był zwią-
zany z większym zaburzeniem funkcjonowa-
nia społecznego. Są także dowody na to, że
osoby z ASD przejawiają trudności w rozpo-
znawaniu twarzy; stwierdzono u nich zmniej-
szoną aktywację w rejonie wrzecionowatym
i ciele migdałowatym przy spostrzeganiu twa-
rzy.33 Według teorii zaproponowanej przez
Barona-Cohena34 ASD może odzwierciedlać
nadmiernie systematyzujące podejście do śro-
dowiska, co może tłumaczyć oporność
na zmiany i złe funkcjonowanie społeczne
w tej grupie zaburzeń.16

Zespół Aspergera
Zespół Aspergera według definicji zawar-

tej w DSM-IV-TR obejmuje te same deficyty
w dziedzinie interakcji społecznych (Kryte-
rium A), stereotypowe zachowania i ograni-
czone zainteresowania (Kryterium B) co au-
tyzm; nie występuje w nim natomiast
opóźnienie w rozwoju języka lub upośledze-
nie funkcji poznawczych (Kryteria D i E).1
Deficyty, szczególnie dotyczące interakcji
społecznych, istotnie zaburzają codzienne
funkcjonowanie chorego (Kryterium C).1
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Zgodnie z DSM-IV-TR wymagane jest, aby
jednocześnie pacjent nie spełniał kryteriów
innego PDD ani schizofrenii (Kryterium F).1
Chociaż zespół Aspergera ma wiele wspól-
nych kryteriów diagnostycznych z auty-
zmem, są jakościowe różnice dotyczące
charakteru dysfunkcji społecznych i stereoty-
powych zachowań w tych dwóch zaburze-
niach.11 W przeciwieństwie do pacjentów
z autyzmem osoby z zespołem Aspergera nie
zawsze są wycofane społecznie i przeważnie
zależy im na interakcjach z innymi, prezentu-
ją jednak społecznie niewłaściwy lub dziwacz-
ny styl nawiązywania relacji (np. mówienie
w formalny sposób, przypominający wygła-
szanie monologu) czy trudności w odczyty-
waniu sygnałów społecznych prowadzące
do ich izolacji.10,11 W zespole Aspergera ogra-
niczone zainteresowania i sztywność w prze-
strzeganiu rytuałów występują częściej niż
manieryzmy ruchowe.10 Osoby z zespołem
Aspergera stają się ekspertami w określonym,
ograniczonym obszarze zainteresowań, zdo-
bywając wiele rzeczowych informacji na ten
temat, często z pominięciem innego rodzaju
doświadczeń, np. aktywności społecznej.10,11

Nasila to ich izolację społeczną, ponieważ
próbują rozmawiać z innymi o tych pojedyn-
czych zainteresowaniach w formie, jakby da-
wali wykład na ten temat. Dlatego osoby z ze-
społem Aspergera określane są mianem
małych profesorów.10,11

W przeciwieństwie do autyzmu w zespo-
le Aspergera nie występuje opóźnienie
w rozwoju języka i funkcji poznawczych we
wczesnym okresie życia.11 Mowa osób z tym
zaburzeniem może jednak charakteryzować
się nieprawidłową prozodią, tonem i tem-
pem, wypowiedzi mogą odbiegać od tema-
tu, być drobiazgowe lub zbyt rozwlekłe,
a jednocześnie niedostrojone do społecz-
nych zastosowań języka i koncentrujące się
tylko na zainteresowaniach mówiącego.10,11

Chociaż upośledzenie umysłowe w zespole
Aspergera występuje rzadko, to opisywano
łagodne przypadki.1 Umiejętności werbalne
(np. słownictwo, pamięć werbalna) mają
przewagę nad niewerbalnymi (tzn. małą
i dużą motoryką, umiejętnościami wzroko-
wo-przestrzennymi i wzrokowo-ruchowymi).
Osoby z zespołem Aspergera często wykazu-
ją zaburzenia ruchowe, takie jak trudności
z koordynacją, dziwaczność chodu i niezdar-
ność.1,11 Zespół Aspergera często nie jest roz-
poznawany do wieku szkolnego, kiedy to za-
czynają pojawiać się trudności w interakcjach
społecznych z rówieśnikami. Nie występuje
opóźnienie w rozwoju języka, jednak słow-
nictwo dziecka może być przedwcześnie
dojrzałe. W warunkach domowych, gdzie in-
terakcje społeczne są sterowane przede
wszystkim przez dorosłych, problemy spo-
łeczne mogą się nie ujawniać, zanim dziecko
nie pójdzie do szkoły.1,11

Zespół Aspergera występuje o wiele czę-
ściej u chłopców (stosunek chorych chłop-
ców do dziewcząt szacuje się na od 5:1
do 9:1).1,10 Chociaż przeprowadzono niewie-
le badań genetycznych dotyczących swoiście
zespołu Aspergera, dostępne są dowody
na częstsze występowanie tego zaburzenia
u krewnych pierwszego stopnia chorych.10

W oryginalnym opisie tego zaburzenia pe-
diatra Hans Asperger zauważył, że członko-
wie rodzin chorych wykazują podobne ce-
chy.11 Inne cechy opisane przez Aspergera
obejmowały zmniejszenie ekspresji przez mi-
mikę i gesty, dziwaczność komunikacji, brak
empatii i intelektualizację uczuć oraz proble-
my dotyczące zachowania w szkole, np. za-
chowania agresywne wtórne do deficytów
społecznych.11 Rozróżnianie zespołu Asper-
gera i autyzmu nadal stanowi wyzwanie dia-
gnostyczne, jednak oczywiste jest, że dys-
funkcje społeczne w tym zaburzeniu
prowadzą do istotnych zaburzeń funkcjono-
wania.1,11

Zespół Retta
Zespół Retta charakteryzuje stały wzorzec

regresji dotyczącej rozwoju społecznego, ję-
zyka, funkcji ruchowych i poznawczych, roz-
poczynającej się od ok. 5-18 m.ż.1,12 Kryteria
diagnostyczne DSM-IV-TR precyzują, że
od urodzenia do 5 m.ż. dzieci z zespołem
Retta wydają się rozwijać normalnie (Kryte-
rium A). Rozwój prenatalny, perinatalny
i psychoruchowy wydaje się mieścić w nor-
mie, zaś obwód głowy w momencie urodze-
nia jest prawidłowy.1 Retrospektywnie w tym
okresie opisywane bywają jednak pewne sub-
telne nieprawidłowości, takie jak nieznacz-
na hipotonia oraz atypowe lub przesadne ru-
chy dłoni.12 Następnie dziecko wchodzi
w okres regresji rozwojowej (Kryterium B),
który charakteryzuje spowolnienie wzrostu
obwodu głowy (między 5 a 48 m.ż.), utrata
sprawności dłoni (między 5 a 30 m.ż.) i roz-
wój stereotypowych ruchów rąk, utrata umie-
jętności społecznych na wczesnym etapie –
z pewną poprawą w późniejszym okresie,

słaba koordynacja chodu lub ruchy tułowia
oraz poważne ograniczenie ekspresji języko-
wej i rozumienia mowy, któremu towarzyszy
wyraźne upośledzenie umysłowe.1 W zespole
Retta często obserwuje się znaczne lub głę-
bokie upośledzenie umysłowe.1 Spowolnienie
wzrostu obwodu głowy nie musi dotyczyć
wszystkich dzieci z zespołem Retta, a w nie-
których przypadkach regresja może nie roz-
poczynać się przed 18 m.ż.12 Zgodnie z kla-
syczną definicją zespół Retta występuje tylko
u kobiet, ponieważ zaburzenie to było koja-
rzone z genem zlokalizowanym na chromo-
somie X, który koduje białko wiążące mety-
lo-CpG typu 2 (MECP-2), biorące udział
w regulacji ekspresji innych genów mających

znaczenie w procesie rozwoju.12 Mutacje
MECP2, które opisywano u 87% kobiet
z klasycznym zespołem Retta i 50% dziewcząt
z wariantem tego zaburzenia, występują czę-
ściej na chromosomie X pochodzenia ojcow-
skiego i uważa się, że u mężczyzn są letalne,
dlatego przeważające jest występowanie tego
zaburzenia u kobiet.12 Ponieważ objawy au-
tystyczne występują rzadziej u małych dziew-
czynek niż u małych chłopców, w procesie
diagnostycznym u dziewczynek z tego rodza-
ju objawami należy uwzględnić zespół Ret-
ta.12 Zespół Retta jest również drugą po ze-
spole Downa przyczyną upośledzenia
umysłowego u kobiet.12 W ocenie diagno-
stycznej powinno się uwzględnić molekular-
ną analizę genetyczną w kierunku mutacji
MECP2.12

Ważne jest, aby podkreślić, w jaki sposób
progresja zaburzeń ruchowych i społecznych
w zespole Retta (który po raz pierwszy został
opisany przez lekarza Andreasa Retta w 1966
roku) odróżnia go od innych PDD. Po wstęp-
nym okresie ogólnie nieodbiegającego od nor-
my rozwoju do około 6 m.ż., rozwój ruchowy
wydaje się osiągać plateau. Do ok. 15 m.ż.
istotne opóźnienie rozwojowe i objawy neu-
rologiczne są widoczne mniej więcej u 50%
dziewczynek. Między pierwszym a czwar-
tym r.ż. następuje gwałtowna utrata umiejęt-
ności społecznych i poznawczych, jednocze-
śnie z regresją mowy i celowych ruchów rąk.
Pojawiają się natomiast stereotypowe ruchy
rąk w postaci wykręcania, ruchów przypomi-
nających mycie rąk lub ściskanie, a także ruch
dotykania ręką ust, które są charakterystycz-
ne dla zespołu Retta. Występują one praktycz-
nie przez cały czas w ciągu dnia, zaburzając
celowe ruchy rąk. Ataksja i utrata funkcji ru-
chowych wpływają na poruszanie się. Chore
dziewczynki mogą nie wykształcić umiejętno-
ści chodzenia lub utracić ją. Na tym etapie
dochodzi również do utraty umiejętności
społecznych, w tym zainteresowania innymi,
chociaż w przeciwieństwie do autyzmu, nie
występuje zaburzenie kontaktu wzrokowego.
Zdolność do wchodzenia w interakcje spo-
łeczne poprawia się od 2-10 r.ż. Dlatego wie-
le dziewcząt z zespołem Retta może nie wyka-
zywać objawów autyzmu w określonych
stadiach rozwoju, szczególnie przed 6 m.ż.
i po 3-5 r.ż. Zaburzenia ruchowe nasilają się,
prowadząc do spastyczności, skoliozy i sztyw-
ności w starszym wieku. Do dodatkowych ob-
jawów w zespole Retta należą często występu-
jące napady drgawkowe, nieprawidłowości
w zapisie EEG, spotykane w prawie wszyst-
kich przypadkach od okresu regresji. Opisy-
wano także zaburzenia oddychania, proble-
my ze snem i bruksizm. Badanie dotyczące
długotrwałego przebiegu zespołu Retta są
ograniczone, ponieważ choroba często pozo-
staje nierozpoznana ze względu na brak wie-
dzy na jej temat.12
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Objawy kliniczne i rozpoznawanie autyzmu i innych całościowych zaburzeń rozwojowych

ności od sprawności funkcji poznawczych.
Stosunek chłopców do dziewcząt z auty-
zmem jest największy u dzieci z normalną
sprawnością funkcji poznawczych, zaś najniż-
szy wśród dzieci z głębokim upośledzeniem
umysłowym.22,23 Oznacza to, że u dziewcząt
z autyzmem częściej występuje znaczne upo-
śledzenie umysłowe.1,22,23 W autyzmie i PDD
często obserwuje się padaczkę i nieprawidło-
wości w zapisie EEG,1,5,24 co omówiono
w dalszej części artykułu zatytułowanej „Oce-
na diagnostyczna i zaburzenia towarzyszące”.
Z nieprawidłowości neurologicznych u dzie-
ci z ASD częściej występuje makrocefalia, sła-
ba koordynacja ruchowa i łagodna hipoto-
nia.5 Są dowody na to, że obwód głowy
po urodzeniu jest prawidłowy, ale zwiększa
się z nieprawidłową prędkością od 6-12 m.ż.,
skutkiem czego jest wielkogłowie.5,25 Dzieci
z autyzmem mogą nieprawidłowo reagować
na bodźce czuciowe, od nadwrażliwości na ha-
łas do zmniejszonej wrażliwości na ból.1,5 Ro-
la czynników dziedzicznych w autyzmie wy-
nosi >90%, zaś zgodność występowania tego
zaburzenia jest większa u bliźniąt jednojajo-
wych w porównaniu z dwujajowymi, chociaż
autyzm jest prawdopodobnie poligeniczny
i determinowany złożonym podłożem gene-
tycznym.6

Chociaż DSM-IV-TR podkreśla, że aby
rozpoznać autyzm,1 dysfunkcje muszą wystą-
pić przed trzecim r.ż., pojawiły się wątpliwo-
ści dotyczącego tego, jak wcześnie można po-
stawić właściwe rozpoznanie i w jakim
stopniu aktualne kryteria diagnostyczne są
odpowiednie w przypadku bardzo małych
dzieci.25 ASD można rozpoznać w 14 miesią-
cu życia, jednak rozpoznanie w młodszych
grupach wiekowych jest mniej stabilne.25

W jednym z badań, które dotyczyło 48 dzie-
ci z rozpoznaniem autyzmu lub ASD posta-
wionym w drugim r.ż., stwierdzono, że sta-
bilność diagnostyczna wynosiła 68% dla
autyzmu i 63% dla ASD.26 Rozpoznanie
przed 30 m.ż., mniejsze nasilenie objawów
(szczególnie w dziedzinie funkcjonowania
społecznego) i większa sprawność funkcji po-
znawczych prognozują mniejszą stabilność
diagnostyczną w czwartym r.ż.26 Wielu rodzi-
ców (w przybliżeniu 80%) zauważa nieprawi-
dłowości w rozwoju swoich dzieci przed 2 r.ż.,
najczęściej związane z opóźnieniem rozwoju
mowy i języka.25 Niektórzy rodzice mają świa-
domość problemów z rozwojem dziecka
w zakresie interakcji społecznych praktycznie
od momentu urodzenia.1 Dysfunkcje u dzie-
ci w wieku 6-12 miesięcy mogą przejawiać się
słabym nawiązywaniem kontaktu wzrokowe-
go, brakiem ekspresji mimicznej, opóźnie-
niem gaworzenia, słabą koordynacją i hipoto-
nią.25 Począwszy od 9-14 m.ż., dzieci z ASD
mogą wykazywać opóźnienie w rozwoju ro-
zumienia mowy i ekspresji językowej. Mogą
nie wskazywać, nie gestykulować lub nie re-

agować na swoje imię. Mogą angażować się
w powtarzające się zachowania.25 Maniery-
zmy ruchowe przeważnie pojawiają się
w okresie przedszkolnym.5 Niektóre małe
dzieci mogą spełniać kryteria autyzmu, nie-
spełniając jednocześnie kryterium powtarza-
jących się zachowań przed 3 r.ż.3 W ciągu
pierwszych 20-24 m.ż. dzieci z ASD mogą nie
wykazywać zainteresowania innymi dziećmi,
mają ograniczoną ekspresję mimiczną, nie-
prawidłową prozodię mowy i ograniczone za-
interesowania, niezależnie od powtarzających
się zachowań.25 Podstawowe znaczenie ma
wczesne rozpoznawanie ASD, ponieważ ba-
dania wykazały, że wczesna interwencja pro-
wadzi do poprawy funkcjonowania społecz-
nego, lepszego rozwoju języka i funkcji
poznawczych.25 (Landa25przytacza wyczerpują-
cą listę wczesnych objawów ASD od 6-24 m.ż.)

Chociaż u większości dzieci z auty-
zmem w pierwszym r.ż. występują wczesne
objawy dysfunkcji, są także dowody na to,
że u 20-25%3 dzieci lub nawet u jeszcze
większego odsetka, dochodzi do regresji roz-
wojowej.27 Oznacza to, że po okresie normal-
nego lub nieznacznie opóźnionego rozwoju
w ciągu pierwszych 1-2 lat dochodzi do utra-
ty umiejętności społecznych i komunikacyj-
nych.1,27 Początkowo kwestionowano to zja-
wisko, ponieważ stwierdzono je na podstawie
oceny dokonywanej przez rodziców,3 jednak
później retrospektywne badania wykazały, że
w podgrupie dzieci z autyzmem rzeczywiście
dochodzi do regresji umiejętności społecz-
nych i rozwoju języka.27 W przeprowadzonym
ostatnio prospektywnym badaniu obserwacyj-
nym Landa i wsp.27 oceniali 125 dzieci mię-
dzy 14 a 36 m.ż., z których większość należa-
ła do grupy dużego ryzyka rozwoju autyzmu,
ponieważ ich rodzeństwo cierpiało na to za-
burzenie. Ścieżka rozwojowa dzieci, u któ-
rych wcześnie postawiono rozpoznanie ASD
(w 14 m.ż.) była całkowicie odmienna od
drogi rozwoju dzieci, u których ASD rozpo-
znano później. Różnice dotyczyły dzielenia
z innymi pozytywnych emocji, uwagi i gesty-
kulacji (chociaż niemal wszystkie dzieci,
u których nie postawiono rozpoznania ASD
w 14 m.ż. przejawiały w tym okresie cechy
zakłóceń rozwojowych). W badaniu stwier-
dzono, że w grupie z późnym rozpoznaniem
dochodziło do regresji, począwszy od stanu,
kiedy dzieci te w 14 m.ż. były praktycznie nie
do odróżnienia od dzieci niecierpiących
na ASD (z wyjątkiem tego, że dzieci, u któ-
rych w późniejszym czasie rozpoznawano au-
tyzm, rzadziej przenosiły wzrok z przedmio-
tu na czyjeś oczy i znowu na przedmiot – lub
na odwrót – w porównaniu z dziećmi z gru-
py niezaliczanej do szerszego fenotypu auty-
zmu), a skończywszy na wystąpieniu podob-
nych deficytów w zakresie umiejętności
społecznych i komunikacyjnych jak u dzieci
z wczesnym rozpoznaniem autyzmu do oko-

ło 24 m.ż. (po okresie spowolnienia rozwoju
języka, braku postępów w dzieleniu uwagi
i utraty umiejętności dzielenia pozytywnych
emocji i gestykulacji u dzieci z późnym roz-
poznaniem autyzmu).27 Inne badania wcze-
snych objawów autyzmu – w tym badania
prospektywne z udziałem należących do gru-
py dużego ryzyka dzieci, których rodzeństwo
choruje na ASD28,29 – wykazują, że niemow-
lęta i małe dzieci, u których zostanie rozpo-
znany autyzm, przejawiają opóźnienie
w rozwoju umiejętności komunikacyjnych,
dzieleniu emocji i uwagi, a także angażują się
w powtarzające się zachowania na wczesnym
etapie rozwoju, jednak objawy autyzmu mo-
gą nie być klinicznie jawne lub obecne
od urodzenia.16,30

Ostatnie badania koncentrowały się na
opisaniu i zrozumieniu mechanizmów od-
powiedzialnych za dysfunkcje społeczne
w ASD.31 Na przykład Klin i wsp.31 wykorzy-
stali technikę śledzenia ruchów gałek
ocznych do zbadania jak osoby z autyzmem
postrzegają sceny filmu przedstawiające sy-
tuacje społeczne. Badania wykazały, że na-
stolatki i młodzi dorośli z autyzmem poświę-
cają więcej czasu na przyglądanie się ustom
i ciałom innych osób lub przedmiotom, zaś
mniej na patrzenie w oczy w porównaniu
z grupą kontrolną, dlatego nie dostrzegają
wskazówek społecznych.31 Podobne wyniki
dotyczące preferowania koncentrowania
wzroku na ustach zamiast okolicy oczu
stwierdzono u 2-letnich dzieci z autyzmem
w porównaniu z dziećmi rozwijającymi się
prawidłowo lub opóźnionych w rozwoju, ale
niecierpiących na autyzm.32 W tym bada-
niu32 krótszy czas patrzenia na oczy był zwią-
zany z większym zaburzeniem funkcjonowa-
nia społecznego. Są także dowody na to, że
osoby z ASD przejawiają trudności w rozpo-
znawaniu twarzy; stwierdzono u nich zmniej-
szoną aktywację w rejonie wrzecionowatym
i ciele migdałowatym przy spostrzeganiu twa-
rzy.33 Według teorii zaproponowanej przez
Barona-Cohena34 ASD może odzwierciedlać
nadmiernie systematyzujące podejście do śro-
dowiska, co może tłumaczyć oporność
na zmiany i złe funkcjonowanie społeczne
w tej grupie zaburzeń.16

Zespół Aspergera
Zespół Aspergera według definicji zawar-

tej w DSM-IV-TR obejmuje te same deficyty
w dziedzinie interakcji społecznych (Kryte-
rium A), stereotypowe zachowania i ograni-
czone zainteresowania (Kryterium B) co au-
tyzm; nie występuje w nim natomiast
opóźnienie w rozwoju języka lub upośledze-
nie funkcji poznawczych (Kryteria D i E).1
Deficyty, szczególnie dotyczące interakcji
społecznych, istotnie zaburzają codzienne
funkcjonowanie chorego (Kryterium C).1
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Zgodnie z DSM-IV-TR wymagane jest, aby
jednocześnie pacjent nie spełniał kryteriów
innego PDD ani schizofrenii (Kryterium F).1
Chociaż zespół Aspergera ma wiele wspól-
nych kryteriów diagnostycznych z auty-
zmem, są jakościowe różnice dotyczące
charakteru dysfunkcji społecznych i stereoty-
powych zachowań w tych dwóch zaburze-
niach.11 W przeciwieństwie do pacjentów
z autyzmem osoby z zespołem Aspergera nie
zawsze są wycofane społecznie i przeważnie
zależy im na interakcjach z innymi, prezentu-
ją jednak społecznie niewłaściwy lub dziwacz-
ny styl nawiązywania relacji (np. mówienie
w formalny sposób, przypominający wygła-
szanie monologu) czy trudności w odczyty-
waniu sygnałów społecznych prowadzące
do ich izolacji.10,11 W zespole Aspergera ogra-
niczone zainteresowania i sztywność w prze-
strzeganiu rytuałów występują częściej niż
manieryzmy ruchowe.10 Osoby z zespołem
Aspergera stają się ekspertami w określonym,
ograniczonym obszarze zainteresowań, zdo-
bywając wiele rzeczowych informacji na ten
temat, często z pominięciem innego rodzaju
doświadczeń, np. aktywności społecznej.10,11

Nasila to ich izolację społeczną, ponieważ
próbują rozmawiać z innymi o tych pojedyn-
czych zainteresowaniach w formie, jakby da-
wali wykład na ten temat. Dlatego osoby z ze-
społem Aspergera określane są mianem
małych profesorów.10,11

W przeciwieństwie do autyzmu w zespo-
le Aspergera nie występuje opóźnienie
w rozwoju języka i funkcji poznawczych we
wczesnym okresie życia.11 Mowa osób z tym
zaburzeniem może jednak charakteryzować
się nieprawidłową prozodią, tonem i tem-
pem, wypowiedzi mogą odbiegać od tema-
tu, być drobiazgowe lub zbyt rozwlekłe,
a jednocześnie niedostrojone do społecz-
nych zastosowań języka i koncentrujące się
tylko na zainteresowaniach mówiącego.10,11

Chociaż upośledzenie umysłowe w zespole
Aspergera występuje rzadko, to opisywano
łagodne przypadki.1 Umiejętności werbalne
(np. słownictwo, pamięć werbalna) mają
przewagę nad niewerbalnymi (tzn. małą
i dużą motoryką, umiejętnościami wzroko-
wo-przestrzennymi i wzrokowo-ruchowymi).
Osoby z zespołem Aspergera często wykazu-
ją zaburzenia ruchowe, takie jak trudności
z koordynacją, dziwaczność chodu i niezdar-
ność.1,11 Zespół Aspergera często nie jest roz-
poznawany do wieku szkolnego, kiedy to za-
czynają pojawiać się trudności w interakcjach
społecznych z rówieśnikami. Nie występuje
opóźnienie w rozwoju języka, jednak słow-
nictwo dziecka może być przedwcześnie
dojrzałe. W warunkach domowych, gdzie in-
terakcje społeczne są sterowane przede
wszystkim przez dorosłych, problemy spo-
łeczne mogą się nie ujawniać, zanim dziecko
nie pójdzie do szkoły.1,11

Zespół Aspergera występuje o wiele czę-
ściej u chłopców (stosunek chorych chłop-
ców do dziewcząt szacuje się na od 5:1
do 9:1).1,10 Chociaż przeprowadzono niewie-
le badań genetycznych dotyczących swoiście
zespołu Aspergera, dostępne są dowody
na częstsze występowanie tego zaburzenia
u krewnych pierwszego stopnia chorych.10

W oryginalnym opisie tego zaburzenia pe-
diatra Hans Asperger zauważył, że członko-
wie rodzin chorych wykazują podobne ce-
chy.11 Inne cechy opisane przez Aspergera
obejmowały zmniejszenie ekspresji przez mi-
mikę i gesty, dziwaczność komunikacji, brak
empatii i intelektualizację uczuć oraz proble-
my dotyczące zachowania w szkole, np. za-
chowania agresywne wtórne do deficytów
społecznych.11 Rozróżnianie zespołu Asper-
gera i autyzmu nadal stanowi wyzwanie dia-
gnostyczne, jednak oczywiste jest, że dys-
funkcje społeczne w tym zaburzeniu
prowadzą do istotnych zaburzeń funkcjono-
wania.1,11

Zespół Retta
Zespół Retta charakteryzuje stały wzorzec

regresji dotyczącej rozwoju społecznego, ję-
zyka, funkcji ruchowych i poznawczych, roz-
poczynającej się od ok. 5-18 m.ż.1,12 Kryteria
diagnostyczne DSM-IV-TR precyzują, że
od urodzenia do 5 m.ż. dzieci z zespołem
Retta wydają się rozwijać normalnie (Kryte-
rium A). Rozwój prenatalny, perinatalny
i psychoruchowy wydaje się mieścić w nor-
mie, zaś obwód głowy w momencie urodze-
nia jest prawidłowy.1 Retrospektywnie w tym
okresie opisywane bywają jednak pewne sub-
telne nieprawidłowości, takie jak nieznacz-
na hipotonia oraz atypowe lub przesadne ru-
chy dłoni.12 Następnie dziecko wchodzi
w okres regresji rozwojowej (Kryterium B),
który charakteryzuje spowolnienie wzrostu
obwodu głowy (między 5 a 48 m.ż.), utrata
sprawności dłoni (między 5 a 30 m.ż.) i roz-
wój stereotypowych ruchów rąk, utrata umie-
jętności społecznych na wczesnym etapie –
z pewną poprawą w późniejszym okresie,

słaba koordynacja chodu lub ruchy tułowia
oraz poważne ograniczenie ekspresji języko-
wej i rozumienia mowy, któremu towarzyszy
wyraźne upośledzenie umysłowe.1 W zespole
Retta często obserwuje się znaczne lub głę-
bokie upośledzenie umysłowe.1 Spowolnienie
wzrostu obwodu głowy nie musi dotyczyć
wszystkich dzieci z zespołem Retta, a w nie-
których przypadkach regresja może nie roz-
poczynać się przed 18 m.ż.12 Zgodnie z kla-
syczną definicją zespół Retta występuje tylko
u kobiet, ponieważ zaburzenie to było koja-
rzone z genem zlokalizowanym na chromo-
somie X, który koduje białko wiążące mety-
lo-CpG typu 2 (MECP-2), biorące udział
w regulacji ekspresji innych genów mających

znaczenie w procesie rozwoju.12 Mutacje
MECP2, które opisywano u 87% kobiet
z klasycznym zespołem Retta i 50% dziewcząt
z wariantem tego zaburzenia, występują czę-
ściej na chromosomie X pochodzenia ojcow-
skiego i uważa się, że u mężczyzn są letalne,
dlatego przeważające jest występowanie tego
zaburzenia u kobiet.12 Ponieważ objawy au-
tystyczne występują rzadziej u małych dziew-
czynek niż u małych chłopców, w procesie
diagnostycznym u dziewczynek z tego rodza-
ju objawami należy uwzględnić zespół Ret-
ta.12 Zespół Retta jest również drugą po ze-
spole Downa przyczyną upośledzenia
umysłowego u kobiet.12 W ocenie diagno-
stycznej powinno się uwzględnić molekular-
ną analizę genetyczną w kierunku mutacji
MECP2.12

Ważne jest, aby podkreślić, w jaki sposób
progresja zaburzeń ruchowych i społecznych
w zespole Retta (który po raz pierwszy został
opisany przez lekarza Andreasa Retta w 1966
roku) odróżnia go od innych PDD. Po wstęp-
nym okresie ogólnie nieodbiegającego od nor-
my rozwoju do około 6 m.ż., rozwój ruchowy
wydaje się osiągać plateau. Do ok. 15 m.ż.
istotne opóźnienie rozwojowe i objawy neu-
rologiczne są widoczne mniej więcej u 50%
dziewczynek. Między pierwszym a czwar-
tym r.ż. następuje gwałtowna utrata umiejęt-
ności społecznych i poznawczych, jednocze-
śnie z regresją mowy i celowych ruchów rąk.
Pojawiają się natomiast stereotypowe ruchy
rąk w postaci wykręcania, ruchów przypomi-
nających mycie rąk lub ściskanie, a także ruch
dotykania ręką ust, które są charakterystycz-
ne dla zespołu Retta. Występują one praktycz-
nie przez cały czas w ciągu dnia, zaburzając
celowe ruchy rąk. Ataksja i utrata funkcji ru-
chowych wpływają na poruszanie się. Chore
dziewczynki mogą nie wykształcić umiejętno-
ści chodzenia lub utracić ją. Na tym etapie
dochodzi również do utraty umiejętności
społecznych, w tym zainteresowania innymi,
chociaż w przeciwieństwie do autyzmu, nie
występuje zaburzenie kontaktu wzrokowego.
Zdolność do wchodzenia w interakcje spo-
łeczne poprawia się od 2-10 r.ż. Dlatego wie-
le dziewcząt z zespołem Retta może nie wyka-
zywać objawów autyzmu w określonych
stadiach rozwoju, szczególnie przed 6 m.ż.
i po 3-5 r.ż. Zaburzenia ruchowe nasilają się,
prowadząc do spastyczności, skoliozy i sztyw-
ności w starszym wieku. Do dodatkowych ob-
jawów w zespole Retta należą często występu-
jące napady drgawkowe, nieprawidłowości
w zapisie EEG, spotykane w prawie wszyst-
kich przypadkach od okresu regresji. Opisy-
wano także zaburzenia oddychania, proble-
my ze snem i bruksizm. Badanie dotyczące
długotrwałego przebiegu zespołu Retta są
ograniczone, ponieważ choroba często pozo-
staje nierozpoznana ze względu na brak wie-
dzy na jej temat.12
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Dziecięce zaburzenie
dezintegracyjne

Dziecięce zaburzenie dezintegracyjne
(childhood disintegrative disorder, CDD)
według DSM-IV-TR charakteryzuje się regre-
sją rozwojową rozpoczynającą się po co naj-
mniej dwóch latach pozornie prawidłowego
rozwoju w dziedzinie interakcji społecz-
nych, komunikacji, zabawy i zachowań ada-
ptacyjnych (Kryterium A). Przed ukończe-
niem 10 r.ż. dochodzi do utraty tych
umiejętności w dziedzinie: rozumienia mo-
wy i ekspresji językowej, umiejętności spo-
łecznych, kontroli zwieraczy, zabawy i funk-
cji ruchowych (Kryterium B). Występują
także, podobne do opisywanych w auty-
zmie, dysfunkcje dotyczące interakcji spo-
łecznych, komunikacji oraz ograniczone,
stereotypowe zachowania (muszą być do-
tknięte co najmniej dwa z wymienionych
obszarów; Kryterium C). Jednocześnie za-
burzenie nie może spełniać kryteriów inne-
go PDD ani schizofrenii (Kryterium D).
W CDD często stwierdza się znaczne upo-
śledzenie umysłowe.1

CDD, zwane również zespołem Helle-
ra (opisane po raz pierwszy przez wycho-
wawcę Theodora Hellera w 1908 roku),
występuje rzadko, a badania dotyczące te-
go zaburzenia są ograniczone.1,13 Regresja
przeważnie zaczyna się około 3-5 r.ż. i mo-
że następować gwałtownie (w ciągu dni
lub tygodni) lub stopniowo (w ciągu tygo-
dni lub miesięcy), sporadycznie towarzyszą
jej zmiany zachowania (np. pobudzenie,
lęk, drażliwość).1,13 Chociaż CDD może
niekiedy towarzyszyć innym schorzeniom,
takim jak stwardnienie guzowate, leukody-
strof ia metachromatyczna, neurolipidozy
i innym, to w większości przypadków się
ich nie stwierdza. Zaleca się jednak wyko-
nanie dokładnych badań ogólnych i neuro-
logicznych.1,13 CDD charakteryzuje wyraź-
na utrata funkcji językowych, społecznych,
czy nawet związanych z samoobsługą,
w tym korzystaniem z toalety – zaś
po okresie regresji obserwuje się podo-
bieństwo do autyzmu.13 Wspólną cechą
CDD i autyzmu jest także występowanie
napadów drgawkowych i nieprawidłowości
w zapisie EEG.13 Przebieg zaburzenia jest
ciągły, a u większości pacjentów pogorszenie
osiąga plateau, po czym następuje mini-
malna poprawa i ograniczone wyzdrowie-
nie, zaś u mniejszości chorych pogorsze-
nie ma charakter dalej postępujący.13

Wydaje się, że CDD występuje sporadycz-
nie, ponieważ nie stwierdzono rodzinnego
występowania tego zaburzenia. Badania
genetyczne są jednak ograniczone. Możli-
wy jest udział czynników genetycznych lub
genetyczno-środowiskowych w etiolo-
gii CDD, które nie zostały do tej pory wy-
kryte.13

Całościowe zaburzenia
rozwojowe bliżej nieokreślone

Według DSM-IV-TR całościowe zaburze-
nia rozwojowe bliżej nieokreślone (pervasive
developmental disorder-not otherwise speci-
fied, PDD-NOS) charakteryzuje „poważne,
całościowe zaburzenie rozwoju wzajemnych
interakcji społecznych”, któremu towarzyszą
deficyty komunikacji niewerbalnej i werbal-
nej oraz stereotypowe zachowania i zaintere-
sowania, przy czym nie są spełnione swoiste
kryteria dla innych PDD.1 Zaburzenie nie
może również być spowodowane schizofre-
nią, zaburzeniem schizotypowym lub zabu-
rzeniem osobowości typu unikającego.1
DSM-IV-TR w tej kategorii umieszcza rów-
nież atypowy autyzm, który obejmuje przy-
padki niespełniające wszystkich kryteriów dia-
gnostycznych autyzmu; co oznacza, że
objawy mogą być atypowe lub podprogowe,
albo wiek wystąpienia jest opóźniony.1,14

PDD-NOS obejmuje zaburzenia, w których
na plan pierwszy wysuwają się deficyty spo-
łeczne,1,5,14 zaś objawów jest mniej lub są
mniej nasilone niż w autyzmie lub zespole
Aspergera, a zaburzenie nie spełnia jednocze-
śnie kryteriów zespołu Retta lub CDD,14 cho-
ciaż kryteria PDD-NOS nie są precyzyjnie
zdefiniowane.5,14 Jak stwierdza Towbin14

„prawdopodobnie PDD-NOS nie jest tylko
jednym zaburzeniem.” Badania genetyczne
i badania rodzin wykazują zależność między
PDD-NOS a autyzmem, ponieważ u rodzeń-
stwa chorych na autyzm z równym prawdo-
podobieństwem może być rozpoznane
PDD-NOS i autyzm.14 Jednocześnie oko-
ło 33% krewnych pierwszego stopnia osób
z ASD można zaliczyć do tzw. szerszego fe-
notypu autyzmu, co oznacza osoby, które
mogą przejawiać podobne cechy jak w ASD,
ale bez zaburzeń czynnościowych i niespeł-
niające kryteriów ASD.35 Pojęcie zaburzeń
czynnościowych odróżnia PDD-NOS od
szerszego fenotypu, konieczne są jednak dal-
sze badania w celu doprecyzowania kryteriów
diagnostycznych i scharakteryzowania kolej-
nych endofenotypów, z uwzględnieniem róż-
nic dotyczących umiejętności poznawczych,
rozpoznawania twarzy, śledzenia wzrokiem,
w ramach tej kategorii.14

Ocena diagnostyczna
i zaburzenia towarzyszące

Wczesne wykrycie objawów przedmioto-
wych i podmiotowych ASD (np. brak spo-
łecznego uśmiechu, słaby kontakt wzrokowy,
brak gaworzenia, wskazywania czy gestykulo-
wania do 12 m.ż., brak wypowiadania słów
przed 16-18 m.ż. lub wyrażeń złożonych
z dwóch słów do drugiego r.ż., nietypowe za-
chowania związane z zabawą; utrata funkcji
językowych lub umiejętności społecznych)
przez lekarza pierwszego kontaktu i wczesne

skierowanie pacjenta pod opiekę wielodyscy-
plinarnego zespołu (obejmującego psychiatrę
dziecięcego i psychologa, neurologa dziecię-
cego i pediatrę rozwojowego) mają podsta-
wowe znaczenie u dzieci z rozpoznaniem
ASD, ponieważ ostatnie dowody wykazały,
że wczesna interwencja poprawia rokowa-
nie.5,17 Dlatego w 2007 roku American Aca-
demy of Pediatrics opublikowała „Surveillan-
ce and Screening Algorithm” dla ASD
i zaleca, aby zawsze uwzględniać możliwość
występowania całościowych zaburzeń rozwo-
jowych (tzn. zbierać wywiad rozwojowy, wy-
jaśniać wątpliwości rodziców, oceniać czyn-
niki ryzyka) i przeprowadzać badania
przesiewowe w tym kierunku podczas wizyt
profilaktycznych.17 Chociaż nie ma jednego,
rozstrzygającego testu lub markera biolo-
gicznego umożliwiającego wykrycie ASD,
jest wiele narzędzi przesiewowych i diagno-
stycznych, które można wykorzystać
przy badaniu dzieci z podejrzeniem cało-
ściowych zaburzeń rozwojowych.5,17 Do do-
stępnych narzędzi przesiewowych należą te-
sty z „pierwszego poziomu”, które można
wykorzystać podczas wizyty u lekarza w ra-
mach podstawowej opieki zdrowotnej, w tym
Checklist for Autism in Toddlers (CHAT;
ocena rodziców/obserwacje lekarza; powy-
żej 18-24 m.ż.),36-38 charakteryzujący się małą
czułością przy dużej swoistości, oraz zmody-
fikowana wersja CHAT (w ocenie rodzi-
ców, 16-48 m.ż.),39 która jest czulsza.5,17,22

Testy przesiewowe „drugiego poziomu” są
stosowane do rozróżnienia między ASD, a in-
nymi zaburzeniami rozwojowymi. Należą
do nich: Autism Behavior Checklist (wypeł-
niany przez badającego; przeznaczony dla
dzieci w wieku co najmniej 18 miesięcy)40

i Childhood Autism Rating Scale (wypełnia-
ny przez przeszkolonego badacza; przezna-
czony dla dzieci powyżej 2 r.ż.).17,41 Złotym
standardem testów diagnostycznych w kierun-
ku ASD są Autism Diagnostic Interview-Revi-
sed,42 częściowo ustrukturyzowany, standary-
zowany wywiad przeznaczony dla rodziców,
oraz Autism Diagnostic Observation Sche-
dule,43 będący ustrukturyzowaną obserwacją
pacjenta, przy czym obydwa te narzędzia wy-
magają formalnego przeszkolenia badacza.5
Zaleca się lekarzom opieki podstawowej, aby
kierowali dzieci do wszechstronnej oceny tak
wcześnie, jak tylko jest to możliwe, jeżeli tyl-
ko pojawiają się jakieś wątpliwości dotyczące
rozwoju dziecka lub uzyska się dodatni wynik
testów przesiewowych. Należy również zacho-
wać szczególną czujność w monitorowaniu
rozwoju zaliczanych do grupy dużego ryzyka
dzieci, których rodzeństwo choruje na ASD.17
Opisywano, że ryzyko rozwoju ASD u młod-
szego rodzeństwa dziecka chorującego na au-
tyzm może wynosić ponad 15%.44

W ramach wstępnej oceny każdego dziec-
ka z podejrzeniem ASD należy wykonać ba-
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danie wzroku i słuchu, ponieważ zaburzenia
dotyczące tych zmysłów mogą naśladować
objawy ASD.5,17 Chociaż nienawiązywanie
kontaktu wzrokowego lub brak reakcji na wy-
powiadane głośno imię mogą być objawami
autyzmu, to mogą również wskazywać na za-
burzenia wzroku lub słuchu.17 Zalecane jest
także oznaczenie zawartości ołowiu, co jest
związane z łaknieniem spaczonym (zaburze-
niem pica) (zjadanie substancji niejadalnych,
np. zlizywanie ze ścian farb zawierających
ołów – przyp. tłum.).17 Ważne jest również,
aby mieć świadomość, że autyzm może to-
warzyszyć wielu różnym zespołom genetycz-
nym. Występują one z różną częstością
u osób z autyzmem. Należą do nich m.in.:
zespół kruchego chromosomu X (mniej wię-
cej w 2% przypadków autyzmu), stwardnie-
nie guzowate (0-4%; 8-14% u pacjentów z au-
tyzmem i padaczką), zespół Downa (0-17%)
i zespół Angelmana (1%).21 Dlatego u dzieci
z ASD i upośledzeniem umysłowym, cechami
dysmorficznymi lub obciążonym wywiadem
rodzinnym w kierunku zespołu kruchego
chromosomu X, upośledzeniem umysłowym
i cechami dysmorficznymi zaleca się analizę
kariotypu metodami o wysokiej rozdzielczo-
ści i badanie w kierunku kruchego chromo-
somu X.5,17 Należy również rozważyć badanie
w kierunku mutacji MECP2 (zespół Retta)
i f luorescencyjną hybrydyzację in situ w ob-
rębie chromosomu 15q (zespół Angelmana
i Pradera-Williego).5 W ASD często występu-
je padaczka, jej rozpowszechnienie sięga
od 5% do 40% w tej grupie pacjentów.5,24

Mogą występować wszystkie rodzaje napa-
dów. Napady padaczkowe pojawiają się czę-
ściej u dzieci z ASD, u których jednocześnie
stwierdza się upośledzenie umysłowe.24 Wy-
konanie EEG jest szczególnie zalecane u dzie-
ci z klinicznie jawnymi napadami padaczko-
wymi oraz u których następuje regresja
umiejętności językowych (zespół Landaua-
-Kleffnera charakteryzuje się regresją funkcji
językowych w wieku 4-7 lat i nieprawidłowo-
ściami w zapisie EEG),5,17,24 chociaż niektó-
rzy lekarze zalecają wykonywanie badania
EEG u wszystkich dzieci z autyzmem.5 Jeże-
li istnieją określone wskazania kliniczne, zale-
ca się wykonanie badań metabolicznych i ob-
razowych.5,17 Inne problemy medyczne, które
opisywano jako często towarzyszące auty-
zmowi lub z nim związane, to: zaburzenia
snu, problemy dotyczące przewodu pokar-
mowego, ograniczenia dietetyczne oraz aler-
gie i zaburzenia immunologiczne.5,45

Do behawioralnych i afektywnych obja-
wów, które mogą występować u pacjentów
z ASD, należą ponadto zaburzenia uwagi,
nadmierna aktywność, objawy obsesyjno-
-kompulsyjne, tiki, wahania nastroju, lęk i de-
presja.3 Dlatego ważne, aby wziąć pod uwagę
inne zaburzenia psychiczne, które mogą
współwystępować z ASD. Chociaż zgodnie

z wymogami DSM-IV-TR nie można jedno-
cześnie u tego samego dziecka rozpoznać
ASD i nadpobudliwości ruchowej z deficy-
tem uwag (ADHD), to Reiersen i Todd46

przytaczają dowody na to, że niektórzy pa-
cjenci z autyzmem mogą jednocześnie speł-
niać kryteria ADHD, co wiąże się z większym
nasileniem zaburzeń behawioralnych i spo-
łecznych. W mniej nasilonych przypadkach
ASD objawy ADHD mogą być głównym źró-
dłem skarg i wiodącą przyczyną zgłoszenia się
do lekarza. Badania kliniczne wykazują, że
wśród dzieci z ASD objawy ADHD występu-
ją u 41-78%.46 Jednocześnie możliwe, że trud-
ności z uwagą mogą być związane z deficyta-
mi rozwojowymi i poznawczymi w autyzmie
i nie muszą świadczyć o obecności ADHD ja-
ko odrębnego zaburzenia.3 Niemniej Reiersen
i Todd46 przekonują, że w niektórych przypad-
kach ASD i ADHD współwystępują ze sobą,
zaś w trakcie badania należy uwzględnić ob-
jawy ASD i ADHD, jeżeli są obecne. Ponad-
to w przeprowadzonym ostatnio badaniu47

stwierdzono, że 70% 11-14-letnich dzieci
z ASD w próbie pochodzącej z populacji
ogólnej, których większość stanowili chłopcy,
zgodnie z oceną dokonaną przez rodziców,
spełniało kryteria co najmniej jednego innego
zaburzenia psychicznego, w tym zaburzeń lę-
kowych (mniej więcej 42%; z czego duży
odsetek stanowił zespół lęku społecznego; au-
torzy zauważyli, że mogło to wynikać z obec-
nych w ASD deficytów społecznych, lub od-
zwierciedlać lęk społeczny u tych dzieci),
ADHD (ok. 28%) i zaburzenia opozycyjno-
-buntownicze (ok. 28%). Tego rodzaju badania
zwracają uwagę na znaczenie oceny wszystkich
objawów zaburzeń psychicznych, które mogą
wystąpić u pacjentów z ASD.

Podsumowanie
Całościowe zaburzenia rozwojowe, zgod-

nie z definicją zawartą w DSM-IV-TR, są za-
burzeniami, które wpływają na osiowe sfery
rozwojowe, dotyczące interakcji społecznych
oraz komunikacji werbalnej i niewerbalnej;
oraz charakteryzują się powtarzanymi, stereo-
typowymi zachowaniami i ograniczeniem za-
interesowań. Zaburzenia te, określane również
jako ASD, obejmują: zaburzenie autystyczne
(modelowy przykład PDD), zespół Aspergera,
zespół Retta, CDD i PDD-NOS. W ASD upo-
śledzony jest często także rozwój poznawczy,
chociaż w różnym stopniu w różnych zabu-
rzeniach. Mogą towarzyszyć im objawy neuro-
logiczne (np. zaburzenia ruchowe, nieprawidło-
wości w zapisie EEG). W niektórych
zaburzeniach (zespole Retta, CDD czy regre-
sywnym typie autyzmu) dochodzi do regresji
rozwojowej, tzn. utraty nabytych wcześniej
umiejętności. Chociaż etiologia PDD pozosta-
je nieznana, istnieją dowody na to, że w więk-
szości z nich znaczenie mają czynniki gene-

tyczne. Biorąc pod uwagę, że PDD jako grupa
nie występują rzadko, wczesne ich wykrycie
i kierowanie pacjentów do specjalistów nie mo-
że pozostać niedocenione, szczególnie że wcze-
sna interwencja poprawia odległe rokowanie.
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Objawy kliniczne i rozpoznawanie autyzmu i innych całościowych zaburzeń rozwojowych

danie wzroku i słuchu, ponieważ zaburzenia
dotyczące tych zmysłów mogą naśladować
objawy ASD.5,17 Chociaż nienawiązywanie
kontaktu wzrokowego lub brak reakcji na wy-
powiadane głośno imię mogą być objawami
autyzmu, to mogą również wskazywać na za-
burzenia wzroku lub słuchu.17 Zalecane jest
także oznaczenie zawartości ołowiu, co jest
związane z łaknieniem spaczonym (zaburze-
niem pica) (zjadanie substancji niejadalnych,
np. zlizywanie ze ścian farb zawierających
ołów – przyp. tłum.).17 Ważne jest również,
aby mieć świadomość, że autyzm może to-
warzyszyć wielu różnym zespołom genetycz-
nym. Występują one z różną częstością
u osób z autyzmem. Należą do nich m.in.:
zespół kruchego chromosomu X (mniej wię-
cej w 2% przypadków autyzmu), stwardnie-
nie guzowate (0-4%; 8-14% u pacjentów z au-
tyzmem i padaczką), zespół Downa (0-17%)
i zespół Angelmana (1%).21 Dlatego u dzieci
z ASD i upośledzeniem umysłowym, cechami
dysmorficznymi lub obciążonym wywiadem
rodzinnym w kierunku zespołu kruchego
chromosomu X, upośledzeniem umysłowym
i cechami dysmorficznymi zaleca się analizę
kariotypu metodami o wysokiej rozdzielczo-
ści i badanie w kierunku kruchego chromo-
somu X.5,17 Należy również rozważyć badanie
w kierunku mutacji MECP2 (zespół Retta)
i f luorescencyjną hybrydyzację in situ w ob-
rębie chromosomu 15q (zespół Angelmana
i Pradera-Williego).5 W ASD często występu-
je padaczka, jej rozpowszechnienie sięga
od 5% do 40% w tej grupie pacjentów.5,24

Mogą występować wszystkie rodzaje napa-
dów. Napady padaczkowe pojawiają się czę-
ściej u dzieci z ASD, u których jednocześnie
stwierdza się upośledzenie umysłowe.24 Wy-
konanie EEG jest szczególnie zalecane u dzie-
ci z klinicznie jawnymi napadami padaczko-
wymi oraz u których następuje regresja
umiejętności językowych (zespół Landaua-
-Kleffnera charakteryzuje się regresją funkcji
językowych w wieku 4-7 lat i nieprawidłowo-
ściami w zapisie EEG),5,17,24 chociaż niektó-
rzy lekarze zalecają wykonywanie badania
EEG u wszystkich dzieci z autyzmem.5 Jeże-
li istnieją określone wskazania kliniczne, zale-
ca się wykonanie badań metabolicznych i ob-
razowych.5,17 Inne problemy medyczne, które
opisywano jako często towarzyszące auty-
zmowi lub z nim związane, to: zaburzenia
snu, problemy dotyczące przewodu pokar-
mowego, ograniczenia dietetyczne oraz aler-
gie i zaburzenia immunologiczne.5,45

Do behawioralnych i afektywnych obja-
wów, które mogą występować u pacjentów
z ASD, należą ponadto zaburzenia uwagi,
nadmierna aktywność, objawy obsesyjno-
-kompulsyjne, tiki, wahania nastroju, lęk i de-
presja.3 Dlatego ważne, aby wziąć pod uwagę
inne zaburzenia psychiczne, które mogą
współwystępować z ASD. Chociaż zgodnie

z wymogami DSM-IV-TR nie można jedno-
cześnie u tego samego dziecka rozpoznać
ASD i nadpobudliwości ruchowej z deficy-
tem uwag (ADHD), to Reiersen i Todd46

przytaczają dowody na to, że niektórzy pa-
cjenci z autyzmem mogą jednocześnie speł-
niać kryteria ADHD, co wiąże się z większym
nasileniem zaburzeń behawioralnych i spo-
łecznych. W mniej nasilonych przypadkach
ASD objawy ADHD mogą być głównym źró-
dłem skarg i wiodącą przyczyną zgłoszenia się
do lekarza. Badania kliniczne wykazują, że
wśród dzieci z ASD objawy ADHD występu-
ją u 41-78%.46 Jednocześnie możliwe, że trud-
ności z uwagą mogą być związane z deficyta-
mi rozwojowymi i poznawczymi w autyzmie
i nie muszą świadczyć o obecności ADHD ja-
ko odrębnego zaburzenia.3 Niemniej Reiersen
i Todd46 przekonują, że w niektórych przypad-
kach ASD i ADHD współwystępują ze sobą,
zaś w trakcie badania należy uwzględnić ob-
jawy ASD i ADHD, jeżeli są obecne. Ponad-
to w przeprowadzonym ostatnio badaniu47

stwierdzono, że 70% 11-14-letnich dzieci
z ASD w próbie pochodzącej z populacji
ogólnej, których większość stanowili chłopcy,
zgodnie z oceną dokonaną przez rodziców,
spełniało kryteria co najmniej jednego innego
zaburzenia psychicznego, w tym zaburzeń lę-
kowych (mniej więcej 42%; z czego duży
odsetek stanowił zespół lęku społecznego; au-
torzy zauważyli, że mogło to wynikać z obec-
nych w ASD deficytów społecznych, lub od-
zwierciedlać lęk społeczny u tych dzieci),
ADHD (ok. 28%) i zaburzenia opozycyjno-
-buntownicze (ok. 28%). Tego rodzaju badania
zwracają uwagę na znaczenie oceny wszystkich
objawów zaburzeń psychicznych, które mogą
wystąpić u pacjentów z ASD.

Podsumowanie
Całościowe zaburzenia rozwojowe, zgod-

nie z definicją zawartą w DSM-IV-TR, są za-
burzeniami, które wpływają na osiowe sfery
rozwojowe, dotyczące interakcji społecznych
oraz komunikacji werbalnej i niewerbalnej;
oraz charakteryzują się powtarzanymi, stereo-
typowymi zachowaniami i ograniczeniem za-
interesowań. Zaburzenia te, określane również
jako ASD, obejmują: zaburzenie autystyczne
(modelowy przykład PDD), zespół Aspergera,
zespół Retta, CDD i PDD-NOS. W ASD upo-
śledzony jest często także rozwój poznawczy,
chociaż w różnym stopniu w różnych zabu-
rzeniach. Mogą towarzyszyć im objawy neuro-
logiczne (np. zaburzenia ruchowe, nieprawidło-
wości w zapisie EEG). W niektórych
zaburzeniach (zespole Retta, CDD czy regre-
sywnym typie autyzmu) dochodzi do regresji
rozwojowej, tzn. utraty nabytych wcześniej
umiejętności. Chociaż etiologia PDD pozosta-
je nieznana, istnieją dowody na to, że w więk-
szości z nich znaczenie mają czynniki gene-

tyczne. Biorąc pod uwagę, że PDD jako grupa
nie występują rzadko, wczesne ich wykrycie
i kierowanie pacjentów do specjalistów nie mo-
że pozostać niedocenione, szczególnie że wcze-
sna interwencja poprawia odległe rokowanie.
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