Psychiatr. Pol. 2014; 48(4): 653—665
PL ISSN 0033-2674
www.psychiatriapolska.pl

Zaburzenia ze spektrum autyzmu — epidemiologia, objawy,
wspolzachorowalnos$¢ i rozpoznawanie

Autism spectrum disorders — epidemiology,
symptoms, comorbidity and diagnosis

Filip Rybakowski'2, Anna Biatek?, Izabela Chojnicka?,

Piotr Dziechciarz®, Andrea Horvath®, Matgorzata Janas-Kozik?,
Anetta Jeziorek®, Ewa Pisula’, Anna Piwowarczyk®, Agnieszka Stopien®,
Jolanta Sykut-Cegielska’, Hanna Szajewska?®, Krzysztof Szczatuba'® ',
Krystyna Szymanska'?, Ksymena Urbanek?, Anna Waligorska's,'

b

Aneta Wojciechowska's, Michat Wroniszewski!¢, Anna Dunajska®* !

'Klinika Psychiatrii Dzieci i Mtodziezy IPiN w Warszawie
Kierownik: dr hab. n. med. prof. nadzw. F. Rybakowski

2Szkota Wyzsza Psychologii Spotecznej w Poznaniu
Dziekan Wydziatu: dr hab. A. Zalewska, prof. SWPS

3Klinika Psychiatrii i Psychoterapii SUM w Katowicach
Kierownik: prof. dr hab. n. med. I. Krupka-Matuszczyk

“Poradnia Zaburzen Komunikowania Kliniki Audiologii i Foniatrii,
Instytut Fizjologii i Patologii Stuchu w Kajetanach
Kierownik: dr hab. A. Szkietkowska

SKlinika Pediatrii WUM; Kierownik: prof. dr hab. n. med. H. Szajewska
°0Oddziat Neurologii i Pediatrii WUM; Kierownik: dr n. med. K. Szymanska
"Zaktad Psychologii Rehabilitacyjnej UW; Kierownik: prof. dr hab. E. Pisula

8Klinika Psychiatrii Dzieci i Mlodziezy UM w Poznaniu
Kierownik: prof. dr hab. med. A. Rajewski

Klinika Choréb Metabolicznych, Centrum Zdrowia Dziecka w Warszawie
Kierownik: prof. dr hab. J. Sykut-Cegielska

%Poradnia Genetyczna Medgen w Warszawie
"Poradnia Genetyczna Mastermed w Biatymstoku

12Klinika Psychiatrii Wieku Rozwojowego WUM; Kierownik: prof. dr hab. n. med. T. Wolanczyk

13Szkota Wyzsza Psychologii Spotecznej w Warszawie
Dziekan Wydziatu Psychologii: prof. dr hab. P. Ostaszewski

Centrum Terapii Autyzmu Sotis w Warszawie; Prezes Zarzadu: R. Majewski
15Zaktad Pedagogiki Specjalnej UAM w Poznaniu; Kierownik: dr hab. D. Kope¢
YFundacja Synapsis w Warszawie; Prezes Zarzadu: M. Wroniszewski



654 Filip Rybakowski i wsp.

Summary

In the new classification of American Psychiatric Association — DSM-5 — a category
of autistic spectrum disorders (ASD) was introduced, which replaced autistic disorder, As-
perger syndrome, childhood disintegrative disorder and pervasive developmental disorder
not otherwise specified. ASD are defined by two basic psychopathological dimensions:
communication disturbances and stereotyped behaviors, and the diagnosis is complemented
with the assessment of language development and intellectual level. In successive epidemio-
logical studies conducted in 21 century the prevalence of ASD has been rising, and currently
is estimated at 1% in general population. The lifetime psychiatric comorbidity is observed
in majority of patients. The most common coexisting diagnoses comprise disorders of anxiety-
affective spectrum, and in about 1/3 of patients attention deficit/ hyperactivity disorders could
be diagnosed. Prodromal symptoms of ASD may emerge before 12 months of life, however
reliability of diagnosis at such an early age is poor. Several screening instruments, based on
the parental and/or healthcare professional assessments may be helpful in ASD detection. How-
ever, structured interviews and observation schedules remain the gold standard of diagnosis.

Stowa Kklucze: autyzm, zaburzenia ze spektrum autyzmu, epidemiologia, rozpoznawanie
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Wstep

Kategoria diagnostyczna zaburzen ze spektrum autyzmu (Autism Spectrum Di-
sorders — ASD) wywodzi si¢ z opisow dwodch zespotéw psychopatologicznych opub-
likowanych w latach 40. ubiegtego stulecia. Pierwszy, okreslony przez Kannera jako
autyzm wczesnodziecigcy, mial cechowac¢ si¢ nasilonymi zaburzeniami komunikacji
ijezyka oraz skrajnie stereotypowymi zachowaniami [1]. Kryteria diagnostyczne tego
zaburzenia, zgodnie z propozycja Ruttera [2], a nast¢pnie kolejnymi klasyfikacjami
psychiatrycznymi [3—5] obejmowaty stopniowo coraz szersza grupe osob, ktora pro-
bowano jednocze$nie doktadniej scharakteryzowaé, wprowadzajac pojgcia ,,wysoko
funkcjonujacego autyzmu” (High-Functioning Autism — HFA) oraz cato$ciowych
zaburzen rozwoju inaczej nieokreslonych (Pervasive Developmental Disorder Not
Otherwise Specified — PDD-NOS). Kolejnym zrodtem kategorii ASD byty prace
Aspergera, ktory opisat dzieci o wysoce rozwinigtych zainteresowaniach, cechujace
si¢ jednoczes$nie trudno$ciami w relacjach rowiesniczych i brakiem rozumienia sytuacji
spotecznych [6]. A zatem — Kanner 1 Asperger, niezaleznie od siebie, opisywali przypad-
ki pacjentow z autyzmem, pierwszy osob nisko-, drugi za$ wysoko funkcjonujacych.
Dzigki pracom Lorny Wing ,.ekstremalnie” wysoko funkcjonujace osoby z autyzmem,
ktore opisat Asperger, zostaly na jego czes¢ nazwane jego imieniem [7]. Ze wzgledu
na trudno$ci diagnostyczne zwigzane z wystgpowaniem w kategorii catosciowych
zaburzen rozwoju kilku jednostek o nieostrych granicach rozpoznania, coraz cz¢stsza
praktyke diagnozowania PDD-NOS, a takze stwierdzanie u jednej osoby na przestrze-
ni kilku lat r6znych zaburzen z omawianej kategorii diagnostycznej, tworcy nowej
amerykanskiej klasyfikacji psychiatrycznej DSM-5 (Diagnostic and Statistical Manual
of Mental Disorders — 5) podjeli decyzje o scaleniu wszystkich jednostek w duza grupe
zaburzen ze spektrum autyzmu [8]. Zgodnie z powyzsza propozycja klasyfikacji, dla
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rozpoznania ASD konieczne jest wystgpowanie dwdch osiowych objawdw: zaburzen
komunikacji/interakcji spotecznych oraz stereotypowych, powtarzalnych zachowan.
Rozpoznanie jest uzupetniane poprzez doktadng oceng funkcjonowania intelektualnego
1jezykowego danego pacjenta.

Epidemiologia i obraz kliniczny

Pomimo kontrowersji dotyczacych rozpowszechnienia ASD i potencjalnych
przyczyn zwigkszania si¢ jego wystgpowania [9], taczna analiza przeprowadzonych
badan pozwala na obserwacjg¢ pewnych zaleznosci. W 26 badaniach $rednia czgsto§é
wystepowania zaburzenia autystycznego (zgodnie z kryteriami DSM-IV) wynosita
21,6/10 000, a warto$¢ ta wykazywata ujemna korelacj¢ z wielkoscia badanej populacji
[10]. Dodatkowo w 24 badaniach stwierdzono, ze sredni odsetek 0sob z ilorazem inte-
ligencji (IT) w zakresie normy wynosit 32%. W kazdym z badan stosunek zachorowan
mezczyzn do kobiet byt wigkszy od 1 1 wynosit §rednio 4,4:1 [9]. Mediana czgstosci
wystepowania zespotu Aspergera (ZA) w kilkunastu opublikowanych od 1990 roku
badaniach wynosita 21,3/10 000 i byta nizsza w poréwnaniu z zaburzeniem autystycz-
nym. Latifi Williams [11] opublikowali prace, w ktorej czgstos¢ wystepowania ZA byla
wigksza niz zaburzenia autystycznego. Wynikalo to z faktu wlaczenia do definicji tego
pierwszego oso6b z HFA. Dziecigce zaburzenie dezintegracyjne wystepuje okoto 100
razy rzadziej niz zaburzenie autystyczne, a $rednia cz¢sto$¢ wystgpowania w dwunastu
opublikowanych badaniach wynosita 1,9/10 000. Od poczatku badan epidemiologicz-
nych nad autyzmem zwracano uwagg na liczna grupe osob cechujacych si¢ zblizonym
uposledzeniem funkcjonowania, ktéra jednak nie spetniata wszystkich kryteriow diag-
nostycznych. Dlatego od poczatku XXI wieku wigkszo$¢ badan epidemiologicznych
podaje rozpowszechnienie szerokiego spektrum autyzmu — ASD. Srednia czesto$é
wystgpowania ASD wynosi w tych badaniach 62/10 000 [10].

We wspolczesnych klasyfikacjach diagnostycznych osiowe objawy autyzmu sta-
nowia trzy wspotwystepujace wymiary: zaburzenia rozwoju jezyka oraz komunikacji,
trudnosci w funkcjonowaniu spotecznym, a takze ograniczone, stereotypowe zaintere-
sowania i zachowania [4, 5]. Wskazuje si¢ jednak, ze objawy deficytow spotecznych
oraz trudno$ci w komunikacji sa trudne do jednoznacznego rozdzielenia. Przyktad
stanowia osoby z ASD ze wzglednie niezaburzonymi zdolno$ciami jezykowymi,
ktore przejawiaja inne problemy w komunikacji (ograniczona mimika, brak kontaktu
wzrokowego), co znaczaco utrudnia tworzenie relacji spotecznych. Z tego wzgledu
w najnowszej amerykanskiej klasyfikacji psychiatrycznej DSM-5 zaburzenia komu-
nikacyjne i1 zaburzenia spoleczne postrzegane sa jako dysfunkcje w obrebie jednego
wymiaru psychopatologicznego. Wsrdd stereotypowych zachowan i zainteresowan
wyroznia si¢ kilka rodzajow objawdw — skrajnie nasilone dziwaczne zainteresowania,
przywiazanie do nietypowych, niecelowych schematdéw zachowan, manieryzmy rucho-
we oraz skupienie na czg$ciach ztozonych przedmiotow [8]. W analizie czynnikowej
powtarzalnych zachowan wyrdznia si¢ dwa wymiary — powtarzalnych czynnosci
czuciowo-ruchowych oraz przywiazania do statosci (trudnosci ze zmiang schematow
postgpowania, rytuaty, nienaturalne przywiazanie do obiektéw) [12]. Zaobserwowano
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takze, ze do stereotypowych zachowan moze zalicza¢ si¢ wymiar wzglednie swoisty
dla ASD — skrajnie nasilone ograniczone zainteresowania. Ze wzgledu na fakt, ze
ASD wystepuje w postaci izolowanej (essential autism) lub wspotwystepuje z cechami
dysmorfii, zaburzeniami uktadu ruchu, zaburzeniami metabolicznymi, jak i innymi
przewlektymi chorobami somatycznymi, wyroznia si¢, podobnie jak w przypadku
niepelnosprawnosci intelektualnej, tzw. postaci zespotowe i niezespotlowe ASD [13].
Powyzsze badania wskazuja na heterogenno$¢ obrazu klinicznego (np. wspotwyste-
powanie niepetnosprawnosci intelektualnej) 1 przebiegu (np. regres rozwoju), co moze
wskazywac¢ na istotng réznorodnos¢ etiopatogenetyczna ASD. Prawdopodobne jest
zatem, ze w poszczegdlnych przypadkach autyzmu istotng rol¢ odgrywaja odmienne
czynniki genetyczne, co moze wymaga¢ zroznicowanej diagnostyki i zindywiduali-
zowanych oddziatywan terapeutycznych.

Wspotwystgpowanie z innymi zaburzeniami psychicznymi

Wspotwystegpowanie ASD z innymi zaburzeniami psychicznymi w okresie
catego zycia dotyczy 70—100% chorych [14]. Do objawdéw psychopatologicznych
najczescie] wspotistniejacych z ASD naleza zaburzenia uwagi i aktywnoSci, objawy
obsesyjno-kompulsyjne, tiki, zaburzenia nastroju, lgk, zaburzenia snu oraz zaburzenia
zachowania [14]. Objawy te utrudniaja funkcjonowanie pacjentow z ASD i wymagaja
wielowymiarowego podejscia.

Najczesciej z ASD wspotistnieja zaburzenia lgkowe (30-50%) [15]. W tej grupie
stwierdza si¢ fobie specyficzne (30%), zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne (OCD;
17%), zespot Igku spotecznego i agorafobig (17%), zaburzenia Igkowe uogolnione
(15%), przetrwaly lgk separacyjny (9%), zaburzenia lgkowe z napadami Igku (2%) [ 16,
17]. Zgodnie z kryteriami dodatkowe rozpoznanie zaburzen Igkowych u 0s6b z ASD
musi lepiej charakteryzowaé objawy danej osoby niz samo rozpoznanie zaburzenia
z grupy ASD [17]. Trudno$ci diagnostyczne dotycza wspotistnienia, naktadania si¢
lub tez btednego utozsamiania objawoéw ASD z objawami Igku spotecznego i OCD.
Podobnie jak w populacji ogolnej, u dzieci z ASD obserwowano wzrost czgstosci
wystepowania zaburzen Igkowych wraz z wiekiem [16, 18]. Stwierdzono réwniez, ze
istnieje zwiazek migdzy ilorazem inteligencji (II) a nasileniem objawéw Igkowych.
Ryzyko zaburzen Igkowych wzrasta w przedziale II: 70-87 [16], co moze wskazy-
wac, ze wystgpowaniu objawow lgku sprzyja stosunkowo dobry rozwoj czynnosci
poznawczych.

Czestos¢ epizoddw depresji u dzieci z ASD szacuje sig na 1,5-38% (w tym do
10% epizodéw duzej depresji), czgstos¢ zaburzen dwubiegunowych ocenia si¢ na
2,5-3,3% [19]. Trudnosci diagnostyczne dotycza, podobnie jak w przypadku zaburzen
lekowych, naktadania si¢ objawdow, btednego interpretowania zachowan dziecka i jego
trudno$ci komunikacyjnych. Poza typowa symptomatologia (spadek aktywnosci,
uczucie bezwarto§ciowos$ci, poczucie winy, negatywne widzenie przysztosci, trudno-
$ci w podejmowaniu decyzji, mysli o §mierci, obnizony lub drazliwy nastrdj) u oséb
z ASD nalezy wzia¢ pod uwage obserwacje opiekuna dotyczace narastania smutku,
pojawienia si¢ placzliwosci, objawdw wegetatywnych (zaburzenia snu, zmiany masy
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ciata), zaniku wczesniej nabytych umiejgtnosci [20]. W celu obiektywizacji diagno-
styki zaburzen nastroju wspotistniejacych z ASD Leyfer przystosowata kwestionariusz
Kiddie Schedule for Affective Disorders and Schizophrenia dla dzieci z ASD [21].

Zaburzenia snu dotycza 40-83% pacjentéw z ASD. Najczgsciej sa to trudnosci
w zasypianiu i podtrzymaniu snu: dtugi czas do zasnigcia, przebudzenia nocne, weczesne
budzenie poranne [22]. Badania polisomnograficzne wskazuja na dezorganizacjg fazy
REM, spadek ilosci snu REM oraz brak atonii migsni [23, 24]. Dzieci z ASD, ktore $pia
gorzej, w ciagu dnia sa nadaktywne, maja wigcej objawow obsesyjno-kompulsyjnych
oraz czynno$ci rytualnych. Z badan wynika, ze endofenotyp snu moze korelowaé
z zachowaniem dziecka w ciagu dnia: dluzszy czas wybudzania jest zwiazany z na-
daktywno$cia w ciagu dnia, natomiast fragmentacja snu wiaze si¢ z wigksza iloscia
czynnosci rytualnych [23, 25].

Kryteria diagnostyczne dla ADHD spetnia okoto 30% dzieci z ASD, a kolejne
25% ujawnia objawy subkliniczne tego zaburzenia [26]. W przeciwienstwie do no-
wej klasyfikacji DSM-5, uprzednie systemy diagnostyczne wykluczaty mozliwosé
jednoczesnego rozpoznania ADHD i ASD, postrzegajac w tym przypadku zaburzenia
hiperkinetyczne jako konsekwencjg¢ zaburzen rozwojowych i poznawczych charaktery-
stycznych dla ASD [26]. Wspotistniejace objawy ADHD nasilaja zaburzenia werbalnej
pamigcei operacyjnej, funkcji wykonawczych, zaburzenia adaptacyjne (szczegdlnie
zdolnosci organizacyjnych i planowania), zachowania eksternalizacyjne oraz osiowe
objawy ASD [26, 27]. Badania wskazuja na istnienie zmodyfikowanego poprzez
obecnos¢ ADHD fenotypu ASD, co moze stanowi¢ podstawy do modyfikacji leczenia
farmakologicznego [26].

Szacuje sig, ze tiki pojawiaja si¢ u 22% catej populacji pacjentéw z ASD. W po-
lowie przypadkow wspotistniejace objawy spelniajg kryteria zespolu Tourette’a,
natomiast w pozostatej czgsci — przewlektych tikow ruchowych [28]. Trudno$ci moze
nastreczac réznicowanie pomigdzy tikami ruchowymi a ruchami stereotypowymi. Wy-
stgpowanie tikow wydaje si¢ wzrasta¢ wraz z poziomem funkcjonowania pacjentow
z ASD. W badaniu przeprowadzonym wsrdd dzieci szkolnych z rozpoznaniem ZA/
HFA tiki wspdtistniaty u 26% z nich [29]. W kolejnym badaniu dotyczacym dzieci
spelniajacych kryteria autyzmu stwierdzono, ze 4,3% spetnia jednoczesnie kryteria
zespotu Tourette’a [30]. Wspdtistnienie zespotu Tourette’a moze wiazaé si¢ z mniej-
szym nasileniem objawow ASD, cho¢ brak jest obecnie wystarczajacych dowodow
potwierdzajacych t¢ hipotezg [30].

Przez wiele lat autyzm uznawano za wczesng postac schizofrenii, dopiero na po-
czatku lat 70. ubieglego stulecia uznano odrgbnos¢ tych dwéch jednostek. Co ciekawe,
wystgpowanie zaburzen psychotycznych wérod pacjentow spetniajacych kryteria ASD
jest stosunkowo rzadkie [21]. Jak dotad istnieje niewiele badan szukajacych powiazan
pomiedzy objawami psychotycznymi a objawami ASD. Duzy nacisk ktadzie si¢ za
to na trudnosci diagnostyczne — rozrdznienie pomig¢dzy objawami psychotycznymi
a tymi, ktore wynikaja z obrazu ASD. Niejednokrotnie moga one mylnie powodowac
rozpoznanie schizofrenii, prowadzac tym samym do jej nadrozpoznawalno$ci w tej
grupie pacjentéw [31]. Wedlug klasyfikacji DSM-IV jednoczesne zdiagnozowanie
schizofrenii i ASD jest uprawnione tylko gdy objawy autystyczne wyraznie poprze-
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dzaja wystapienie objawow psychotycznych. W innym przypadku nalezy stawiac
rozpoznanie schizofrenii wezesnodziecigcej. Badania retrospektywne na podstawie
wywiadu od rodzicéw wskazuja, ze okoto potowa pacjentdow z rozpoznaniem schizo-
frenii spetniala we weze$niejszym okresie zycia kryteria ASD [32].

Objawy prodromalne ASD w pierwszym i drugim roku zycia

Podejmowane sg proby poszukiwania prodromalnych objawow ASD oraz okre-
$lenia ich warto$ci predykcyjnej dla ryzyka zachorowania. Zgodnie z obowiazujacymi
kryteriami diagnostycznymi [4, 5] wskazniki te odnosza si¢ przede wszystkim do
komunikacji spotecznej (w tym budowania relacji z innymi osobami oraz werbalnych
i niewerbalnych form komunikowania si¢), a takze tzw. ograniczonych wzorcow ak-
tywnosci, zachowania i zainteresowan.

Analiza wezesnego rozwoju dzieci, u ktorych w pozniejszym okresie zycia wysta-
pity objawy autyzmu, wskazuje, ze juz w 1. r.z. wyodrebni¢ mozna szereg zachowan,
ktore wskazuja na zwigkszone ryzyko rozwoju ASD (tab. 1). Warto$¢ diagnostyczna
tych sygnatow ostrzegawczych nie zostata dotad jednoznacznie potwierdzona, choé¢
wystepowanie lacznie kilku z tych wskaznikow przypuszczalnie zwigksza ryzyko ASD.
Wiele wskaznikow prediagnostycznych, analizowanych w odniesieniu do wczesnego
okresu zycia dziecka, dotyczy nietypowego rozwoju zdolnosci tworzenia wspolnego
pola uwagi, ktérego warto$¢ predyktywna w stosunku do dalszego rozwoju spotecznego
i komunikowania si¢ zostata juz do$¢ dobrze poznana [33]. Taka zdolnos$¢, zaburzona
u dzieci z ASD, wydaje si¢ poprzedza¢ komunikacje jezykowa z innymi osobami i ma
kluczowe znaczenie dla dalszego rozwoju interakcji spotecznych.

Tabela 1. Wezesne sygnaly behawioralne pomocne w rozpoznawaniu
ryzyka autyzmu w 1 r.z. dziecka [52]

Okres rozwoju, w ktorym

Behawioralne wskazniki wskazujace na podwyzszone ryzyko ASD - o
trudnosci moga sie ujawnic

Nietypowy kontakt wzrokowy | péirocze 1.r.z.

Brak lub znacznie ograniczone zainteresowanie bodzcami spotecznymi

(w tym twarzag ludzka), ignorowanie ich, krotki czas patrzenia na ludzi I potrocze 1. 1.2

Brak zdolno$ci do naprzemiennego uczestniczenia w interakcjach,

ograniczone zdolnosci inicjowania i podtrzymywania kontaktu I pofrocze 1. 12.

Brak odpowiedniej reakcji na komunikaty kierowane do dziecka | potrocze 1. r.z.
Brak emocjonalnego dostrojenia do emocji okazywanych przez inng,

osobe, brak dostosowania mimiki do sytuacii, nietypowa ekspresja | poirocze 1. r.z.
mimiczna

Brak usmiechu w sytuacjach spotecznych i innych form okazywania

radoSci w kontakcie spotecznym | potrocze 1. 1.2

Brak lub znaczne op6znienie reakcji na wiasne imie 8-10 mies. zycia (lub wczesniej)

Brak wskazywania w celu ukierunkowania uwagi innej osoby

na interesujacy dziecko obiekt 8-12 mies. zycia

dalszy cigg tabeli na nastepnej stronie



Zaburzenia ze spektrum autyzmu — epidemiologia, objawy, wspotzachorowalno$é 659

Zubozona reakcja antycypacyjna Il pétrocze 1. r.z.

Brak podazania wzrokiem za osoba, pokazywang zabawka, $ledzenia

tego, co pokazuje lub czemu przyglada sie rodzic Wl pdtrocze 1.1.2.

Brak ztozonych zachowan spotecznych taczacych spojrzenie,

ekspresje mimiczng, ton gtosu i gestykulacje Il pofrocze 1. 1.2

Dziecko moze sprawia¢ wrazenie, jakby ,wytgczato sie” z otoczenia

i nie styszato, co sie wokot niego dzieje Wl potrocze 1.12.

Zubozona wokalizacja i gaworzenie, zwlaszcza podczas interakcji

z inng 0sobg lrz
Brak domagania sig, by by¢ branym na rece i przytulanym 1.rz
Nietypowy, opdzniony, nieharmonijny rozwdj ruchowy 1.rz
Brak rozumienia gestéw o znaczeniu spotecznym (np. pa pa) przetom 1.i2.r.z.

W 2. r.z. nietypowe zachowania manifestuja si¢ wyrazniej i moga, chociaz
jeszcze nie musza, wystepowacé we wszystkich typowych dla autyzmu obszarach.
W obszarze relacji spotecznych sa to m.in. brak dzielenia si¢ zainteresowaniami,
ograniczona zdolno$¢ odczytywania emocji na podstawie ekspresji mimicznej (lub
tez wykorzystywania tych informacji w regulacji zachowania), zubozone okazywanie
uczu¢ i brak typowych oznak przywiazania oraz znacznie ograniczone zaintereso-
wanie innymi dzie¢mi. W zakresie komunikowania si¢ do takich sygnatéw naleza:
nietypowy, cz¢sto opdzniony rozwodj mowy, powtarzanie wypowiedzi innych osob
bez rozumienia ich tresci, brak dazenia do komunikowania si¢ i brak zabawy sym-
bolicznej wymagajacej tworzenia umystowych reprezentacji obiektow. Ponadto
u czesdei dzieci wystepuje regres w rozwoju, poczatkowo dotyczacy zazwyczaj
zdolnosci do komunikowania si¢. W zakresie ograniczonych wzorcow zachowania,
zainteresowan i aktywnosci sygnaly wskazujace na podwyzszone ryzyko rozwoju
ASD to nietypowe wzorce zabawy polegajace na porzadkowaniu i schematycznym
uktadaniu przedmiotoéw, zabawa elementami zabawek i niewykorzystywanie ich
w sposob funkcjonalny jako catosci, stereotypowe wzorce ruchowe: krecenie sig
w kotko, kotysanie, trzepotanie r¢kami, nadmierne przywiazanie do schematoéw
i rutyn, obsesyjne zainteresowanie niektorymi formami aktywnos$ci i uporczywe ich
powtarzanie, nietypowa wrazliwo$¢ na niektore bodzce 1 ograniczone w stosunku
do wieku dziecka zainteresowanie otoczeniem.

W 1.12.r.z. najczesciej potwierdzane w badaniach wezesne objawy ASD dotycza
braku zachowan §wiadczacych o gotowosci dziecka do nawiazywania relacji spotecz-
nych (w tym zwtaszcza reakcji na wlasne imig, ograniczonego kontaktu wzrokowego,
nietypowej ekspresji mimicznej w sytuacjach spolecznych, braku wspotgrania emocjo-
nalnego, matego zainteresowania bodzcami spotecznymi oraz zubozonej wokalizacji),
a takze ograniczonych zdolnos$ci nasladowania, tworzenia wspolnego pola uwagi
i okazywania przywiazania [34, 35]. Wiedza na temat tych nietypowych zachowan
wykorzystywana jest w konstruowaniu narzedzi przesiewowych.
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Narzedzia wykorzystywane w badaniach przesiewowych
1 rozpoznawaniu ryzyka ASD

W badaniach przesiewowych pod katem autyzmu uwzglednia si¢ informacje po-
chodzace od opiekunow dziecka oraz z obserwacji potaczonej z probami klinicznymi.
Narzedzi przesiewowych w odniesieniu do ASD u dzieci ponizej 3 r.z. jest wiele,
a ponizej przedstawiono wybrane z nich.

Do najbardziej popularnych narzedzi przesiewowych nalezy kwestionariusz
CHAT (The Checklist for Autism in Toddlers) [36]. Jest on przeznaczony do badania
18-miesigcznych dzieci w trakcie kontrolnych wizyt pediatrycznych, chociaz moze by¢
wykorzystywany takze w przypadku dzieci starszych — do 24, a nawet 36 mies. zycia.
Narzedzie to sktada si¢ z dwoch czesci: 9 pytan zadawanych rodzicom oraz 5 krotkich
prob klinicznych. CHAT ma spdjne i do$¢ dobrze udokumentowane naukowo podsta-
wy teoretyczne [37]. Czuto$¢ tego narzedzia jest dos¢ niska (0,18-0,38), szacowana
swoisto$¢ natomiast bardzo wysoka (0,98—-1) [38, 39]. CHAT jest rekomendowany
pediatrom w Wielkiej Brytanii przez National Autistic Society.

Jedna z wersji CHAT jest M-CHAT (Modified-CHAT) przeznaczony do badania
dzieci w wieku od 16 do 30 mies. zycia [40]. Kwestionariusz ten zawiera 23 pytania
(9 zostato bezposrednio wzigtych z CHAT) 1 jest wypelniany przez rodzicéw. Narzeg-
dzie to ma wysoka czulos¢ (ok. 0,85), ale dane na temat jego specyficznosci nie sa
jednoznaczne (ok. 0,43-0,95) [39]. Na wyniki przesiewu wptywa wiek umystowy
dziecka, a takze obecno$¢ powaznych zaburzen ruchowych lub zaburzen wzroku/stu-
chu. Problem ten nie ogranicza si¢ z pewnoscia do M-CHAT [41]. Narzedzie to nalezy
w USA do rekomendowanych pediatrom przez American Academy of Pediatrics jako
narzedzie przesiewowe u dzieci w wieku 18—24 mies.

Inna odmiang CHAT jest Q-CHAT (Quantitative CHecklist for Autism in Todd-
lers) przeznaczony do badania dzieci w wieku 18—24 mies. [42]. W kwestionariuszu
rodzic ocenia czgsto$¢ wystepowania danego zachowania lub nasilenia problemu na
5-punktowej skali (a nie dychotomicznej, w przeciwienstwie do M-CHAT). Pierwsze
informacje na temat Q-CHAT sa obiecujace [42], jednak brakuje jeszcze danych o jego
czuto$ci 1 swoistosci.

Interesujacym narzedziem przesiewowym jest tez ESAT (Early Screening of Au-
tistic Traits Questionnaire) [43] przeznaczony do badania dzieci od 14 mies. zycia.
Wstepne dane dotyczace wlasciwos$ci narzedzia sa bardzo obiecujace, zwlaszcza
w odniesieniu do czulo$ci ocenionej na 0,88 [44]. Swoisto$¢ jest znacznie stabsza
(w cytowanym badaniu wyniosta tylko 0,14). Narzedzie to zostatlo przettumaczone
na jezyk polski i jest w toku badan.

Bateria BISCUIT przeznaczona jest do badania dzieci w wieku od 18 mies. do 3 lat
[45]. Sktada si¢ z 3 skal wypelianych przez diagnoste podczas wywiadu z rodzicem,
a takze z obserwacji. Podane przez autoréw wlasciwosci narzedzia to: czutos¢ 0,93,
swoistos$¢ 0,87. Wiasciwosci narzedzia nie byly dotad badane przez innych autorow.
Polska wersja jezykowa zostata opracowana i jest w trakcie analiz.
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Narzgdzia diagnostyczne

»Ztoty standard” diagnostyczny w ASD stanowig protokot wywiadu ADI-R (Au-
tism Diagnostic Interview-Revised) oraz protokot obserwacji ADOS (Autism Diag-
nostic Observation Schedule) [46], ktorego kolejna wersja (ADOS-2), uzupetniona
o modut do diagnozowania dzieci od 12 mies. zycia, ukazata si¢ w 2012 .

ADI-R to czg§ciowo ustrukturalizowany wywiad, przeznaczony do diagnozowania
dzieci od 24 mies. zycia, ale rowniez 0sob dorostych. Zostat opracowany z uwzgled-
nieniem kryteriéw diagnostycznych ICD-10 i DSM-IV. W niedawno prowadzonych
badaniach uzyskiwano odpowiednie wspotczynniki czutosci 1 specyficznosci ADI-R
przy zastosowaniu nowych kryteriow diagnostycznych DSM-5 [47]. ADI-R sktada si¢
z 93 pozycji, w ktorych brane pod uwage sa zarowno obecnie wystepujace u osoby
badanej zachowania, jak i zachowania wystgpujace na okreslonych etapach rozwoju.
Wynik przekraczajacy punkty odsiewowe w 4 sferach algorytmow diagnostycznych:
komunikacji, wzajemnosci interakcji spotecznych, ograniczonych, powtarzalnych
wzorcOw zachowan i zainteresowan oraz wieku, w ktorym pojawity si¢ pierwsze
objawy, wskazuje na wystgpowanie u badanej osoby PDD.

ADOS-2 to wystandaryzowany protokot bezposredniej obserwacji osoéb badanych
[48, 49]. Wystepuje w postaci 5 modutéw przeznaczonych dla osob w roznym wieku
i na réznych etapach rozwoju jezykowego. Algorytmy modutéw 1-4 umozliwiaja
obliczenie wyniku odzwierciedlajacego wystepowanie oraz natgzenie objawow cha-
rakterystycznych dla ASD. W module T, dla dzieci od 12 do 30 mies. Zycia, znajduja
si¢ natomiast 3 przedziaty punktowe dla niepokojacych objawdw. Algorytm dostarcza
informacji, jak wiele z nich wystepuje u badanego dziecka, unikajac formalnej klasy-
fikacji, ktéra moze by¢ w tak wezesnym wieku nieodpowiednia.

Narzedzia ADI-R 1 ADOS zostaly przettumaczone na jezyk polski i dopuszczone
do uzytku na potrzeby badan naukowych [50, 51].

Podsumowanie

Zaburzenia ze spektrum autyzmu stanowia nowa kategori¢ w klasyfikacji DSM-5,
ktora zastapi zaburzenie autystyczne, zespot Aspergera oraz catosciowe zaburzenia
rozwojowe inaczej nieokreslone. Taka zmiana ma umozliwi¢ bardziej wiarygodne
1 rzetelne rozpoznawanie deficytoéw w zakresie interakcji spotecznych/komunikacji
i stereotypowych zachowan wystgpujacych od wezesnych etapow rozwoju. Czgstosé
rozpoznawania ASD moze zwigkszaé si¢, co moze by¢ zwiazane ze zmiang prak-
tyk diagnostycznych, a takze z wigksza §wiadomoscia klinicystow, doskonaleniem
narzedzi skriningowych i diagnostycznych, rosnacym uwrazliwieniem klinicystow
roznych specjalnosci, w tym lekarzy pierwszego kontaktu, na wczesne objawy su-
gerujace ryzyko ASD. Natomiast wyniki badafh epidemiologicznych nie pozwalaja
na wykluczenie rzeczywistego wzrostu wystgpowania takich przypadkoéw. Wskazuje
si¢, ze zaburzenia relacji spotecznych i zaburzenia komunikacji moga stanowi¢ ele-
menty tego samego wymiaru psychopatologicznego ASD, podczas gdy w obrebie
zachowan stereotypowych mozna wyrdzni¢ wymiar powtarzalnych schematow
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czuciowo-ruchowych oraz wymiar przywiazania do stalo$ci. Nowe spojrzenie na
zaburzenia ze spektrum autyzmu moze utatwi¢ badania nad etiopatogeneza i marke-
rami biologicznymi tych uposledzajacych dysfunkcji, a takze utatwi¢ wprowadzenie
skutecznego postgpowania terapeutycznego.
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