Geneza i objawy autyzmu.

Opracowata Katarzyna Pickarska, Ilona Rudzka



Geneza autyzmu.

Autyzm jako termin zaburzen rozwoju jest uzywany od dluzszego czasu. Dla
wiekszosci spoteczenstwa jest nadal niewiadoma, czym$ niezrozumiatym, czasami tez
wzbudza Igk. Mimo, ze zyjemy w czasach kiedy, wigkszo$¢ informacji mozemy znalez¢ w
sieci w postaci artykutéw czy filméw dokumentalnych, $wiadomo$¢ ludzi co do tego
zaburzenia jest dosy¢ niska.

Historia autyzmu jako zespotu sigga lat 40. XXw., cho¢ mozemy domniemywac, ze

spoleczenstwo doswiadczylo go znacznie wczesniej. Autyzm jako zespot u dzieci zostat
wyodrebniony pierwszy raz przez Leo Kannera w 1943r. Opisal jedenascioro dzieci,
zauwazajac ich spoteczne wycofanie, mate zaangazowanie w interakcje, nietypowe
funkcjonowanie uczuciowe oraz mate umiejetnosci komunikowania si¢ i silng potrzebe
niezmienno$ci  otoczenia.  Stwierdzony  zespdt  objawow  nazwal = autyzmem
wczesnodziecigcym.
W 1944 r. Hans Asperger, wiedenski pediatra opublikowal prace, w ktorej opisat grupe
chtopcéw z zaburzeniem bardzo podobnym, ktéry opisywat Kanner. Chlopcy przejawiali
trudnosci pod wzgledem spoteczno-komunikacyjnym. W swoich badaniach Asperger
podkreslit zdolnosci swoich podopiecznych. Charakteryzowali si¢ prawidlowym rozwojem
intelektualnym, szczegélnymi zdolno$ciami, nazwat ich “matymi profesorami. Uwazal, ze
autyzm jest szerokim zakresem nietypowych form funkcjonowania, taczacy uzdolnienia z
niepetnosprawnoscia. Byl takze zdania, ze “szczypta autyzmu” pomaga w rozwoju jako
artysta czy naukowiec.

Asperger nazwal zaburzenie autystyczng psychopatig dziecieca, ale kilkadziesiat lat
pozniej utworzono nazwe od jego nazwiska, zaburzenie lub zesp6t Aspergera.’

Od 2013 r. wprowadzono DSM V oraz ICD-11 (2015r), w ktorym autyzm podzielono
na kilka rodzajow, a takzg¢ zastgpiono pojecie caloSciowe zaburzenia rozwoju, pojeciem
spektrum autyzmu.

W diagnozowaniu zaburzen rozwoju zgodnie z ICD mamy podziat na 8 cato§ciowych

zaburzen rozwoju:

e F[84.0 — Autyzm dziecigcy
e F[84.1-— Autyzm atypowy
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o F84.2 — Zespot Retta

e F[84.3 — Inne dziecigce zaburzenia dezintegracyjne

e F[84.4 — Zaburzenie hiperkinetyczne z towarzyszacym uposledzeniem umyslowym i
ruchami stereotypowymi

o F84.5— Zespot Aspergera

e F[84.8 — Inne catosciowe zaburzenia rozwojowe

e [84.9 — Catosciowe zaburzenia rozwojowe, nieokreslone

Cechy taczace te zaburzenia to problemy w komunikacji i rozumieniu zjawisk
spotecznych. Wszystkie te zaburzenia w amerykanskim DSM V nie s3 juz wyodrebnione, ale
przy diagnozowaniu autyzmu uzyty jest termin zbiorczy — spektrum zaburzen autystycznych

(Autism Spectrum Disorder czyli ASD) pod symbolem 299.00.

W DSM- V wyroéznione sa trzy kryteria. Osoba, u ktdrej diagnozuje si¢ autyzm
musi przejawia¢ co najmniej 6 cech wymienionych w punktach (w tym co najmniej dwie

w punkcie 1 i po jednej z punktu 2).

1. Klinicznie znaczace, stale nieprawidlowosci w obrebie komunikacji spolecznej i

interakcji.

a) Wyrazne deficyty w komunikacji werbalnej i niewerbalnej wykorzystywane; w
interakcjach spotecznych,

b) Brak wzajemnosci spotecznej,

¢) Nieumiejetno$¢ rozwijania 1 utrzymywania relacji z rowiesnikami wilasciwej dla

poziomu rozwoju.

2. Ograniczone, powtarzalne wzorce zachowan, zainteresowan i aktywnosci objawiajace

si¢ poprzez co najmniej dwa z ponizszych objawow:

a) Stereotypowe zachowania motoryczne lub werbalne lub nietypowe zachowania
Sensoryczne,
b) Nadmierne przywigzanie do rutyny i zrytualizowanych wzorcow zachowania,

¢) Ograniczone zainteresowania.



3. Objawy musza wystapi¢ we wczesnym dziecinstwie (ale moge nie manifestowac sie w

pelni dopoki oczekiwania spoleczne nie przekrocza ograniczonych mozliwosci dziecka).

Istnieja trzy kryteria rozpoznania autyzmu w ICD 10.

A. Nieprawidtowy lub uposledzony rozwdj wyraznie widoczny przed 3 rokiem zycia w co

najmniej jednym z nastepujacych obszardéw:

1. Rozumienie i ekspresja jezykowa uzywane w spotecznym porozumiewaniu sig,

2. Rozwoj wybidrczego przywigzania spotecznego lub wzajemnych interakcji spotecznych

3. Zabawa funkcjonalna lub symboliczna.

B. Lacznie musi wystapic¢ co najmniej sze$¢ objawow sposrod wymienionych w punktach 1, 2

13, przy czym co najmniej dwa z punktu 1 1 po co najmniej jednym z punktow 2 1 3:

1. Jakosciowe nieprawidlowosci wzajemnych interakcji spotecznych, manifestujace si¢ w co

najmniej dwoch z nastgpujacych obszarow:

a) niedostateczne wykorzystywanie kontaktu wzrokowego, wyrazu twarzy, postawy ciata
1 gestow do odpowiedniego regulowania interakcji spotecznych,

b)niedostateczny (adekwatnie do wieku umyslowego 1 pomimo licznych okazji) rozwdj
zwigzkow rowiesniczych, obejmujacych wzajemne wspoéldzielenie zainteresowan,
aktywnosci 1 emocji,

c¢) brak odwzajemniania spoleczno-emocjonalnego, przejawiajacy si¢ uposledzeniem lub
odmienno$cig reagowania na emocje innych osob; lub brak modulowania zachowania
odpowiednio do spolecznego kontekstu; lub staba integracja zachowan spotecznych,

emocjonalnych i komunikacyjnych,



d)

brak spontanicznej potrzeby dzielenia z innymi osobami rado$ci, zainteresowan lub
osiggni¢¢ (np. brak pokazywania, przynoszenia lub wskazywania innym ludziom

przedmiotéw osobistego zainteresowania).

2. Jako$ciowe nieprawidlowosci w porozumiewaniu si¢, manifestujace si¢ w co najmniej

jednym z nastepujacych obszardw:

a)

b)

d)

opoznienie lub catkowity brak rozwoju jezyka mowionego, ktore nie wigzg si¢ z
proba kompensowania za pomocg gestow lub mimiki jako alternatywnego sposobu
porozumiewania si¢ (czgsto poprzedzane przez brak komunikatywnego gaworzenia),
wzgledny niedostatek inicjatyw 1 wytrwaloSci w podejmowaniu wymiany
konwersacyjnej (na jakimkolwiek wystepujacym poziomie umiejetnosci jezykowych),
w ktorej zachodzg zwrotne reakcje na komunikaty innej osoby,

stereotypowe 1 powtarzajace si¢, idiosynkratyczne wykorzystywanie stow 1 wyrazen,
brak spontanicznej réznorodnosci zabawy w udawanie (,,na niby”) lub zabawy

nasladujacej role spoteczne.

3. Ograniczone, powtarzajace si¢ 1 stereotypowe wzorce zachowania, zainteresowan i

aktywnosci przejawiane w co najmniej jednym z nastgpujacych obszarow:

a) pochtonigcie jednym lub liczniejszymi stereotypowymi zainteresowaniami o
nieprawidlowej tresci 1 zogniskowaniu, lub jednym lub wigcej zainteresowaniami
nieprawidlowymi z powodu swej intensywnosci 1 ograniczenia, a nie z powodu tresci i

zogniskowania,

b) wyraziscie kompulsywne przywigzanie do specyficznych, niefunkcjonalnych
czynnosci rutynowych i zrytualizowanych,

C) stereotypowe i powtarzajace si¢ manieryzmy ruchowe, obejmujace stukanie badz
krecenie palcami; lub zlozone ruchy catego ciata,

d) koncentracja na czastkowych lub niefunkcjonalnych wtasciwo$ciach przedmiotow
stuzacych do zabawy (jak np. ich =zapach, odczuwanie powierzchni,

powodowanego hatasu lub wibracji).



C. Obrazu klinicznego nie mozna wyjasni¢ innymi objawami caloSciowych zaburzen
rozwojowych, specyficznymi rozwojowymi zaburzeniami rozumienia jezyka z wtornymi
trudnosciami  spoteczno-emocjonalnymi, reaktywnymi zaburzeniami przywigzania ani
zaburzeniem selektywnos$ci przywigzania, uposledzeniem umystowym z pewnymi cechami
zaburzen emocji i zachowania, schizofrenig o niezwykle wczesnym poczatku, ani zespotem

Retta.

Przyczyny autyzmu nie s3 do konca znane. Poczatkowo Kanner stwierdzit, ze za
wystepowanie tego zaburzenia odpowiedzialne sg matki. W 1948r. opublikowano jego artykut
w gazecie “The Times”, w ktorym zarzucal rodzicom tych dzieci chtdd emocjonalny.2 W
dzisiejszych czasach juz wiadomo, zZe teoria Kannera nie jest prawdziwa. Wystepuje wiele
czynnikow, ktore na siebie wpltywaja. Za powstanie tego zaburzenia odpowiedzialne sg
predyspozycje genetyczne oraz czynniki $rodowiskowe m.in problemy okoloporodowe,
biochemiczne czy choroby zakazne.® Na podstawie tych informacji mozna przyjaé, ze jest to
zaburzenie o podtozu neurologicznym uwarunkowane wieloczynnikowo, gdzie istotng rolg
odgrywaja czynniki biologiczne, w tym genetyczne, zwigzane z nieprawidlowosciami
rozwoju lub uszkodzeniem OUN w okresie prenatalnym, perinatalnym lub postnatalnym.
Problemy zwigzane z cigza takie jak zakazenia wewnatrzmaciczne, neuroinfekcje, ptodowy
zespot alkoholowy, a takze krwawienia w pierwszym lub drugim trymestrze cigzy, niska
waga urodzeniowa, zazywanie lekow podczas cigzy. komplikacje okotoporodowe czy wiek

rodzicow roéwniez wplywaja na ujawnienie si¢ autyzmu.

Zaglebiajac si¢ w literaturg dotyczaca badan nad autyzmem, mozemy zauwazyc¢, ze
podczas badan anatomii i rozwoju mozgowia, stwierdzono, ze u oséb z ASD wystepuja
nieprawidtowosci w obrebie szarej i biatej. Duzg ilos¢ badan ukierunkowano na badania
zmian iloSciowych w strukturze istoty szarej i biatej. Pierwsze badania u dorostych oséb z
ASD przeprowadzita Nouchine Hadjikhani w 2006r. wskazujac ciensze warstwy w obrgbie

obszaréw odpowiedzialnych za funkcje spoteczne i system neurondw lustrzanych.

2 J. Donvan, C. Zucker: Wedtug innego klucza — opowie$¢ o autyzmie, Wydawnictwo Uniwersytetu
Jagiellonskiego, Krakow 2017, s. 544
3 B. Blok,Z. Brzeska, M. Marszatek, Autyzm-Apteczka pierwszej pomocy, Stowarzyszenie Pomocy Osobom
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W badaniach wykazano roéwniez atypowe rozmieszczenie zakretow 1 bruzd oraz ich
glebokos¢, zwlaszeza u matych dzieci.

W latach 1999-2010 przeprowadzono badania po okiem Esthera Via, w ktorych
wykazano zmniejszong objetos¢ istoty szarej. Inne badania wykazaly roéwniez zwigkszenie
wymiardéw ciata migdalowatego u matych dzieci ze spektrum autyzmu, zauwazono rowniez
redukcje wielkos$ci ciata modzelowatego u 0os6b z ASD. Moze to oznaczaé, ze wplywa to na
zmniejszenie liczby potaczen miedzypotkulowych.

Z badan wynika rowniez, ze ASD moze byC¢ dziedziczne. Wystgpuje okoto
dwudziestokrotny wzrost ryzyka rozwoju ASD u krewnych w | stopnia z zaburzeniem ze
spektrum autyzmu oraz wysoki wspotczynnik zgodnosci bliznigt monozygotycznych.

Do dnia dzisiejszego zidentyfikowana ponad 1000 gendéw, ktéorych zmiany moga by¢
zwigzane z wystapieniem objawdéw ASD.

Na dzien dzisiejszych badania wskazuja, ze przyczyny genetyczne ASD udaje si¢
ustali¢ u ok. 10-30% 0s6b dotknietych tym zaburzeniem.

Najczestsza przyczyng niepetnosprawnosci u dzieci w wieku do 5r. zycia jest
zaburzenie ze spektrum autyzmu. Jak podaje Centres of Disease Control and Prevention,
rozpowszechnienie tych zaburzen u dzieci w wieku szkolnym wynosi 1 na 59 oséb. ASD
wystepuje czesciej u chlopcow niz dziewczynek, zauwaza si¢ to prawie czterokrotnie
czesciej. Liczba osob z zaburzeniem stale ro$nie, jest to zwigzane m.in z poszerzeniem
definicji zaburzenia, wigksza wykrywalno$cia,poszerzeniem wiedzy specjalistow jak 1

rodzicow, a takze lepszym dostepem do ustug diagnostycznych.*

Objawy autyzmu.

Pierwsze niepokojace objawy u dzieci zglaszaja najczgsciej rodzice. To oni jako
pierwsi obserwuja swoje dziecko 1 widza roznice miedzy swoim dzieckiem, a roéwie$nikami.
Najczescie] swoje obawy kierujg do pediatréw podczas rutynowych kontroli podczas bilansu,
a takze do kadry pedagogicznej w zlobkach, przedszkolach czy szkole. Niekiedy dochodzi do
sytuacji, gdzie to wykwalifikowana kadra zwraca uwage¢ rodzicom, ze ich pociecha rozwija
si¢ niecharmonijnie. Pytanie brzmi, “ Gdzie i kiedy mozemy doszukiwaé si¢ pierwszych

symptomoéw 1 jak je diagnozowac?”

4 J. Kwasiborska-Dudek, D. Emiluta-Rozya.Diagnoza i terapia logopedyczna matego dziecka z zaburzeniem ze
spektrum autyzmu, Harmonia, 2020, s. 19.



Studiujac literature, moze spotka¢ si¢ z wieloma artykutami dotyczacych objawéw i
diagnozy ASD u dzieci. Gléownymi objawami, ktére powinny zaniepokoi¢ rodzicéw jak i
specjalistow jest brak reakcji na swoje imi¢ w 1 roku zycia dziecka. Kolejng rzecza jest
brak gestu wskazywania palcem, ktory powinien wyksztalci¢ si¢ rowniez w 1 roku zycia
dziecka. W okolicach drugiego roku zycia, powinien zaniepokoi¢ brak empatycznego
reagowania oraz ignorowanie ludzi, a takze preferowanie samotnosci. Pomiedzy 1 a 2
rokiem zycia rodzice powinni zwroci¢ uwage czy dziecko podtrzymuje kontakt
wzrokowy, czy nie ma trudnosci w wyrazaniu emocji oraz nasladuje. Jezeli te czynnosci
nie sg przez dziecko wykonywane moga Swiadczy¢ o rozwoju ASD. Dodatkowo uwage
dorostych powinny zwroci¢ pasywno$¢, biernos¢, hypotonia, rozproszona uwaga
dziecka.’

Kolejnym objawem moze by¢ brak reakcji dziecka kiedy si¢ zrani lub zdenerwuje.
Dziecko nie bawi si¢ zabawy gdzie odgrywa role np. superbohatera w wieku 48 miesigcy, a
takze nie §piewa, nie tanczy dla rodzica w wieku 60 miesiecy. Ludzie z ASD majg nietypowe
zabawy czy zachowania w stosunku do swoich réwiesnikow. Moga to by¢ np. ustawianie
przedmiotow czy zabawek w danej kolejnosci, wystepuja echolalia, obsesyjne
zainteresowania, machanie r¢kami, kotysanie cialem. Rodzicow powinna zmartwi¢ dlugo
utrzymujace si¢ problemy z nabywaniem mowy, brakiem powtarzania
dzwickow,opoznione umiejetnosci ruchowe, niezwykle nawyki zywieniowe czy snu.
Trzeba pamig¢tad, ze dzieci z ASD moga nie mie¢ wszystkich lub zadnych wymienionych
zachowan®.

Wcezesne wykrycie autyzmu, zwieksza u dzieci szanse na lepsze zycie. Im

wczesniej zostanie wykryvty tym szybciej zmniejszymy trudnosci wystepujace u dziecka i

zapobiegniemy wtornym zaburzeniom.

Etap diagnozy autyzmu powinien przebiega¢ wieloetapowo, poniewaz wiaza si¢ z nia
trudnosci. Pierwszy etap powinien przebiega¢ w wieku 18-24 miesigcy dziecka, pod postacig
badan przesiewowych. Kolejnym etapem moglby by¢ kompletnym procesem
diagnostycznym, jednak to jest na dzief dzisiejszy marzenie.

Aktualnie nie posiadamy testow medycznych, ani wskaznikow biologicznych
pozwalajace na wykrycie tego zaburzenia, diagnoza opiera si¢ na stwierdzeniu w zachowaniu
dziecka okreslonych trudnosci. Diagnozowanie obejmuje réwniez proces medyczny, aby

wykluczy¢ inne przyczyny problemu. Medyczna czg$¢ badan obejmuje zdrowie somatyczne,

5 E. Pisula, Mate dziecko z autyzmem, GWP, 2005, s. 14.
6 www.cdc.gov, dostep: 11.01.2023r.



badanie wzroku i stuchu oraz badania neurologiczne. Do najczestszych badan naleza: testy
genetyczne, badania metaboliczne, badanie stuchu, budowy i funkcjonowania mozgu ( EEG,
MRYI), takze tomografi¢ komputerows.

W stawianiu diagnozy bierze zazwyczaj udzial zespot specjalistow. W jego sktad wchodza:
psychiatra dzieciecy, psycholog, a takze lekarz pediatra. Diagnoze przeprowadza si¢ w
wyspecjalizowanych oérodkach diagnostycznych. ’

Trafna i rzetelna diagnoza moze by¢ tylko wtedy gdy, diagnosta zna normy rozwojowe
dla dziecka, nastolatka i osoby dorostej, a rownocze$niec ma do$wiadczenie w pracy z grupa
0s0b posiadajacych to zaburzenie i zna ich specyfike funkcjonowania.

Protokét ADOS-2 umozliwia na calym $wiecie diagnostyke ASD, jest to tzw. zloty standard
diagnostyczny, w ktérym zawarte sg narzedzia. Sg one oparte o dziecigcg teori¢ umystu-
badania przeprowadzone gtéwnie przez zespot Barona- Cohena.

Pamigtajmy, Ze nie istnieje zadna metoda diagnostyczna, ktora bytaby samodzielnie

wystarczajaca do stwierdzenia zaburzenia ze spektrum autyzmu.®
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