Wykrywanie autyzmu u dzieci z
zaburzeniami W rozwoju.
Roznicowanie diagnostyczne

dr Barbara Winczura
Uniwersytet Wroctawski
Instytut Pedagogiki

Bierun 6. 11. 2014 r.



Trudnosci definicyjne
| diaghostyczne....

Pomimo, ze wiele dzieci ze spektrum
autyzmu (ASD) ma podobne cechy
charakterystyczne dla tego zaburzenia,
to cechuje je duza rozbieznosc

ujawnianych umiejetnosci oraz
dynamika zmian — kontinuum zaburzen




Niektorzy badacze twierdzg nawet, ze
autyzm jest natyle zjawiskiem
zroznicowanym, ze nie da sie go trafnie,
jednoznacznie zdefiniowac.

Wsrod diagnostow panuje jednak petna
zgoda, przynajmniej jesli chodzi o
przypadki typowe, tzw. czyste
klinicznie.

Problemy zdecydowanie pojawiajg sie
w przypadkach granicznych lub
niepetnych objawowo.




Autyzm klasyczny - zespot Kannera

Niekiedy zamiennie dla okreslenia autyzmu
stosowne s3g terminy — autyzm klasyczny lub
zespot Kannera (autyzm kannerowski) lub
»,czysty” autyzm (core autism).

Czasami te terminy uzywane s3g do opisania ciezkiej postaci
autyzmu, w potaczeniu z duzymi trudnosciami w rozwoju
spotecznym oraz zupetnym brakiem mowy czynnej u osob o
ilorazie inteligencji mierzonej w skali niewerbalnej 70 lub wiecej
punktéw i/lub globalnym ilorazie inteligencji co najmniej 55.




Cechy (tendencje)
zachowania autystyczne

Terminy te bywajg wykorzystywane przez diagnostéw w celu
unikniecia jednoznacznej diagnozy i maja miejsce wtedy, gdy u
dziecka wystepuja niektore symptomy autyzmu, ale nie jest ich
wystarczajgco duzo by spetnione byly ustalone kryteria
diagnostyczne.

Terminy te bywajg wykorzystywane przez specjalistow w chwili
watpliwosci, co do istoty probleméw wystepujacych u dziecka.

Dla takiej sytuacji wlasciwszy zatem wydaje sie termin -
autystyczne zachowania, ktéory odnosi sie do obserwowanego
zachowania, a nie trwatych cech w rozwoju dziecka



Autyzm dzieciecy

Jest to termin autyzmu w klasyfikacji
ICD Swiatowej Organizacji Zdrowia.
Bywa krytykowana za wynikajaca z niej
sugestie, ze autyzm wystepuje tylko u
dzieci, podczas gdy w rzeczywistosci u
wiekszosci 0sob jest on zaburzeniem
trwajacym przez cale zycie.



Autyzm
Zaburzenie autystyczne

W celach diagnostycznych najczesciej
stosowane okreslenia to — autyzm
(Autism) lub zaburzenie autystyczne
(Autistic Disorder), co odpowiada
nazwie zawarte] w klasyfikacji DSM
Amerykanskiego Towarzystwa
Psychiatrycznego.




Autyzm Atypowy

* Autyzm atypowy, termin uwzgledniony w klasyfikacji ICD - 10,
F84.1. Postuzyt do opisania nietypowego przebiegu autyzmu i
stanowi dos¢ niejednorodng klase diagnostyczng
przeznaczong dla tych przypadkéw dzieci, ktore nie spetniajg
wszystkich kryteriow diagnostycznych, wymaganych do
postawienia diagnozy autyzmu.

« Owa nietypowosc¢ polega na braku zaburzen w jednym z trzech
osiowych obszarow (interakcji spotecznych, komunikowania
sie i wyobrazni) (F84.11), wieku wystgpienia (w 3 roku zycia lub
pozniej) (F84.10), a takze wieku oraz symptomatologii (F84. 12).

* Autyzm atypowy charakteryzuje si¢ mniejszg liczbg objawow
typowych dla autyzmu oraz pozniejszym ujawnieniem sie
choroby, najczesciej wystepuje z gtebokim uposiedzeniem
umystowym lub specyficznymi zaburzeniami rozwoju mowy.




Jednostki —autyzm i autyzm atypowy, a takze dzieciece
zaburzenia dezintegracyjne stanowig spektrum tego samego
zespotu klinicznego o troche innej manifestaciji klinicznej.

Autyzm atypowy moze obejmowac zréoznicowana grupe dzieci, z
ktorych czesc cierpi na powazne zaburzenia rozwoju i wykazu1e
okreslone symptomy autyzmu, a u innych zas wystepuja
niewielkie opoznienia rozwojowe i we wczesnym wieku pewne
czynnosci kompulsywne, z ktorych potem najczesciej
wyrastajq.

Problemem jest to, ze klinicysci zbyt czesto nie moga dojs¢ do
porozumienia, czy u dziecka wystepuje autyzm, czy autyzm
atypowy. Kryteria s wcigz mato sprecyzowane, a co za tym
idzie réznice miedzy autyzmem atypowym oraz autyzmem
typowym s3a nadal zbyt subtelne.




Autyzm z wysokim poziomem funkcjonowania
(High Functioning Autism — HFA)

Termin ten jest od lat uzywany w krajach anglojezycznych przez
niektorych klinicystow preferujgcych ten rodzaj rozréznien
diagnostycznych.

Okreslenia tego uzywa sie do opisania dzieci o dobrze
rozwinietych zdolnosciach intelektualnych (inteligencji
mieszczacej sie w granicach normy) i najczesciej w sytuacji gdy
dziecko we wczesnym dziecinstwie miato cechy klasycznego
autyzmu, a pozniej dzieki wczesnej interwencji logopedycznej
nauczyto sie méwic i uzywac ztozonych zdan, oraz nabyto
podstawowe umiejetnosci spoteczne.




Rzadziej jest uzywany wobec dzieci, ktore we wczesnym okresie
rozwoju nie mialy cech klasycznego autyzmu, miaty iloraz
inteligencji na poziomie przecietnym lub powyzej i nie wystapito
klinicznie istotne opo6znienie rozwoju mowy. Wtedy osoba
diagnozowana jest jako majaca zespoét Aspergera (Asperger’s
Syndrome).

Wysoko funkcjonujgca osoba z autyzmem nie jest oficjalng jednostka
diagnostyczna, ale pojeciem, ktére uzywane jest przez lekarzy,
psychologow, pedagogoéw.

Zyskalo najwieksza popularnos¢ w Stanach Zjednoczonych.



Autyzm z niskim poziomem
funkcjonowania (Low-Functioning
Autism — LFA)

Termin uzywany w celu podkreslenia, iz
u osoby z diaghoza autyzmu
wspotwystepuje uposledzenie
umystowe. Zapis taki nie stanowi
jednak odrebnej jednostki
diaghostycznej. Pojawia sie natomiast

przy diagnozie funkcjonalne| dziecka |
ma znaczenie opisowe.



Autystyczne Kontinuum

L. Wing, juz w 1979 r. zaproponowata okreslenie - autystyczne
kontinuum dla zobrazowania, ze autystyczne zachowania oraz
zwigzane z nimi trudnosci mozna rozpatrywac jako pewien ciagly
wymiar.

Termin ten wskazuje na znaczne zréznicowanie populacji osob
dotknigtych autyzmem, podkreslajac tym samym, ze wsrod nich
znajdujq sie zarowno osoby z ciezka formg zaburzenia i z réznymi
nieprawidtiowosciami, jak i te majace znacznie lzejsze zaburzenie, w
mniejszym stopniu zaktdécajgce rozwoj dziecka.

Autorka doktadnie opisata wiekszg grupe dzieci z objawami quasi-
autystycznymi i tym samym pokazata, jak bardzo sa one podobne do
dzieci z autyzmem, jezeli chodzi o ich_trudnosci z relacjami
spotecznych i porozumiewaniem sie

Podejscie to sugeruje, iz aby poznac to zaburzenie, nalezy badac dzieci
o0 réoznym nasileniu symptomow autystycznych.

Kontinuum mozna okresli¢ przez rozlegtosc¢ i glebokos¢é symptomoéow.



Nastepna nasuwajgca sie watpliwosc¢ to, czy autyzm
wczesnodzieciecy traktowac jako jednostke
nozologiczng, czy jako zespot behawioralny.

Mozna powiedziec, ze z jednej strony jako jednostke,
nozologiczng, gdyz wystepuje w podrecznikach
psychiatrii i roznych liczacych sie klasyfikacjach.
Mozna takze powiedzie¢, ze nie jest to jednostka
nozologiczna, poniewaz nie ma do dnia dzisiejszego
ustalone] jednoznacznie etiologii.

Bezpieczniej jest go traktowac jako zespot
behawioralny, co nasuwa kolejng zagadke - jakie
objawy sa typowe dla autyzmu i ile ich musi wystapic,
aby mozna go byto rozpoznac.




- Jak wiadomo L. Kanner wyroznit dwa tzw. objawy
osiowe: silna autystyczna izolacja od otoczenia
ludzkiego i lekowo-przymusowa potrzeba zachowania
identycznosci swiata przedmiotow. Uwazat, ze autyzm
dzieciecy stanowi odrebng od schizofrenii i psychoz
dzieciecych kategorie zaburzen.

* Wielu autoréw (M. Creac, F R.Volkmar, Barthelem)
podaje liste objawow charakterystycznych dia
autyzmu w konsekwencji pozostawiajgc szeroko
otwarty problem, ktére z tych objawow sa osiowe dla
autyzmu.

 Trudnosc¢ diagnostyczna polega na tym, ze
poszczegodlne symptomy wystepuja takze w innych
zespotach psychopatologicznych, a petny ich zestaw




Roznicowanie autyzmu od innych zaburzen rozwoju.
Dylematy diagnostyczne

Rozpoznawanie zaburzen psychicznych, w tym
autyzmu uwzgledniajgce rozwojowe roznice ma
stosunkowo niedtuga historie. Jeszcze do 1980 r.
(DSM-IIl) wszystkie powazne zaburzenia psychiczne
u dzieci i mtodziezy byty traktowane jako
schizofrenia, a zaburzenia autystyczne jako bardzo
wczesna manifestacja schizofrenii.




« Autyzm definiowany | diagnozowany jest
gtownie na podstawie zewnetrznych
objawow.

 Wiedze o zaburzeniu dziecka uzyskuje si¢
przez obserwacje jeqo zachowan.

 Pomimo pewnych mozliwosci, jakie daja
wspotczesne opracowania kryteriow
diagnostycznych (DSM-IV-TR, 2000, DSM-V,
2013; ICD-10, 1992), wciagz trudna jest
jednoznaczna i pewna diagnoza kliniczna.



+ Klasyfikacja zaburzen ze spektrum autyzmu
nadal jest dos¢ pitynna i nie istnieje jedna
,oficjalna” grupa klasyfikujgca cate
spektrum zaburzen.

 Podejmowane s3a liczne badania majace na
celu wyjasnienie watpliwosci, ktore dotycza
mozliwosci trafnego rozpoznawania ryzyka
spektrum autyzmu (Autism Spectrum
Disorder - ASD) we wczesnym okresie
rozwoju dziecka.



* Psychiatria dzieci i mtodziezy zmaga sie do
dzisiaj z problemem diagnozowania zaburzen
psychicznych u osOb w okresie
iIntensywnego rozwoju fizycznego |
emocjonalnego, a wigc na tle specyficznej
dynamiki rozwojowej.

 Objawy zaburzen typowe dla autyzmu u
matych dziecl sg jeszcze na tyle mato
uksztattowane, majg lekkie natezenie, ze
diagnostyka kliniczna, a szczegolnie
diagnoza roznicowa przysparza specjalistom
wiele trudnosci.



« Zdarza sie czesto, ze podczas wywiadow, rodzice na
zadawane pytania wedtug list diagnostycznych,
odpowiadaj3: ,,tak, ale czasami macze] ..y NI
zawsze tak samo sie zachowuje....", ,,w tej sytuacL
zachowule sie tak...., ale w innej robi COS innego..
1tp. Zatem nasuwajq SIQ wtedy watpliwosci, czy
kryterium diagnostyczne jest spetnione czy nie.

 Tym bardziej, ze w poczatkowym etapie procesu
diagnostycznego obraz zaburzen funkcjonowania
dziecka w roznych jednostkach klinicznych jest
bardzo zblizony, co dodatkowo utrudnia wstepne
rozpoznanie, a nawet bledy w decyzjach
diagnostycznych.



Szczegolnie przy wspolwystepowaniu objawy
jednego zaburzenia pokrywajg sie z symptomami
innego zaburzenia. Mogq sie zazebiac, nawzajem
powodowac, wystepowac rownoczesnie w roznych
kombinacjach oraz natezeniu lub zmieniac€ sie z
czasem.

Symptomy charakterystyczne dla autyzmu moga
wystepowac rowniez w przypadku innych zaburzen.

Zachowania, ktore nalezatoby uznac€ za spetniajgce
kryteria innych niz autyzm zaburzen psychicznych
czesto sa przypisane autyzmowi.




Do najczestszych zaburzen, ktorych réznicowanie z
autyzmem na poziomie objawowym sprawia
problem diagnostyczny nalez3:

inne zaburzenia wchodzace w kategorie
,catosciowe zaburzenia rozwoju”’, zwtaszcza
zespot Aspergera oraz rozlegte zaburzenia
rozwojowe blizej nie okreslone (PDD,NOS),

opoOznienie rozwoju/ uposledzenie umystowe,
zaburzenia lekowe,

zespot nadpobudliwosci psychoruchowej z
deficytem uwagi (ADHD),



zaburzenia rozwoju mowy | jezyka,
niperleksija,

psychopatia,

npsychonerwica,

otepienie wczesnodzieciece Hallera,
psychoza symbiotyczna Mahler,
dezintegracja osobowosciowa,
zespot Retta,




zaburzenia niewerbalnego uczenia sie
(NLD),

mutyzm selektywny,

zaburzenia obsesyjno-kompulsywne,
schizofrenia

dezintegracja osobowosciowa,
zaburzenia zachowania | emocii,
deprywacja emocjonalna,

gtuchota (agnozja stowna),

choroba sieroca



Watpliwosci diagnostyczne dotyczg takze dzieci, ktore znajduja
sie w ,,sferze posredniej”, ,,granicznej”. Istniejg wtedy dylematy
co do tego, czy ich profil zaburzenia, rzeczywiscie jakosciowo i
ilosciowo spetnia gtéwne osiowe kryterla diagnostyczne dla
autyzmu. S3 to dzieci, ktére majg jedynie delikatne rysy
autyzmu.

Czesto sg okreslane jako majace: ,,cechy autystyczne”,
~tendencje autystyczne”, ,,czesciowy autyzm”, ,,opoznienie
rozwojowe podobne do autyzmu” i inne. Powodem stawiania
takiej diagnozy przez specjalistow jest sytuacja, gdy u dziecka
obserwuje sie wyrazne uposledzenie w jednej ze sfer
funkcjonowania typowych dla autyzmu.

Nie jest to jednak do konca zasadne postepowanie, gdyz nie
spotyka sie dzieci, u ktérych uposledzenie bedzie wyraznie
jednakowe we wszystkich trzech sferach zaburzen
charakterystycznych dla autyzmu.




Utrudnienia w rozpoznawaniu
objawow autyzmu u matych dzieci:

niejednorodny czas wystapienia pierwszych
symptomow (od urodzenia do 36 m. zycia)

- ich rézne nasilenie w czasie, nie udaje okreslic sie
jednego poziomu natezenia

- okolicznosci w jakich najczesciej sie pojawiaja
(czynniki biologiczne i wptyw najblizszego

srodowiska), moga by¢ rézne i w roznym stopniu
podziata¢ na dziecko



ogolny rozwéj psychofizyczny dziecka, czesto zdeterminowany
przez zaburzenia wspoétwystepujace (epllepSJa zaburzenia
hiperaktywne, zaburzenia lekowe, obsesyjno - kompulsywne,
zaburzenia semantyczno-pragmatyczne) oraz uposledzenie
umystowe (wspotchorobowosc)

roznice w zakresie specyficznych objawow, ktére moga u
poszczegolnych dzieci réznic€ sie intensywnosciag i stopniem
natezenia,

brak jednoznacznych wskaznikow autyzmu, ktorych
stwierdzenie umozliwitoby sformutowanie trafnej diagnozy — nie
istnieja symptomy typowe wytacznie, jedynie dla tego
zaburzenia - autyzmu

podobienstwo w obrazie klinicznym autyzmu i innych zaburzen
(np. uposledzenia umystowego, zaburzen rozwoju jezyka i
mowy, zaburzen semantyczno-pragmatycznych, afazji),



- zmiany zachodzace wraz z uptywem czasu w obrazie zaburzenia,

niedostateczny poziom wiedzy | niekompetencja
profesjonalistow majacych kontakt z malymi dzie¢mi (lekarzy
pierwszego kontaktu, pediatrow, psychiatrow, neurologéw
dzieciecych, pracownikow opieki spotecznej, pielegniarek
srodowiskowych, kuratoréw),

trudnosci w nawigzywaniu przez diagnoste kontaktu z
dzieckiem, tzn. im dziecko mtodsze, tym trudniej ustali¢, czy
brak wspotdziatania z jego strony jest skutkiem psychopatologii
rozwoju, czy tez wynika z innych przyczyn (np. brak kontaktu
wzrokowego, zaburzong komunikacja, fobig, mutyzmem,
nadwrazliwoscig sensoryczng),



Rodzice jako pierwsi
obserwatorzy swoich dzieci

Badania oparte na spostrzezeniach rodzicow
wskazuja, ze niektore dzieci moga manifestowac
atypowe zachowania i deficyty rozwoju juz w ciagu
pierwszych miesiecy zycia po urodzeniu, natomiast
Inne czasami w 2 lub 3 roku zycia, po okresie
typowego przebiegu wczesnego rozwoju.

Przecietnie rodzice zaczynajg zauwazac problemy
rozwojowe okoto 19 miesigca zycia dziecka,
niewielka grupa widzi rézne nieprawidlowosci przed
ukonczeniem 1 roku zycia, a znaczna wiekszos¢
dopiero w wieku 2 lat.



Z praktyki wynika, ze dzieje sie to jednak
najczesciej w 2 roku zycia, jesli rozwoj
jest znacznie opozniony.

Opisy zachowan dzieci zamieszczone
przez matki (rzadziej przez ojcow) na
forach internetowych, potwierdzaja
mozliwosc postawienia wczesnej
diagnozy zagrozenia autyzmem



Niektorzy profesjonalisci sugeruja
rodzicom by poczekac z diaghoza do
czasu, gdy dziecko skonczy 3 lata,
poniewaz wiedza na temat jego
trudnosci bedzie wowczas petniejsza i
tatwiej bedzie o trafng diagnoze
(lekcewazg pierwsze objawy, szukaja
innych, bezpiecznych wyjasnien dla
tego stanu)



Z reguly diagnoza autyzmu formutowana
Jjest dopiero po 36 miesigca zycia.

W ostatnich latach znaczaco wzrosta
liczba dziecl, u ktorych autyzm jest
rozpoznawany przed ukonczeniem

przez nie 4 |at.



DLACZEGO?

Wtedy tatwiej wyeliminowac¢ inne mozliwe
zaburzenia (op6znienia rozwoju,
uposledzenie umystowe, zaburzenia
rozwoju jezyka i mowy, niewerbalne
trudnosci w uczeniu sie, zaburzenia
semantyczno-pragmatyczne, ADHD |
iInne)



Przyczyny dla ktorych autyzm nie jest
rozpoznawany
w ciagu 2 pierwszych lat zycia

1. Przed ukonczeniem 2 roku zycia obraz zachowania
dziecka moze nie by¢ wystarczajaco jasny, by moc
sformutowac diagnoze

2. Jesli dziecko jest uposledzone umystowo, symptomy
autyzmu mogaq zostac zlozone na karb uposledzenia
umystowego — trudno to zréznicowac

3. Istotny element diagnozy stanowi ocena rozwoju
mowy, tak dtugo, jak diugo nie mozna jej w petni
dokonac, diagnoza moze byc¢ trudna



4. U niektorych dzieci autystycznych wystepuje okres
wzglednie prawidiowego rozwoju, a symptomy
autyzmu pojawiajg sie pozniej, nawet po ukonczeniu
przez dziecko 2 lat

5. Rodzice moga nie by¢ swiadomi problemow
wystepujacych w funkcjonowaniu dziecka lub tez
wierzyc, ze wynikajg one z indywidualnego tempa
rozwoju, sa przekonani, ze dziecko samo nadrobi
zalegtosci w rozwoju i zachowaniu



Zrodta pozyskiwania danych na
temat wczesnego rozwoju dziecka

Retrospektywne informacje pochodzace od rodzicow — z
przyczyn oczywistych subiektywne, obarczone btedem
emocjonalnego zaangazowania, czesto znieksztatcone przez
miniony czas, a takze wiedze o ewentualnych diagnozach, jakie

juz zdgzono sformutowac.

Domowe nagrania video — sporzgdzone w wielu rodzinach przy
okazji waznych wydarzen w zyciu dziecka, np. jego pierwszych
urodzin. Z badan wynika, ze w takim materiale mozna odnalezc¢
wyrazne wskazniki zaburzen rozwoju juz u bardzo matych dzieci.

Zapisy pochodzace z kontrolnych badan lekarskich - dzieciw
wieku 12 i 18 miesiecy. Okazuje sie, ze informacje (opisy)
uzyskane w przypadku dzieci 12 —miesiecznych nie réznig sie
zazwyczaj u dzieci diagnozowanych pozniej jako autystyczne.



Niepokojace objawy zaburzen
autystycznych u matych dzieci

W 1 ROKU ZUCIA (analiza na podstawie nagran
sporzadzonych przez rodzicow):

. brak usmiechu w sytuacjach spotecznych,
. zubozona aktywnosc¢,
. brak tworzenia wspolnego pola uwagi,

. hieodpowiednia w stosunku do kontekstu ekspresja
mimiczna,

. tatwo rozproszona uwaga,
. stabe napiecie miesniowe.
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Typowe zachowania autyzmu u dzieci w
wieku 12 miesiecy:

Wyodrebniono cztery zachowania, ktore wystepujg u okoto 90% dzieci
z autyzmem w wieku 12 miesiecy i ktére wyrdzniajg je od
rowiesnikow rozwijajgcych sie prawidtowo i od dzieci
Z opoznieniem rozwoju:

1. BRAK PATRZENIA W STRONE INNYCH OSOB
2. BRAK REAKCJI NA WELASNE IMIE
3. BRAK WSKAZYWANIA

4. BRAK POKAZYWANIA LUB PODAWANIA PRZEDMIOTOW

Za najbardziej diagnostyczny wskaznik uznano
brak patrzenia nainnych ludzi!!!




Wczesne symptomy do 12 miesiaca zycia
— sygnaty alarmowe

* Brak usmiechu na widok matki (do konca 3 miesigca
zycia)

* Brak reakcji wyciggania rak do bliskich osob (do
konca 6 miesigca zycia)

« Brak zainteresowania nowa zabawka (do konca 6
miesigca zycia)

 Brak gaworzenia (do konca 9 miesigca zycia)

« Brak gestu wskazywania palcem (do 10 miesigca
zycia)

« Brak reakcji na wtasne imie (do 10 miesigca zycia)

* Brak pierwszych stow (do 12 miesigca zycia)



Dyskretne symptomy autyzmu
u niemowlat w wieku 9-12 miesiecy:

W tym okresie udaje sie zaobserwowac:

1.SLABA ORIENTACJE WZROKOWA (TAKZE WOBEC
BODZCOW NIESPOLECZNYCH)

2. OPOZNIONA REKACJE NA WEASNE IMIE (moze byé
wskaznikiem zaburzen rozwoju juz u 8-10 m.
niemowlat)

3. UNIKANIE BYCIA DOTYKANYM PRZEZ INNA OSOBE



Gtowne sygnaly ostrzegawcze dla
autyzmu w rozwoju spotecznym dziecka
ponizej 18 miesigca zycia:

1. BRAK UCZESTNICZENIA W INTERAKCJACH - W DIADZIE,
TWORZENIA WSPOLNEGO POLA UWAGI (WSKAZYWANIA,
PODAZANIA WZROKIEM)

2. OGRANICZONA ZDOLNOSC NASLADOWANIA

3. ZABURZONE ROZPOZNAWANIE EMOCJI | SYNCHRONIA
EMOCJONALNA (maskowata twarz, brak wyrazania emociji)

4. OGRANICZENIA W OKAZYWANIU PRZYWIAZANIA



Objawy autyzmu
w 2 roku zycia:

Analiza nagran sporzadzonych przez rodzicow
ujawnifa:

B WNBRP

o O

Ignorowanie innych ludzi

. Preferowanie samotnosci
. Unikanie kontaktu wzrokowego
. Brak postugiwania sie typowymi gestami

(np. pa, pa)

. Ograniczony sposob wyrazania emocji
. Niezwykte, ,,dziwaczne” pozy ciata
. Mata aktywnos¢, niska ciekawosc¢ swiata



- Wystepowanie pojedynczych problemow nie
musi wskazywac na autyzm. Zazwyczaj
kluczowe obawy nasilajg sie dopiero wtedy,
gdy zaczynaja sie mnozyc¢ drobne symptomy,
z ktorych zadne samo w sobie nie wydaje sie
Istotne.

- Im wiecej sposrod wyszczegolnionych
(typowych) zachowan mozna zaobserwowac
u dziecka, tym wieksze jest ryzyko zaburzen
W jego rozwoju — w kierunku catosciowych
zaburzen w rozwoju



Narzedzia diagnostyczne do badan
przesiewowych matych dzieci

Kwestionariusz Autyzmu w Okresie
Poniemowlecym - Checklist for Autism in
Toddlers - CHAT (od 18 miesiaca zycia)
opracowany przez S. Baron-Cohen’a, J.
Allen’a, Ch. Gillberg’a (1992)

| Jego zmodyfikowana wersja Modified
Checklist for Autism in Toddlers - M-CHAT
(od 24 do 30 miesigca zycia), z 1999 roku,
autorstwa DL. Robins, D. Fein, ML. Barton, J.

A. Green



Kwestionariusz Autyzmu w Okresie Poniemowlecym -
Checklist for Autism in Toddlers — CHAT
(od 18 miesigca zycia)

Obszary w ktorych rozwoj dzieci
autystycznych przebiega prawidiowo

| odpowiadajace im punkty kwestionariusza:

1. zabawy w bliskosci fizycznej z opiekunem
- Al

2. rozwoj motoryczny — A3
3. wskazywanie prezadajgce — A6
4. zabawy funkcjonalne — A8



Obszary w ktorych rozwoj dzieci
autystycznych przebiega nieprawidiowo |
odpowiadajace im punkty kwestionariusza:

1. zainteresowania spoteczne — A2

2. zabawy spoteczne — A4

3. zabawy ,,na niby” —A51B 3

4. wskazywanie preinformujace - A71B 4
5. wspolna uwaga — A9



G. Baird i in. prowadzac przez wiele lat badania
kontrolne nad wprowadzeniem CHAT’A do badan
przesiewowych ogolnej populacji wykryli:
jego wysoka specyficznosc (wiekszos¢ dzieci, ktore nie
zaliczyto pozytywnie CHAT’A, nie otrzymaty po6zniej
diagnozy autyzmu)
| pozytywng wartosc¢ prognostyczng (wiekszosc¢ dzieci,
ktore nie zaliczyly CHAT’A byta po6zniej diagnozowana
jako autystyczna).

W trakcie prowadzonych wieloletnich badan okazato
sie jednak, ze jest to narzedzie mniej czute na
tagodniejsze symptomy autyzmu, gdyz dzieci
diagnozowane pozniej jako PDD-NOS czy AS badz z
autyzmem atypowym nie zostaty wychwycone w wieku
18 miesiecy w badaniach z uzyciem CHAT’A.



W 1999 roku DL. Robins, D. Fein, ML. Barton,
J. A. Green (publikacja wyjsciowa w 2001)
dokonali w nim zmian | zaproponowali jego
zmodyfikowang wersje

- M-CHAT, gdzie wykluczyli obserwacje
prowadzong przez lekarza, a rozszerzyli ilosc¢
pytan kierowanych do rodzicow.

Tym samym podniesli jego uzytecznosc¢
praktyczng w badaniach przesiewowych
dziecl 24-misiecznych.



 Mimo obiecujacych doniesien badawczych, do
chwili obecnej nie sg stosowane zadne
biologiczne markery pozwalajace wykrywac
autyzm.

 Badania przesiewowe sg zatem skupione na
obserwacji rozwoju dziecka.

 Pojawia sie w zwigzku z tym potrzeba
wypracowania spojnego obrazu wczesnego
profilu rozwojowego, ktory bytby utatwieniem
dla specjalistow w rozpoznawaniu ASD u
bardzo matych dzieci.



Przykiad rozwiazan w zakresie
wczesnego diagnozowania ASD w USA

Postepowanie rekomendowane przez
Amerykanska Akademie Neurologii
(AAN), Towarzystwo Neurologii
Dzieciece] (Child Neurology Society) i
Amerykanska Akademie Pediatrii
(AAP).



Poziom pierwszy: rutynowa obserwacja
rozwoju dziecka

 Podczas kazdej wizyty kontrolnej u lekarza pediatry
i wspotpracujacych z nim innych specjalistow; w
oparciu o kwestionariusze, skale rozwojowe,
diagnostyke funkcjonalng itp.

 Bezwzgledne wskazania do natychmiastowe]
ewaluacji: brak gaworzenia, wskazywania palcem
lub innych gestow do 12 m. z., brak pojedynczych
stow do 16 m. z., brak dwuwyrazowych
spontanicznie wypowiadanych zdan (nie
echolalicznych) do 16 m. z., regres w zakresie mowy
i umiejetnosci spotecznych w kazdym wieku.




Badania laboratoryjne:
Badania audiologiczne,

Badanie stezenia otowiu we krwi, jezeli
wystepuje patologiczne taknienie,
sktonnosc do zjadania materiatow
niejadalnych)

Specyficzne badania przesiewowe dla
autyzmu (CHAT, M-CHAT, Autism
Screening Questionnaire 1 in.)



Poziom drugil: diaghoza
ewaluacja autyzmu

* Formalne procedury diagnostyczne
przeprowadzane przez doswiadczonych

specjalistow
» Okreslenie profilu rozwojowego
* Rozszerzone badania laboratoryjne

(jezeli istniejg wskazania)
Zrédto: P.A. Filipek, P.J. Accardo, S. Ashwal et al., Practice parameter: screening and

diagnosis of autism —report of the Quality Standards Subcommittee of the American
Academy of Neurology and the Child Neurology Society. Neurology. 2000;55: 468 — 479



Szczegotowa ocena dziecka z
podejrzeniem ASD stawia przed
specjalista trzy gtbwne wyzwania
diagnostyczne:

» okreslenie ogolnego poziomu
funkcjonowania dziecka

e postawienie ostateczne] diaghozy

* okreslenie (w miare potrzeb) zakresu
badan dodatkowych



Kryteria diagnostyczne

Miedzynarodowa Klasyfikacja Choréb (International Classification of
Diseases - ICD-10) Swiatowej Organizacji Zdrowia — WHO (1992)

Wielu badaczy i praktykow postuguje sie klasyfikacja
ICD-10 gdzie Autyzm Dzieciecy wystepuje fgcznie z
Psychoza Dezintegracyjng i Schizofrenig Dziecieca w
podrozdziale poswieconym Psychozom Okresu
Dziecieceqgo.

W odréznieniu od innych rozdziatéw tej klasyfikacji,
rozdzial poswiecony zaburzeniom psychicznym |
zaburzeniom zachowania zawiera opisy kliniczne,
ktore pozwalaja na zapoznanie sie z najczesciej
wystepujacymi, charakterystycznymi dla danej
choroby symptomami oraz wskazowki do diagnozy
roznicowej.




W obecnej edycji ICD-10 autyzm dzieciecy jest definiowany przez
nastepujace kryteria:

a) nieprawidtowy lub zaburzony rozwéj przed trzecim rokiem zycia,
b) jakosciowe zaburzenia kontaktow spotecznych,
c) jakosciowe zaburzenia procesu komunikacii,

d) ograniczony, powtarzajacy sie i stereotypowy wzor zachowan i
zainteresowan,

e) brak istnienia symptomoéw innych gtebokich zaburzen oraz
specyficznych chorob.

Ta klasyfikacja zostata opracowana w dwu wersjach: oddzielnie
dla celéw klinicznych i dla celéw badawczych.

W ICD-10 (1992) w obrebie klasy Catosciowe Zaburzenia
Rozwojowe oddzielne miejsca zajmuja: Autyzm, Autyzm
Atypowy, Zespot Retta, Inne Dzieciece Zaburzenia
Dezintegracyjne oraz Zespoi Aspergera.



Podrecznik Diagnozy i Statystyki Zaburzen Rozwoju Psychicznego

(Diagnostic and Statistic Manual of Mental Disorders)
DSM

W IV edycji — DSM (1994), ustalono precyzyjne okreslenie wieku
wystgpienia pierwszych objawéw (przed 30 miesigcem zycia),
(w poprzedniej edycji-wymagano jedynie okreslenia poczatku
pojawienia si¢ symptomow: w okresie niemowlecym lub w
dziecinstwie).

Zaburzenia Autystyczne zaliczane sa do Rozleglych Zaburzen
Rozwojowych (PDD) i umieszczone sa pod numerem 299.0 jako
osobna kategoria zaburzen w grupie pozostatych zaburzen
rozwojowych.

Ma to na celu oddzielenie autyzmu od uposledzenia
umystoweqo, rozwojowych zaburzen jezyka i innych

specyficznych trudnosci w nauce, od schizofrenii oraz

schizoidalnych zaburzen osobowosm




W opisie przyjmuje si¢ perspektywe rozwojowa,
uwzgledniajgca przejawy patologicznego zachowania
sie osOb autystycznych w obrebie kazdego z trzech
gtownych obszarow:

kontaktow spotecznych,
komunikac|i werbalnej | pozawerbalne]

aktywnosci i zainteresowan, wystepujacych w
zaleznosci od wieku zycia i poziomu rozwoju

Wedtug przyjetych kryteriow diagnostycznych o zaburzeniach
autystycznych u dziecka mozna moéwic wtedy, gdy wystepuje co
najmniej 6 jakosciowo opisanych objawow, sposrod trzech grup
symptomow, w tym przynajmniej po dwa objawy z grupy A,
jeden z B i jeden z C; przy czym kazda z grup obejmuje cztery
objawy.




DSM - V (2013)

od kontinuum do spektrum zaburzen

« W DSM V diagnozowane dotychczas oddzielnie
poszczegolne catosciowe zaburzenia rozwojowe,
czyli zaburzenie autystyczne, zaburzenie Aspergera,
dzieciece zaburzenie dezintegracyjne oraz
catosciowe zaburzenie rozwojowe nieokreslone
zostaly potagczone w jedna kategorie diagnostyczng —

,2zaburzenie spektrum autyzmu” (autism spectrum
disorder).

« Kategoria nadrzedna nosi nazwe ,,zaburzenia
neurorozwojowe”, co zgodne jest ze wspotczesnym
ujmowaniem autyzmu (Pisula, 2012, Rutter, 2005,
Volkmar & Lord, 1998).



« Autorzy zmian tftumacza te decyzje tym, ze
odroznianie dotychczasowych zaburzen spectrum
autystycznego od prawidtowego rozwoju oraz od
zaburzen ,,nie ze spektrum” jest trafne i rzetelne,
natomiast ré6znicowanie pomiedzy zaburzeniami ze
spektrum bywa znacznie utrudnione.

* Przyczyng jest zmiennosc¢ w obrazie klinicznym
zaburzenia nastepujaca wraz z dojrzewaniem osoby |
postepem w terapii, czesto rowniez zaposredniczona
przez nieprawidtowosci w rozwoju jezyka czy
wspolwystepujace zaburzenia (np.: uposledzenie
umystowe, padaczke, zaburzenia genetyczne)
bardziej niz przez specyfike samego zaburzenia.



* Ponadto autorzy projektu uwazaja, ze
traktowanie autyzmu jako spektrum
lepie] odzwierciedla obecny stan wiedzy
na temat jego klinicznego obrazu.

« Tym samym znika z klasyfikac]i
kategoria catosciowych zaburzen
rozZwoju.




Druga zasadniczg zmiang w nowych kryteriach diagnostycznych jest
zastgpienie dotychczas wyodrebnianych obszaréw autystycznej triady
w diade.

Ta zmiana odzwierciedla dane z literatury, ktore wskazuja, ze w wielu
przypadkach zaklasyfikowanie zachowania do kategorii spotecznej lub
komunikacyjnej pozostaje arbitralne, co dotyczy na przyktad kontaktu
wzrokowego, ekspresji twarzy czy uzywania gestow.

W nowych kryteriach ocenie beda podlega¢ dwa obszary
nieprawidlowosci:

(1) deficyty spoteczno — komunikacyjne
(2) ograniczone zainteresowania i powtarzane zachowania.

Tym samym potgczono w jeden obszar deficyty w komunikowaniu sie i
w zachowaniach spotecznych. Do obszaru drugiego wigczono
nieobecne wczesniej w kryteriach zaburzenia sensoryczne (zarébwno
obronnos¢ jak i poszukiwanie doznan). Postawienie diagnozy
wymagac bedzie stwierdzenia wszystkich trzech objawéw z dymensji
pierwszej, oraz przynajmniej dwoéch z drugiej



Podstawowymi celami klasyfikacji DSM-IV, Vi ICD -10 jest
ujednolicenie diagnozy, utatwienie komumkacp miedzy
klinicystami i teoretykami oraz dokonanie opracowan
statystycznych dotyczacych rozpowszechnienia zjawiska.

Pomimo badan i usprawniania procesu
diagnostycznego, problem réznicowania autyzmu od
innych zaburzen jest nadat obecny.

Najwiecej trudnosci przysparza ciggle specjalistom
odroznienie autyzmu od innych rozlegtych zaburzen
rozwojowych, ktorych symptomy na pewnym etapie

rozwoju sg podobne badz takie same, a nawet
laczone.

Dodatkowym problemem jest brak
wystandaryzowanych narzedzi umozliwiajgcych
zdiagnozowanie autyzmu.



