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PORUCHY AUTI'STIC'K'EHO SPEKTRA:
PORUCHY VYVIJEJICIHO SE MOZKU
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Clanek prezentuje zakladni a komplexni prehled sougasnych informaci o problematice autismu, jeho klasifikaci, etiopatogenezi, diagnos-
tické schéma, diferencialni diagnostiku a terapii. Je uréen praktickym Iékaiim pro déti a dorost, ktefi se s touto velmi zavaznou poruchou
mnoha psychickych funkei u détskych pacientli ¢asto setkavaji z Iékafl jako prvni.
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AUTISTIC SPECTRUM DISORDERS: ABNORMALITIES OF EARLY BRAIN DEVELOPMENT

The report has given a basic and complex survey of contemporary information concerning the problems of autism, its classification,
etiopathogenesis, diagnostic algorithm, differential diagnosis and therapy. It is determined to general practitioners working with children
and adolescents because they, as the first of physicians, often meet this highly severe disturbance of many psychic functions occurring
in children patients.
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Uvod

Autismus je téZkou, sloZitou a komplexni vadou
vyvijejiciho se mozku s postizenim mnoha psychic-
kych funkci. V sou€asnosti je vymezen jako klinicky
behaviordini a developmentalni syndrom a je mozna
pouze fenomenologicka diagnostika, nikoliv etiolo-
gicka (s ¢astecnou vyjimkou u Rettova syndromu).
Autistické dité pfedstavuje enormné velkou psychic-
kou zatéz pro celou rodinu a sociélni a spolecenské
dopady jsou rovnéz velmi zdvazné. Autistické déti
na prvni pohled vypadaji zdravé, tedy hlavné bez
zjevnych fyzickych vad, ale ve velké vétsiné pfipadd
bohuZzel nejsou schopny samostatného Zivota ani
v dospélosti (4). Autismus, stejné jako mentaini re-
tardace, poruchy psychického vyvoje a nékteré po-
ruchy chovani a emoci, je v sou¢asnosti fazen mezi
neurovyvojové poruchy.

Zdkladni definice a vymezeni pojmu

Autismus (odvozeno od feckého slova ,autos =
sam") je star8i a znagné vzity zkrdceny nézev pro
celou skupinu poruch, jez jsou v poslednich letech
souhrnné a novéji oznaCovéany spoleénym zastfe-
Sujicim nazvem ,,pervazivni vyvojové poruchy
(PDD, Pervasive Developmental Disorders) nebo
autistické spektrum (ASD, Autistic Spectrum Di-
sorders)“. Moderni koncepce poruchy oznaduje ve
snaze vystihnout bohatou kvantitativni i kvalitativni
Skalu kombinovaného postizeni ,autistické spekt-
rum* také jako ,autistické kontinuum®. Novéjsi nazvy
lépe vystihuiji riznorodost mnohocetnych a skute¢né
wvSepronikajicich = pervazivnich" postizeni kognitiv-
nich, emocnich a neurobehavioralnich funkci, které
zahrnuji tfi hlavni okruhy klinickych projevd, kterymi
jsou: deficity v socidlnim chovani, nedostatky
ve verbalni a neverbaini komunikaci a omezené
a repetitivni schéma chovani i zajmu (17).

Epidemiologie autismu

VétSina studii do konce 90. let 20. stoleti
udavala prevalenci détského autismu okolo éisla
0,4/1000 a prevalenci SirSiho autistického spektra
2,0/1000. Odhady prevalence vyvozené ze dvou
metaanalyz publikovanych v r. 1999 byly 1,0/1 000
pro klasicky autismus (détsky, Kannerdv typ) a pro
SirSi autistické spektrum 2,0/1000. V novéjSich
studiich v letech 2000-2001 byla prevalence au-

tismu mezi 1,7/1000-4,1/1000 a pro spektrum au-
tistickych poruch dokonce az 5,8/1 000-6,7/1 000.
Obvykle udavany pomér postizenych chlapcd
k divkdm je 3:1 az 5:1. Pfi asociaci zavazného
mentélniho postizeni pfibyva postizenych divek
a pomér se méni na 2 chlapce: 1 divce. Bohuzel,
vzhledem k absenci jednozna¢ného specifického
diagnostického markeru (biologického nebo ge-
netického) se nelze jednoznaéné vyslovit k faktu,

Dotaznik The Checklist for Autism in Toddlers (CHAT)

Dr Simon Baron-Cohen, Cambridge (www.autism.ndi.com/chat.htm
Screeningovy dotaznik pro vytipovani podezfeni na autismus u batolat (1,6-2 roky)

A. Otazky rodiciim:
1. Ma dité rado, kdyz je houpete na kolenou apod.?
. Méa zéjem o druhé déti?
. Leze rado na véci (napf. po schodech apod.)?
Hraje si rado na schovavanou (bububu-kuk)?

Ukazuje vaSe dité prstem, aby dalo najevo, ze néco chce?
Ukazuje vase dité prstem, aby dalo najevo sviij zajem o néjakou véc?

2

3

4

5. Hraje si nékdy na néco ,jakoby" (pfedstird) — napf. vafi ¢aj v détském nadobicku?

6

7.

8. Umi si hrat spravné s malymi hrackami (napf. auticky nebo kostkami), aniz by je jenom dévalo do pu-

sy, ohmatavalo nebo odhazovalo?

9. Nosi vam dité nékdy néjakeé véci, aby vam je ukazalo?

B. Pozorovani lékare

1. Navazalo s vami v pribéhu celého vySetfeni dité ocni kontakt?
2. Upoutejte pozornost ditéte, pak ukazte pfes mistnost na néjaky zajimavy

ano-ne
ano-ne
ano-ne
ano-ne
ano—-ne
ano-ne
ano-ne
ano-ne

ano-ne

ano—-ne
ano-ne

predmét a feknéte: ,Podivej se, tam je (ndzev hracky).” Pozorujte oblicej

ditéte. Podivalo se dité na to, co jste mu ukazovali?

3. Upoutejte pozornost ditéte, pak mu dejte miniaturizovany $élek s konvickou a feknéte: ,Das si Salek ¢a-
je?“ Predstira dité, jakoby si nalévalo ¢aj, pilo ho apod.?*

4. Reknéte ditéti: ,Kde je svétlo?” nebo ,Ukaz mi svétylko. Ukazuje dité svym ukazovéckem na svétlo?**

5. Umi dité postavit véZ z kostek? (Pokud ano, z kolika? Pocet kostek...)

ano-ne

ano-ne
ano-ne

* Pokud mlzete u ditéte vyvolat jiny priklad symbolické hry, skérujte tuto polozku ano.

** Opakujte otazku s medvidkem nebo jinym pfedmétem mimo dosah ditéte, pokud dité nerozumi slovu ,svétlo®.
Abyste mohli skérovat ,ano“, musi se vam dité podivat do obliceje v dobé, kdy ukazuje.

5 ,klicovych“ polozek: A7 a B4 = protodeklarativni chovani

B2 = monitorovani pohledu
A5 a B3 = symbolicka hra
Orientaéni vyhodnoceni:

Neplnéni vSech 5 ,kliGovych* polozek = vysokeé riziko autismu
NepInéni 2 ,klicové“ polozky (A7 a B4), ale pIni alespon 3 z ostatnich = stfedni riziko autismu
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pro¢ je zaznamendvan narlst prevalence a zda je
skute¢ny, nebo jen zdanlivy (12).

Etiopatogenetické poznamky

Vime, Ze autismus, diky svému velmi Sirokému
spektru klinickych projevil a zavaznosti, ma mnoho
rliznych etiologii, které se pak promitaji do nékolika
riznych spolenych patogenetickych mechanizmi.
Plati, Ze autismus je jednou z mnoha multidimenzi-
onélné definovanych poruch vyvoje mozku, ktera
pak postihuje komplexni chovani ¢lovéka. Vyvoj
mozku probiha prenatainé i mnoho let postnatalné.
Je to vyvoj mozkovych struktur; propojent, rist a vyvoj
neuronalnich siti a vyvoj mozkové neurochemie (neu-
rotransmitert a neuromodulatord). To vSe je jisté také
pod kontrolou gend, ale i hormon, a pod jedine¢nym
vlivem prostfedi, kterému je kazdy jedinec vystaven od
narozeni az do smrti, a tyto enviromentaini vlivy mohou
rovnéz vyznamné modulovat jeho chovani i fenotyp.
Poznatky v této oblasti se s velkou intenzitou hromadi
uz od konce 20. stoleti a od té doby je pIné akceptovan
i nazor o neurobiologické podstaté autismu.

ProtoZe autismus i pfes sv0j charakteristicky
behavioralni fenotyp postrada jednotnou nebo spe-
cifickou patologii, chapeme jej v medicinském pojeti
jako syndrom, nikoliv chorobu. Rdmcové je z pohledu
etiopatogeneze rozliSovan ,idiopaticky (primarni,
ne-syndromovy) autismus®, kdy etiologie a Casto
ani patogeneze zatim nejsou znamy, a ,,autismus
symptomaticky, syndromovy, sekundarni“. Syn-
dromovy autismus je ¢asto, ale ne pravidelng, spojen
s mentdini retardaci. Jeho pfikladem mize byt autis-
mus u Angelmanova syndromu, u syndromu fragilni-
ho-X-chromozomu, velo-kardio-facidlniho syndromu
vznikajiciho z delece chromozomu 22q11.2, u vroze-
né vyvojové vady mozku nebo tfeba po prodélani kon-
genitalni rubeoly. Ale pozor, Zadna z téchto etiologii
neni specificka pro samotny autismus, protoZe zname
i déti s obdobnou genetickou a jinou nemoci, ale bez
autismu. Etiologie jsou postupné objevovany, a proto
je logické, Ze se bude poCet jedincl s idiopatickym
autismem snizovat. Stejné tak je jasné, Ze i behavio-
ralni nomenklatura se bude postupné propracovavat
ameénit s tim, jak bude pokracovat vyzkum.

Intenzivni vyzkum neurochemie uvadi nalezy
svédCici pro dysregulace nékterych neuromediatord,
ale vysledky jsou mnohdy nejednotné, nebo dokon-
ce az kontroverzni. Jisté ale je, Ze asi u 40% autis-
tu je registrovano v krvi zvy$eni hladin serotoninu,
a v disledku toho jsou pak nizsi synaptické hladiny
serotoninu v mozku (7, 8). Vzhledem k tomu, ze sé-
pfibuznych autistickych pacientt, je to povazovano
za dulezity marker tzv. ,rodinného” autismu. Nékteré
jiné prace u jinych pacientt ukazuji spise snizeni hla-
din sérového serotoninu a dalsi rozporupina zjisténi
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ohledné katecholaminii (dopaminu, norepinefrinu
a epinefrinu) a endogennich opioidnich systému.
Moderni neurozobrazovaci a funkéni me-
tody in vivo nebo neuroanatomické nalezy post
mortem odhaluji zmény v nejriznéjSich ¢éastech
centrélni nervové soustavy (CNS). Byly publikovany
desitky studii s nalezy MRI. Souhrnné Ize vystopovat
nékteré shody i rozpory. Shodné a ¢asto jsou uda-
vany strukturalni zmény v mozkové kire (pfedevsim
tempordiniho a frontalniho laloku post mortem),
mozkovém kmeni, limbickém systému a cerebellu.
Funkéni magneticka rezonance pfinasi pocho-
pitelné rovnéz mnohé zajimavé poznatky. Tieba
funkéni aktivace mozkovych struktur pfi expozici
obrazk( tvafi a nezivych pfedmétl ukazuje, ze déti
i dospéli s autismem vyhodnocuiji obrazky tvari stej-
né jako zdravi lidé nezivé pfedméty. To znamena,
Ze pacienti s autismem lidské tvafe vnimaji pouze
jako nezivé pfedméty. Autisté vykazuji hypoaktivaci
pravého gyrus occipitotemporalis lateralis a obou-
stranné amygdaly. Toto zji§téni vzbudilo velkou po-
zornost i z jiného ddvodu. Obdobné nalezy jsou totiz
i u pacienttl se schizofrenii. Pfi znalosti vyvoje kon-
cepce autismu, kdy byl autismus zcela jednoznaéné
od schizofrenie oddélen, je ale mozné, Zze nékteré
z deficitd u autismu a schizofrenie jsou pfece jen na
stejné biologické bazi. To je ale zatim jen hypoté-
za (1). Neuroanatomické ndlezy a neurohistopa-
tologické nélezy post mortem popisuji zvySenou
hustotu malych a pevné namackanych neuroni
v entorhindlnim kortexu (Gichové kire) a v nékterych
jadrech amygdaly a hippocampu (struktury limbic-
kého systému) a mensi pocet Purkyfovych bunék
v mozecku. Je zndmo, Ze limbicky systém je dllezity
pro u¢eni a pamét a Zze amygdala hraje roli v emo-
cich, Uzkosti a chovani. Mozedek je modulatorem
mnoha rozmanitych mozkovych funkci a ma také
vliv na proces uceni, anticipaci, motorické plano-
vani, pfedstavivost a planovani spravné ¢asové po-
sloupnosti vykonavanych €innosti. Proto byly a jsou
amygdala, hippocampus, frontéini lalok a mozecek
v centru zajmu tv(rch biologickych modeld autismu.
Celkové ale histopatologické a neuroananatomické
nalezy musime vnimat jen jako abnormity jednotli-
vych funkénich struktur a jejich patologii korelovat
pouze s konkrétnimi symptomy autismu, nikoliv spe-
cificky s autismem jako syndromem a celkem (6).
V poslednich letech se jednoznaéné mnozi zasadni
dlkazy pro rozhodujici vyznam genetiky (15). Té-
mér kazdy mésic se objevuji nové a nové poznatky
a nové genetické abnormity u pacientl s autismem,
protoze polovina humanniho genomu je do vyvoje
a funkce mozku zapojena. Vysledkem genetickych
vyzkumd je nutnost vnimani autismu v rdmci tzv.
,komplexniho modelu choroby” na genetickém za-
kladé, obdobné jak to bylo u diabetu nebo cévnich
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onemocnéni srdce (5). Autisticky fenotyp je zfejmé
determinovan nepfiznivou kombinaci alel nékolika
genl. Pfedpoklada se existence predisponujiciho
polygenniho systému sestéavajiciho z 5-10, ale moz-
nd i vice gend. Jiz byly publikovany abnormity na
chromozomu 7, ktery je zapojen do vyvoje cerebella,
na chromozomu 11, kde jsou nékteré z gend zod-
povédné za metabolizmus monoamin( a rlstovych
faktord, na chromozomu 15, kde je také i chromo-
zomalni porucha pro Angelman syndrom, ktery vy-
kazuje silnou asociaci s autismem, chromozomu 17
s tzv. serotonin transporter genem, chromozomu 13
a tak bychom mobhli jesté dlouho pokracovat. Dilezi-
tym klinickym aspektem genetickych vyzkum je, Ze
v ddsledku novych genetickych studii rodin a dvojéat
se opét rozSifila a popravdé i zménila koncepce au-
tismu a zacal byt vniman ,,$irsi autisticky fenotyp*,
i kdyz v soucasné dobé je naddle doporu¢ovano
vyhradit tento pojem jen vyzkumu. Nedavné studie
pfibuznych autisti prvniho stupné v genealogickych
studiich jednoznaéné potvrdily vyrazné vyssi vyskyt
typicky autistickych projev(, i kdyz nesplfovaly kom-
pletni kritéria pro diagndzu autismu.

Za védecky jednoznacné neprokdzanou je v mi-
nulosti ¢asto zmiflovana postvakcinacni etiologie au-
tismu (11), coZ je informace duleZita pro pediatrickou
praxi. Jedna se zde spiSe o vékovou koexistenci apli-
kace vakciny s oziejmenim a rozpoznanim pfiznaku
autismu nebo autistickym regresem.

Aktudlné platné klasifikace

Oficialniho uznani se novému pojeti autismu do-
stalo v americkém Diagnostickém a statistickém
manualu americké psychiatrické asociace DSM-III
(3), kde byl poprvé pouZit termin ,,pervazivni vyvo-
jové poruchy*, ktery byl vymezen definici ,naru$eni
vyvoje mnohoCetnych zakladnich psychologickych
funkei®. Termin PDD byl vybran proto, Ze nejpfesnéji
vystihoval sloZitost této klinické poruchy. Autismus byl
odlien od schizofrenie a jinych psychéz predevsim
pro sviij stacionarni priibéh a absenci psychotickych
symptom0 jako napf. halucinaci. Vzapéti nové nazval
De Myer et al. ,vysokofunkénimi autisty” autistické
pacienty s normalni inteligenci (10) a Lorna Wingova
prosadila vyraz Asperger(iv syndrom pro podskupinu
déti dfive oznaCovanych jako ,autistiéti psychopati®
(18). Od r. 1988 se dale rozsifuje a vyviji pojeti a kon-
cepce autismu, coz odrazeji novéjsi terminy ,poru-
cha autistického spektra“ (2) a ,autistickd mnozina“
(29). Aktuéini DSM-IV (1994) zahrnuje pod PDD pét
moznych diagnéz. Mimo USA, a tedy i v Ceskych ze-
mich je pouzivana Mezinarodni klasifikace nemoci
Svétové zdravotnické organizace (MKN-10) (14).
Oba klasifikacni systémy se navzajem ponékud lisi.
Predevsim DSM-IV obsahuje méné diagnostickych
jednotek nez MKN-10 a atypicky autismus je v ni pfi-
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Tabulka 1. Pervazivni vyvojové poruchy autistického spektra (srovnani klasifikacnich systému)

DSM-IV diagndzy*
autisticka porucha
Aspergerova porucha

détska desintegrativni porucha
Rettova choroba

PDD-NOS (jinak nespecifikované pervazivni vyvojové poruchy)

atypicky autismus
zadna odpovidajici DSM-IV diagnéza

MKN-10 diagnézy**
détsky autismus
Aspergeriv syndrom

jiné desintegrativni poruchy
Rettlv syndrom
atypicky autismus
jiné PDD
nespecifikované PDD
— hyperaktivni porucha
* s mentalni retardaci
** se stereotypnimi pohyby

Tabulka 2. Diagnosticka kritéria MKN-10 pro détsky autismus (F84,0)

A. Abnormalni nebo naruseny vyvoj je patrny pred vékem tfi let, a to nejméné v jedné z nasledujicich oblasti:
1. receptivni nebo expresivni fe¢ uzivana v socialni komunikaci;
2. vyvoj selektivnich socidlnich vazeb nebo reciproéni socidlni interakce;

3. funkéni nebo symbolicka hra.

B. Celkem musi byt pfitomno nejméné Sest symptomi uvedenych pod bodem 1, 2 a 3, pficemz nejméné dva

z bodu 1 a nejméné jeden jak z bodu 2, tak z bodu 3:

1. Kvalitativni abnormality v reciproéni socialni interakci se projevuji nejméné ve dvou ze Etyf nasledujicich oblasti:
- neschopnost pfiméfené uzivat pohledu z o¢i do oéi, vyrazu tvare, postoje téla a gest k socialni interakci;
— neschopnost rozvijet (zplisobem primérenym mentalnimu véku a navzdory hojnym pfilezitostem) vztahy
s vrstevniky, které se tykaji vzajemného sdileni zajmda, aktivit a emoci;
- nedostatek socialné emocni reciprocity, coz se projevuje naruSenou nebo deviantni reakci na emoce ji-
nych lidi, nedostatecné pfizptisobovani chovani socidlnimu kontextu, nebo slaba integrace sociélniho,

emocniho a komunikativniho chovant;

— chybi spontanni snaha o zabavu, zajmy nebo aktivity s jinymi lidmi (napf. ukazovat, pfinaSet predméty za-

jmu jinym lidem nebo na né upozorfovat).

2. Kvalitativni abnormality v komunikaci jsou zfejmé alespori v jedné z nasledujicich oblasti:

- rozvoj mluvené feci je opozdén nebo Uplné chybi a neni snaha tento nedostatek kompenzovat pouziva-
nim gest nebo vyrazem tvére jako alternativniho zpisobu komunikace (Gasto chybi predchézejici komu-

nikativni zvatlani);

— relativni neschopnost zacit nebo udrzet konverzaci (at uz je schopnost feci na jakékoli Grovni), kde je tie-
ba reciprocné reagovat na komunikaci jiné osoby;
— stereotypni a opakujici se pouzivani jazyka nebo idiosyntaktické uzivani slov nebo frazi;
- nedostatek riiznych sponténnich her ,jakoby* nebo (v mladi) spolecenskych her.
3. Omezené, opakujici se a stereotypni vzorce chovani, zajmd a aktivit se projevuji alespori v jedné z nasledujicich

oblasti:

— stalé zabyvani se jednim nebo vice stereotypnimi a omezenymi zajmy, které jsou abnormalni co do obsa-
hu nebo zaméreni, nebo jednim nebo vice zajmy, které jsou abnormalni ve své intenzité a presné vyme-

zeném druhu, i kdyZ ne v obsahu a zaméreni;

— zdanlivé kompulzivni Ipéni na specifickych, nefunkénich rutinach nebo rituélech;
— stereotypni a opakujici se motorické manyry, které zahrnuji bud’ poklepavani, krouceni rukama nebo prs-

ty, anebo komplexni pohyby celého téla;

— zéjem o ¢asti pfedmétli nebo nefunkéni prvky hraéek (jako je napi. viiné, omak, hluk nebo vibrace, které

vytvareji).

C. Klinicky obraz nelze pficist jinym pervazivnim vyvojovym porucham: specifické vyvojové poruse receptivni fe-
¢i (F80,2) se sekundarnimi socidlné emocnimi problémy, reaktivni poruse vztaht (F94,1) nebo dezinhibi¢nimu ty-
pu naklonnosti (F94,2), mentalni retardaci (F70-F72), nékteré pfidruzené poruse emoci nebo chovani, schizofrenii
(F20-) s neobvykle ¢asnym vznikem a Rettové syndromu (F84,2).

fazen ke kategorii pervazivni vyvojova porucha jinak
nespecifikovand (PDD-NOS). Srovnani dvou platnych
klasifikacnich systémi pfinasi tabulka 2. Postupné
pfes veskeré diskuze nardsta konsenzus, Ze tit PDD
ve skuteCnosti pfedstavuje kontinuum (spektrum), a ve
védecké oblasti nariistd poznani o jeho genetické pod-
staté véetné ,SirSiho autistického fenotypu®.

Hlavni klinické projevy autismu,
subtypy autismu a dalsi pojmy
Rozhoduijici pro stanoveni diagnézy je zjisténi
nedostatkl ve tfech zékladnich okruzich, tzv. beha-
vioralné kognitivni tridda podle Wingové, pficemz
za nejzésadnéjsi a dominujici jsou v posledni dobé
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povazovany reciproéni socialni deficity. Tfi zakladni

okruhy problém0 jsou nasledujici:

1. omezeni reciprocnich socialnich interakci

2. omezeni reciproéni komunikace verbalni
a neverbalni

3. omezeniimaginace (fantazie) s chudym a ste-
reotypnim repertodrem chovani a zdjmd.

stvi. Vzhledem k vyvoji a zrdni mozku je doporucova-
no odloZit definitivni stanoveni diagnézy na vék kolem
3 let u détského autismu, u atypického autismu to ma-
Ze bytionéco pozdéji a u Aspergerova syndromu je to
mozné zhruba az v 6 letech véku. Nékteré symptomy
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jsou ale pfitomny, a dokonce rodi¢i rozpoznavany jiz
v kojeneckém véku (13, 20). Nastup pfiznakd autismu
je nejCastéji pozvolny a plizivy v pribéhu prvniho
roku Zivota, ale zhruba 30-39% piipadl napfi¢ ce-
lym autistickym spekirem se ozfejmi tzv. autistic-
kym regresem Feci a chovani, tedy pomérné nahle.
Dle naSich zkuSenosti vSechny vyvojové dosazené
schopnosti ditéte pfed regresem nemusi uz byt zce-
la normalni. Pravé regres dosud uzivanych nékolika
malo jednoduchych sllivek je ¢asto tim, co pfivadi déti
a jejich rodice ve véku asi 18 mésicl poprvé k Iékafi.

V rdmci autistického spektra je rozliSovano né-
kolik hlavnich typ0, které se v Fadé projevil shoduiji,
ale také lisi. Zafazeni pacienta do konkrétni podsku-
piny ma svoje pevné stanovend diagnosticka kritéria
v MKN-10 klasifikaci.

Détsky autismus F 84.0
(€asny infantilni autismus, klasicky
autismus, Kanneriv syndrom)

Naru$eni se projevi uz pfed tfetim rokem Zivo-
ta. AZ 70% déti provazi mentdlni postizeni r(izného
stupné. Chovani a projevy jsou kvantitavné stejné
vyrazné ve vSech tfech zakladnich okruzich, dité je
extrémné uzavieno do sebe. Tento typ je obecné
povazovan za ,klasicky“ a byva oznaCovan také jako
»jadrovy autismus®. Jeho diagnostika obvykle nepfi-
nasi problémy. Porucha je 3-4x ¢ast&j$i u chlapct
nez u divek.

Aspergeruv syndrom F 84.5

Mnohé pfiznaky jsou obdobné jako u détského
autismu, ale 1Q je normalni, v nékterych slozkach az
nadnormalni. Je Casto vynikajici mechanické pamét.
Re¢ je normalni, témé&F normaini, nékdy dokonce hy-
pertrofickd. Déti jsou pfedCasné vyspélé, konvenéni,
pedantické. V oblibé maji povrchni konverzaci a men-
torovani. Vyskytuiji se poruchy vyslovnosti, zviastnos-
ti dikce a zvlastni intonace feci, exprese byva lepsi
nez porozuméni, hlas mdze mit neobvyklé zabarveni
(napt. nizky, skfipavy). Je vyraznd pfevaha postize-
nych chlapct. Pomér chlapcl a divek je 8: 1. Rutinni
chovani a ritudly jsou celkové na vy$Si Urovni a [épe
propracované. Soucasné se vyskytuje neobratnost
jemné i hrubé motoriky. Typické pro tuto podskupinu
jsou zvlastni az neobvyklé zajmy a specifické doved-
nosti realizované ¢asto az s fanatickym zaujetim.

Atypicky autismus F 84.1
(v DSM-1V: pervazivni vyvojova porucha
nespecifikovana)

Tato podskupina pacientli byvé diagnostikova-
na az po tfetim roce zivota a je nejvice diagnosticky
problematickd. Pokud dité neni téZzce a hluboce
mentdalné postizeno (IQ nad 35), pak sem zafazu-
jeme ty déti, které maji vzhledem k intelektovym
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Tabulka 3. Diagnosticka kritéria MKN-10 pro Aspergertiv syndrom (F84,5)

A. Nepfitomnost klinicky vyznamného celkového zpozdéni mluveného nebo receptivniho jazyka nebo kognitivniho vy-

schopnostem behavioralni problémy v zakladni tria-
dé symptomd jednoznacné disproporéné rozlozeny,

nebo ty, u kterych problémy v jedné ze tii oblasti
téméF chybi. V kazdém pfipadé problémy v beha-
viordlni triadé musi byt v jednoznaéné disproporci

voje. Diagndza vyzaduije, aby dité uzivalo jednotliva slova kolem véku dvou let nebo dfive. Schopnost si sdm pomoci,
adaptacni chovani a zajem o okoli béhem prvnich ti let by méla byt na drovni normainiho rozumového vyvoje. AvSak
motorické milniky mohou byt o néco opozdény a je obvykla pohybova nemotornost (i kdyz to neni nutny diagnosticky
rys). Bézné jsou ojedinélé specialni dovednosti, tykajici se ¢asto abnormalnich zajma, ale pro diagndzu se nevyzaduiji.

k celkové Grovni intelektu. Daleko V&tsi problém B. Pfitompost kv;litativvnll’ho r_wgru,é_eni vzéjlemné spcié_lpi irlwtelralfce (kritéria stvejrlé j?ko pro gutismus).’.KvaIitativnl’ ab-
normality v reciproni socialni interakci se projevuji nejméné ve dvou ze ¢tyf nsledujicich oblasti:
s diagnostikou tohoto typu autismu je u déti s téz- — neschopnost piimafen uzivat pohledu z o&i do o&i, vjrazu tvate, postoje téla a gest k socialni interakci;
kym a hlubokym mentéinim postizenim (1Q pod 35). — neschopnost rozvijet (zplisobem pfiméfenym mentalnimu véku a navzdory hojnym pfilezitostem) vztahy s vrstev-
Nejvice pomahé posouzeni trovné a kvality soci- niky, které se tykaji vzajemného sdileni zajma, aktivit a emoci;
L , L, ) L - nedostatek socialné emocni reciprocity, coz se projevuje naruSenou nebo deviantni reakci na emoce jinych lidi,
alnich interakci. Kazdy zname i hluboce mentainé nedostateéné prizpisobovani chovani socidlnimu kontextu, nebo slab integrace socialniho, emoéniho a komu-
postizené dité, které mimikou ¢i pantomimikou pozi- nikativniho chovani;
tivné a potédené reaguje na svoji matku, jiné blizké — chybi spontanni snaha o zabavu, zéjmy nebo aktivity s jinymi lidmi (napf. ukazovat, pfindSet pfedméty zajmu ji-
. o . . nym lidem nebo na né upozoriovat).

osoby nebo hracku. Pfi1Q pod 20 se ale obé diagno- C. U jedince se vyskytuji neobvykle intenzivni vymezené z&jmy nebo omezené opakuijici se stereotypni vzorce cho-
zy mohou kombinovat a rozliseni je velmi problema- vani, zajmi a aktivit (kritéria stejnd jako pro autismus, avsak obvykle se nevyskytuje ani pohybovy manyrismus,
tické. Dokéze to jen vysoce erudovany odbornik. ani zajem o Casti pfedmétd nebo nefunkéni prvky hracek).

D. Poruchu nelze pfi¢ist zadnym jinym typlm pervazivni vyvojové poruchy: simplexni schizofrenii (F20,6), schizotyp-

Rettiv syndrom F 84.2
Geneticky heterogenni syndrom s incidenci

ni poruse (F21), obsedantné-kompulzivni poruse (F42), anankastické poruse osobnosti (F60,5), reaktivni a dezin-
hibované pfichylnosti v détstvi (F94,1 a F94,2).

Tabulka 4. Kritéria MKN-10 pro Rettiv syndrom (F84,2)

1:10000 znamy pouze u divek byl poprvé popsan A Prenatéini a perinatalni obdobi je zdanlivé norméini, zdnlivé norméini je i psychomotoricky vyvoj béhem prvnich

v roce 1965. V 75-85 % piipadu byl abnormaini gen 5 mésicl a obvod hlavy pfi narozeni je rovnéz normalni.

rozpoznén na distélnim diouhém raménku X chromo- B. Dochézi ke zp?rrjglenivrll']stulhlavyv mez.i 5 mésicia 4.Iet¥ a ke ztraté ,ziskanvych funkér)!'chl manuélnjch dov@zdnosti_
Lo . B mezi 5 a 30 mésici, coz je zaroven spojeno s komunikaéni dysfunkci, zhorSenou socialni interakci a chabé koordi-

zomu (gen MECP2-metyl-CpG-binding protein). Vy- novanou (nestabilni) chlizi a/nebo pohyby trupu.

vojovy syndrom je charakteristicky obdobim normél-  C. Je t&Zce postizena expresivni a receptivni fe¢ a dochézi k téké psychomotorické retardaci.

niho &i téméf normalniho vyvoje do 7-24 mésicl, pak  D. Dochézi ke stereotypnim pohybim rukou kolem stfedni osy (jako je napF. kroutivé svirani rukou nebo ,mycich“ po-

se objevuje regres a dochazi ke ztraté manualnich
a verbalnich dovednosti. Je zpomalen rist hlavy,

hybU rukou) v dobé, kdy se objevila ztrata Gcelovych pohybl rukou nebo pozdéji.

Tabulka 5. Kritéria MKN-10 pro jinou desintegracni poruchu v détstvi (F84,3)

objevuji se stereotypni pohyby rukama typicky pi- A. Vyvoj je zdanlivé normalni nejméné do véku dvou let. Pro diagnézu se vyzaduje, aby nejméné do dvou let existo-

L, “ a divk {sch icelng vala normalni, véku pfiméfend schopnost komunikace, socialnich vztahd, hry a adapta¢ni chovani.
pominajici ,myti ‘a vka n.enl SC _Opna ruce uce n.e B. Priblizné v dobé zacatku poruchy dochazi k definitivni ztraté dfive ziskanych dovednosti. Diagnéza vyzaduije kli-
pouzivat. Ochuzuji se socidlni z&jmy a schopnosti. nicky vyznamnou ztratu dovednosti (nejen neschopnosti uzivat je v urgitych situacich) alespor ve dvou z nasledu-
Déle se vyskytuji epizody hyperventilace, problém jicich 0b|§sﬁi -
se zvykanim potravy, pozdéji se vyviji ataxie trupu _ E):;)reswm nebo receptivni fe¢
a Sk0|Iéza é| knySkO|I62a Ve|m| éaSlO b)'/Vé pfldl’ufe- — socialni dovednosti nebo adaptaém’ chovani
na epilepsie. Divky konéi téZzce mentéalné postizené. — kontrola mikce a defekace

- motorické dovednosti
o - C. Kvalitativné abnormalni socidlni fungovani je zfejmé nejméné ve dvou z nésledujicich oblasti:
Détskad disintegracni porucha T . — T p——r T . ' 7 .
o ) . — kvalitativni abnormality v reciproni socialni interakci (typu definovaného u autismu)

(DD Disintegrative Disorder) F 84.3 — kvalitativni abnormality v komunikaci (typu definovaného u autismu)
(Hellerova psychéza) - omezené, opakujici se a stereotypni vzorce chovani, zajmd a aktivit, véetné motorickych stereotypl a manyrovani

Jedna se o vzacné onemocnéni. Vyvoj ditéte - celkovd zirdta zdjmu o pfedmétyaokoli , 5

D. Poruchu nelze pficist jinym typim PDD, ziskané afazii s epilepsii, elektivnimu mutismu, Rettové syndromu nebo

probihd normdiné zhruba do 2,5-4 (maximalné az
do 6-10 let) a pak se objevuje regres feci, chovani
autistického typu a rozpad kognitivnich schopnosti
jedince vCetné objeveni se enurézy a enkoprézy.
V nékterych vzéacnéjSich pfipadech se ztracené
schopnosti mohou ¢asem znovu objevit.

Na rozdil od autismu s regresem disintegrativni
porucha vznika pozdéji nez v obvyklych 18-38 mési-
cich, tedy az mezi tfetim a Sestym rokem, nebo dokon-
ce azdo 10 let véku. Re¢ se jiz vyvinula a dité celkové
pusobilo mentainé normainim dojmem. Tento stav byl
dfive oznaCovan jako disintegrativni psychéza nebo
Hellerova psychéza. V soucasnosti jej nazyvame dét-
skou disintegrativni poruchou (DD Disintegrative Di-
sorder). Regres pfi DD nema jinou specifickou pficinu
nez autisticky regres. Rozdil mezi autistickou regresi

v kognitivni regresi a vysledek je celkové katastrofi¢-
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schizofrenii.

16j8i nez u pocetnéjSich déti s Casnéjsi regresi, které
jsou klasifikovany jako autistické. Tyto rozdily jsou
pravdépodobné disledkem rlzného stadia maturace
neuronalnich mozkovych siti v r(izném véku.

Autismus s regresem

Asi u tfetiny déti napfi¢ celym autistickym spek-
trem Ize v pribéhu jejich raného détstvi Zjistit regres
nebo stagnaci fe¢i, komunikace a hry po jejich pu-
vodné zdanlivé normainim vyvoji. Regrese je Casna,
pfed tfetim rokem véku, obvykle mezi 18. a 24. mési-
cem. Po této regresi obvykle nasleduje rizné dlouhé
stabilizované obdobi, které mize trvat mésice, ale
i roky. Potom nasleduije urcité zlepSeni, nikoliv vSak
kompletni uzdraveni. Vzdy uvazujeme o Rettové
syndromu nebo vzacnych neurometabolickych po-
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ruchéch, ale obvykle zlstava hledani specifické pfi-
¢iny regresu negativni. Velmi éasto jsme pravé u této
podskupiny autistickych déti konfrontovani s dotazy
rodicu, zda regres nezpisobila vakcinace nebo za-
hajeni dochazky do matefské Skolky. Odpovéd zni
,ne", jde pouze o ¢asovou koincidenci.

Diagnostika
a diferencidlni diagnostika

Detailni voditka pro stanoveni diagnézy poruch
autistického spektra poskytuii kritéria MKN-10. Ne-
zbytné doplnéni tvofi dotaznikové a observaéni 8ka-
ly, kterych existuje velka plejada. V bézné praxi psy-
chologl je nejpouzivanéjsi CARS (Childhood Autism
Rating Scale). Pro ¢asnou detekci poruchy Ize vyuzit
Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT).
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Ten mohou snadno ve své praxi vyuzit i prakticti dét-
§ti 1ékafi, a je proto pfilohou tohoto ¢lanku. Dotaznik
slouzi pediatrovi pouze k zakladni orientaci, zda by
dité¢ mohlo byt autistické. Pokud se vak ve svém
podezfeni utvrdi, potom by tyto déti jako ,rizikové
pro autismus”“ mél co nejdfive odeslat k definitivni-
mu stanoveni diagndzy k psychologovi, psychiatro-
vi nebo détskému neurologovi. V naSem souboru
205 autistickych déti jsme zjistovali prodlevu mezi
vékem prvnich rozpoznanych symptom{ autismu ro-
di¢i a vékem stanoveni diagndzy. Jednoznaéné jsme
zjistili, ze déti jsou k diagnostice odesilany pozdé,
az po nékolika letech a kontaktech s odbornou ve-
fejnosti, kdy rodie marné u svého ditéte upozorfuji
na ,néco zvlastniho“ (16). Pikladem dalSich Skl je
CAST (Childhood Asperger Syndrome Test), ASSQ
(Asperger Syndrome Screening Questionnaire)
a pro vyzkumné ucely velmi podrobnd $kala ADI-R
(Autism Diagnostic Interview) a ADOS (Autism Di-
agnostic Observation Schedule). Velmi dilezita je
zkusenost a praxe vySetfujiciho a diagnostikujiciho
psychologa nebo Iékafe. V diferencidlni diagnostice
z pohledu psychiatra je nutné rozpoznat jiné psychi-
atrické jednotky jako napf. schizofrenii s Gasnym po-
Catkem, specifické poruchy fe€i a jazyka, mentalni
retardaci, elektivni mutismus a socialné tzkostnou
poruchu v détstvi. Détsky neurolog cilené patra po
Skale neurogenetickych syndromd, jako je Angelma-
ndv, Downly, fragilniho X chromozomu, tuberdzni
sklerézy a fadé dédicnych poruch metabolizmu, kde
autismus muze byt pouze jednim z projevl. Velmi
zajimavou diferencialné diagnostickou skupinou
jsou dal8i neurovyvojové vady, zvlasté ty s poruchou
feci a epileptiformnimi vyboji v EEG. Jde pfedevsim
o Landau-Kleffnerv syndrom, ESES (elektricky sta-
tus epilepticus ve spéanku), epileptiformni autisticky
regres a epileptiformni disintegrativni poruchu.

| kdyz nejCastéjSim zjisténim je normalni neuro-
logicky nalez, jsou mozné nejriiznéjsi dalsi abnormi-
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ty, €asto napf. centraini hypotonicky syndrom, moto-
ricka neobratnost nebo paretické projevy. Neurolog
soucasné diagnostikuje nejcastéjsi komorbidity, jako
zhruba ve 40 % pfipadu epilepsii a v 70 % psychomo-
torickou retardaci. Autistické déti mohou rovnéz trpét
poruchami spanku, doprovodnymi gastrointestinalni-
mi potizemi nebo dalSimi psychiatrickymi poruchami.
Velmi €asto jsou zjiStény poruchy zraku nebo sluchu.
Kromé neurologického, psychiatrického a psycholo-
gického vySetfeni doplfiujeme vzdy vySetieni ORL,
foniatrické a logopedické vySetfeni se zhodnocenim
sluchu a feci, elektrofyziologické vySetieni, nejlépe
véetné video EEG a spankového zaznamu, struk-
turélni vySetfeni mozku idealné MRI, screening na
dédicné vady metabolizmu a genetiku.

Terapeutické moznosti

V minulych desetiletich bohuzel selhaly pokusy
vyvinout léky, které by byly specificky Uéinné na ,ja-
drové projevy autismu®, tedy naruseni komunikace,
socialni problémy a abnormdlini zajmy. Hlavni meto-
dy U¢inné na zmiréni téchto symptom0 jsou nadale
¢asné vychovné intervence, specialné-pedagogické
vedeni autistickych déti, behavioralni a edukacni te-
rapie. Skutecné védecké ovéfovani jejich Ucinnosti
je dosud velmi obtizné a dle nékterych autort i pfi
¢asnych intervencich az sporné (9). Velmi dilezité
jsou programy, které uéi rodice, jak s témito proble-
matickymi détmi spravné jednat. Soucasné je vzdy
tfeba jim poskytnout psychoterapii a dle moznosti
i pomoc v socialni oblasti.

Farmakoterapie neuroleptiky, nékterymi antide-
presivy, psychostimulancii, agonisty alfa 2-adrener-
gnich receptorl (clonidin) a selektivnimi serotonin-
reuptake inhibitory maze byt G¢innd na rizné kompli-
kujici a doprovodné behavioralni problémy, jako jsou
afektivni labilita, iritabilita, hyperaktivita, nepozornost,
agrese, sebeposkozovani, stereotypie a onanie. Musi-
me si ale uvédomit, Ze psychofarmaka jsou jen lécbou

symptomatickou, a zlstavaji tak Ié¢bou dopliikovou.
VétSina autistickych pacientl jejich nasazeni vibec
nepotfebuje, protoze i tyto Iéky mohou u nékterych
druhotné nepfiznivé plsobit na naladu a chovani. Za
neucinnou a obsolentni je dnes povazovana lééba
vitaminy, sekretinem, alergologickd a imunologicka
medikace, stejné tak jako specifické dietetické pfi-
stupy nebo antibiotika s protikvasinkovou Uéinnosti.
V nékterych vyjime¢nych pfipadech mize byt néktera
z téchto terapii efektni na doprovodné zdravotni poti-
Ze, které bychom ale stejné I€€ili i u neautistickych pa-
cientli. Rozhodné neni G¢innd na jadrové symptomy
autismu, a neni proto na jeho terapii indikovana.

Zavér

Ve vyzkumu autismu doSlo k velkému pokroku
a vysledkem je, ze se radikdlné zménila koncepce
jeho pojeti smérem ke kontinuu, tedy ke kvantitativni
i kvalitativni $kale symptomd od mirného autismu az
k velmi tézkému postizeni. Nicméné i dnes jsme da-
leko od jasného pochopeni patofyziologie a etiologie
a stéle jesté zOstavaji Cetné zahady a paradoxy. Do-
sud nezndme ani farmakologické moznosti t¢inné na
tzv. jadrové symptomy autismu, stejné jako kauzaini
IéCbu. Zda se, ze ucinné mohou byt nékteré pedago-
gické a behaviordini intervence. V kazdém pfipadé
spravné, a pokud mozno véasné stanoveni diagnézy
pfinasi v mnoha pfipadech Ulevu stradajicim rodictm,
ktefi trpi socidlnim nezajmem svych déti, protoze je
nechapou a nerozumi jim. Spravna diagnostika pfinasi
porozuméni a pochopeni, moznost véasného zahaje-
ni behavioralnich a pedagogickych intervenci a velmi
nutné psychologické i sociélni podpory rodiné.
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