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ozpoznawanie zaburzen autystycznych
— studium przypadku

Diagnosing autistic disorders — case report

STRESZCZENIE
Wstep. W ostatnich latach coraz czesciej rozpoznajemy autyzm u dzieci. Moze to wynika¢ z wiekszego zainteresowania
tym problemem oraz z rosngcej Swiadomosci, a takze z faktu dysponowania trafniejszymi metodami diagnostycznymi.
Cel. Celem pracy bylo przedstawienie obrazu klinicznego autyzmu u chtopca od urodzenia do momentu postawienia
ostatecznego rozpoznania oraz przyblizenie problematyki zaburzen ze spektrum autyzmu.
Materiat i metody. W pracy przedstawiono przypadek chtopca, u ktérego w wieku 16 miesiecy rozpoznano autyzm.
Wyniki i wnioski. Pierwsze odbiegajace od typowych dla wieku objawy u chtopca zaobserwowano w 10. miesigcu zycia,
wczesniej nie stwierdzano zaburzen w rozwoju psychomotorycznym dziecka. W trakcie badania lekarskiego dziecko re-
agowato ptaczem i krzykiem, nie nawigzywato kontaktu wzrokowego. Zaobserwowano takze, ze chitopiec skupiat swojg
uwage tylko na trzymanej w reku zabawce, na gtosne dZwieki reagowat krzykiem. Nie obserwowano rozwoju mowy. Rozwdj
motoryczny chtopca byt prawidtowy dla wieku. W wieku 12 miesiecy chtopca skierowano na konsultacje specjalistyczng,
a w wieku 16 miesiecy postawiono rozpoznanie zaburzen autystycznych. W terapie chtopca zaangazowani sg obecnie
zaréwno bliscy, jak i zespét specjalistow. Swiadomosé rodzicéw oraz wiedza pracownikéw stuzby zdrowia, szczegdlnie
lekarza pierwszego kontaktu i pielegniarki pediatrycznej, wydaja sie mie¢ kluczowe znaczenie dla wczesnego rozpozna-
wania zaburzen autystycznych.
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ABSTRACT

Introduction. In recent years the diagnosis of autism spectrum disorders (ASD) seems to be more prevalent. This fact may be
caused not only by increased concern and higher awareness of the disease but also by more efficient diagnostic methods.
Aim. The aim of this paper was to present the medical history and symptoms observed in a boy from his birth till establishing
diagnosis of autism and to discuss the problem of ASD.

Material and methods. We describe the case of the boy diagnosed with autism at 16 months of age.

Results and conclusion. The first atypical symptoms in the boy’s behaviour were observed at 10 months of age. Previously
no psychomotor disorders were noticed. During medical examination in physician’s office, the child was screaming and
crying. The boy was not making eye contact. Most of the time the child was focused only on a toy held in his hand. Scream
as a reaction to loud sounds was observed. The boy’s mother noticed that he was upset when changes in daily schedule
were made. Speech development was not observed. Motor development was harmonious. At the age of 12 months the
boy was referred to a specialist. When he was 16 months of age, autistic disorder was diagnosed. Both family and multidi-
sciplinary team are involved in therapy.

Adres do korespondencji: dr n. med. Katarzyna Nowicka-Sauer, Katedra Medycyny Rodzinnej, Gdanski Uniwersytet Medyczny, ul. Debinki 2,
80-211 Gdansk, tel.: 58 349 15 79, faks: 58 349 15 76, e-mail: kpsauer@gumed.edu.pl
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The parents’ awareness and growing knowledge of health professionals, especially paediatrician, family physician and
paediatric nurse, seem to be essential for early diagnosis of autism spectrum disorders.

Key words: autism; diagnosis; case report

Wstep

W 1943 roku Leo Kanner opublikowat pierwsze
doniesienie na temat autyzmu, réwniez po raz pierw-
szy uzyl woéwczas terminu ,,autyzm”. Kanner opisat
specyficzny wzorzec zachowania u 11 dzieci, ktory
charakteryzowat brak nawigzywania kontaktu z inny-
mi ludZmi, preferowanie samotnosci oraz izolowanie
si¢ [1]. PéZniejsze wieloletnie obserwacje potwierdzi-
ly, ze dzieci autystyczne wykazuja uposledzony rozwoj
umiejetnosci spotecznych.

Dzieki rozwojowi wiedzy na temat zaburzef auty-
stycznych istnieje mozliwos$¢ wezesnego ich rozpozna-
nia oraz wezesnego podjecia dziatan terapeutycznych.
Do tej pory autyzm rozpoznawano najczesciej okoto
4. roku zycia dziecka [2]. Ogromne znaczenie w proce-
sie diagnostyki maja spostrzezenia rodzicow, analiza
domowych nagran wideo oraz doktadnie zebrany
wywiad dotyczacy rozwoju psychomotorycznego
dziecka, przeprowadzony przez lekarza pediatre czy
lekarza rodzinnego [3-5].

Autyzm jest zaburzeniem neurorozwojowym
nalezacym do grupy chor6b okreslanych jako ,,cato-
Sciowe zaburzenia rozwojowe”. W 1988 roku uzyto
terminu ,,zaburzenia ze spektrum autyzmu”(ASD,
autism spectrum disorders), ktory obejmuje: autyzm,
zespOt Aspergera, niespecyficzne catoSciowe zabu-
rzenia rozwoju (PDD-NOS, pervasive developmental
disorders not otherwise specified) oraz dezintegracyjne
zaburzenie dziecigce. Termin ten nie jest ujety jako
odrebna jednostka chorobowa w klasyfikacjach DSM-
-IV TR oraz ICD-10, jednakze kryteria diagnostyczne
w obu klasyfikacjach sa dos¢ zblizone i umozliwiaja
stosunkowo dobre réznicowanie zaburzef rozwoju [6,
7]. Niezwykle wazne dla wezesnego rozpoznania ASD
jest wyczulenie zaréwno lekarzy, jak i pielegniarek
podstawowej opieki zdrowotnej (POZ), na symptomy
Swiadczace o anomaliach w rozwoju dziecka.

Cel

Celem pracy byto zaprezentowanie obrazu klinicz-
nego oraz przebiegu procesu diagnostycznego ASD
z punktu widzenia lekarza pediatry POZ.

Materiat i metody

Realizacji celu postuzyto studium indywidualnego
przypadku. W pracy wykorzystano dane z wywiadu,
systematycznych obserwacji chtopca w czasie wizyt
lekarskich oraz obserwacje matki chtopca.
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Wyniki — opis przypadku

Opisywany chtopiec od urodzenia pozostawat pod
stata opieka specjalisty pediatry POZ. Z wywiadu od
matki wiadomo, ze chtopiec urodzony jest z ciazy 11,
sitami natury, w 40. tygodniu ciazy. Matka w czasie
ciazy nie chorowala i nie przyjmowata zadnych lekéw,
nie palita papieroséw ani nie spozywala alkoholu
iuzywek. Ocena w skali APGAR w pierwszej minucie
zycia wynosifa 10 punktéw. W wywiadzie rodzinnym
nie stwierdzono obcigzen. Dziecko karmione byto
naturalnie do 7. miesigca zycia, nastepnie mlekiem
modyfikowanym. Dieta rozszerzana byta zgodnie
z zaleceniami dla wieku niemowlecego. Szczepienia
przeprowadzono zgodnie z obowiazujacym kalenda-
rzem szczepief. U dziecka wystgpowaly sporadyczne
zakazenia drog oddechowych. Do 9. miesiaca zycia
nie obserwowano zaburzen w rozwoju psychomo-
torycznym dziecka. W 10. miesiacu Zycia, w trakcie
badania lekarz pediatra zaobserwowat, ze dziecko
siedzi nie poruszajac si¢, a ptaczem i krzykiem reaguje
na wszystkie wykonywane wokot niego czynnoSci,
jednakze nie broni si¢ przed nimi. Wzrok dziecka
zogniskowany byl na jednym punkcie. W czasie ko-
lejnych wizyt chtopiec nie szukat wzrokiem drugiej
osoby, najchetniej trzymat w reku zabawke i jedynie
na niej skupiat swoja uwage. Nie obserwowano roz-
woju mowy. Na gloSne dzwigki dziecko reagowato
krzykiem. Rozwdj motoryczny chlopca byt prawidtowy
dla wieku. Matka zauwazyla, zZe na wszelkie zmiany
w rozkladzie dnia dziecko reaguje krzykiem i ztoScia.
W wieku 12. miesiecy chtopiec zostat skierowany przez
lekarza pediatr¢ POZ na konsultacje neurologiczng
i psychologiczna, a w wieku 16. miesiecy postawiono
rozpoznanie zaburzen autystycznych. Obecnie jest
pod stata opieka psychologiczna i rehabilitacyjna.

Dyskusja

Trafniejsza diagnostyka oraz poszerzenie kryte-
riéw diagnostycznych spowodowaty wzrost liczby
rozpoznan zaburzef autystycznych. Wzrost ten ob-
serwuje sie w roznych grupach spotecznych oraz we
wszystkich narodowoSciach. Zaburzenia te czgSciej
wystepuja u plci meskiej (3—4-krotnie), z wyjatkiem
zespolu Retta (czgSciej u dziewczynek). Ostatnie
badania wskazuja, ze chorobowo$¢ dla autyzmu kla-
sycznego wynosi 30/10 000, a dla ASD 1/100 [6, 7].

Etiologia zaburzen autystycznych nie jest do kon-
ca poznana. Podkre§la si¢ wplyw wielu czynnikéw,
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wymieniajac przyczyny biologiczne, Srodowiskowe
i genetyczne. Najwigcej kontrowersji wzbudzat
domniemany zwiazek szczepienia szczepionka sko-
jarzona przeciwko odrze, §wince i rozyczce z wyste-
powaniem autyzmu. Problem ten dyskutowany byt
przez lata, jednak jak dotad dost¢pne Zrodla naukowe
nie potwierdzaja wyzej wymienionego zwiazku przy-
czynowego. W psychologii znana jest teoria umystu,
ktéra dotyczy postrzegania Swiata przez dziecko,
z uwzglednieniem biologicznego, poznawczego
i emocjonalnego rozwoju dziecka. Baron-Cohen jest
jednym z najwybitniejszych badaczy zajmujacych
si¢ problemem dzieci autystycznych i rozrdznia on
cztery mechanizmy neuropoznawczej teorii rozwoju
umystu, zwanych systemem odczytywania umystu:
wykrywacz intencji, detektor kierunku spostrzegania,
mechanizm dzielenia uwagi i teoria mechanizmu
umystowego [7, 8].

U dzieci autystycznych obserwuje si¢ objawy w za-
kresie trzech sfer funkcjonowania: interakcji spotecz-
nych, komunikacji oraz zachowan charakteryzujacych
sie powtarzalnoscia (stereotypie). Powyzsze objawy
mozna juz zauwazy¢ przed ukofczeniem pierwszego
roku zycia lub na poczatku 2. roku zycia [6, 7].
U opisywanego chlopca objawy zaobserwowano
w 10. miesigcu zycia, cospowodowato wnikliwsza, systema-
tyczng obserwacje dziecka, a w konsekwencji wezes-
ne podjecie interwencji diagnostycznej. Z literatury
wynika, ze ASD moze pozosta¢ niezdiagnozowane do
3.—4. roku zycia [4], zatem wyczulenie rodzicéw oraz
personelu medycznego na pierwsze nieprawidtowosci
w rozwoju dziecka jest niezwykle istotne.

Opisywany chlopiec prezentowat typowe dla ASD
zaburzenia w sferze interakcji spotecznych, dzieci
autystyczne bowiem nie nawigzujg kontaktu wzroko-
wego, a wrecz go unikajg, sprawiaja wrazenie dzieci
,powaznych”, ze stabo zaznaczong mimika lub pre-
zentuja reakcje negatywne (placz, krzyk), niechetnie
dziela si¢ przedmiotem swojego zainteresowania, uni-
kaja kontaktu z innymi dzie¢mi i osobami dorostymi.
Takze w trakcie zabawy z rowie$nikami czy innymi
dzie¢mi nie wykazuja checi podjecia wspolnej zabawy
ani nasladowania czy wyobrazni [6, 9, 10].

W sferze komunikacji obserwuje si¢ trudnosci jezy-
kowe i nieumiejetno$¢ wykorzystania gestow i mimiki
w celu kompensacji tych zaburzen, odwleczong echo-
lali¢ (powtarzanie zastyszanych stow, tekstow reklam,
piosenek), nieprawidtowa wymowe (prozodia). Dzieci
te maja problemy z uzywaniem zaimkéw osobowych
(o sobie méwig ,,ty””), obserwuje si¢ u nich trudnosci
z odmienianiem stow, okreSlone stowo wiazg z kon-
kretnymi obiektami. Mowa nie jest wykorzystywana
do komentowania zdarzef, dzielenia si¢ emocjami,
wyrazania swoich zamiaréw, a jedynie do wyrazania
potrzeb lub nazywania przedmiotéw.

U opisywanego chiopca rodzice obserwowali takze
inny objaw charakterystyczny dla dzieci z ASD, a mia-
nowicie reakcje niepokoju i/lub ztoéci spowodowane
zmiang planu dnia. W postepowaniu z dzieémi auty-
stycznymi nalezy pamietac, ze wazne jest przestrze-
ganie rytmu snu oraz rytualy, takie jak na przyktad
chodzenia na spacery tymi samymi drogami) [6, 9, 10].
Dzieci z zaburzeniami autystycznymi wykazuja duze
zainteresowanie sensoryczne, czego wyrazem moze
by¢ fascynacja zapachami i kolorami positkéw. Cha-
rakterystyczna jest takze fiksacja uwagi na wybranym
przedmiocie, zabawce, szczegdlnie jesli na przyktad
zabawka ta wydaje dzwigk. Takie zachowanie opi-
sywanego dziecka zauwazyli zaréwno rodzice, jak i
lekarz pediatra w czasie wizyty w gabinecie.

U niektoérych dzieci mozna zauwazy¢ wybitne, ale
wybidrcze uzdolnienia, na przyktad zdolnoSci mate-
matyczne, muzyczne czy plastyczne [6, 9, 10].

W przypadku opisywanego chlopca ogromne zna-
czenie dla wczesnego rozpoznania zaburzen miaty
spostrzezenia matki dziecka. Wage wnikliwej obser-
wacji dziecka przez rodzicow/opiekunéw czy innych
domownikéw w przypadku dzieci z ASD podnosi
wielu autoréw, bowiem to wlasnie niepokdj rodzicéw
moze stanowi najczesciej bodziec dla dziatan diagno-
stycznych lekarza pediatry [5, 11].

W postawieniu rozpoznania ASD pomocne sg
testy przesiewowe, na przyktad Zmodyfikowany
Kwestionariusz Autyzmu w Okresie Poniemowlecym
M-CHAT (The Modified — Checklist for Autism in
Toddlers) [7]. Dostepne sa takze dwa inne narzedzia
diagnostyczne: ustrukturyzowany wywiad ADI-R
(Autism Diagnostic Interview — Revised) oraz skala
obserwacyjna ADOS-G (Autism Diagnostic Observa-
tion Schedule — Generic) [12]. Nieformalnie mozna
wykorzysta¢ zestaw pytan opublikowanych w doku-
mencie National Autism Plan for Children (NAPC) [7].
W procesie diagnostycznym nie zaleca si¢ stosowania
jednego narzedzia badawczego.

Dla dzieci autystycznych znaczenie ma jak naj-
szybsze postawienie diagnozy (czas ten nie powinien
przekraczaé 3 miesigcy, co czasami trudno osiggnac),
aby do leczenia mogli wkroczy¢ specjaliéci z réznych
dyscyplin: psychiatrii dzieciecej, pediatrii, logopedii,
psychologii, terapii zajeciowe;j i fizjoterapii [7].

Zaleca si¢, aby rodzice zasiegneli porady u spe-
cjalisty z dziedziny genetyki, ktory przeprowadzi
oceng kariotypu, jako ze z ASD wspotwystepuja wady
genowe i aberracje chromosomowe. Genetyk poin-
formuje rodzicéw o ryzyku pojawienia si¢ zaburzef
ze spectrum autyzmu u rodzenstwa. Wedlug danych
z piSmiennictwa wynosi ono 2-8% [13, 14].

Leczenie dzieci z ASD jest bardzo trudne, wymaga
zaangazowania wielu specjalistow oraz rodziny i bli-
skich. Jezeli rozpozna si¢ schorzenia wspoétistniejace
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(np. neurologiczne, zaburzenia obsesyjno-kompul-
sywne, zaburzenia nastroju, tiki, zaburzenia snu), na-
lezy wlaczy¢ leczenie farmakologiczne, ktére jednak
wymaga statego monitorowania. Nalezy pamigtac,
ze w przypadku wystapienia choréb przebiegajacych
z goraczka, choréb przewodu pokarmowego, alergii
czy w przypadku bolu zebdw, dzieci autystyczne moga
by¢ szczegblnie niespokojne, pobudzone [15].

Postepowanie psychologiczno-psychiatryczne
oraz rehabilitacyjne zmienia si¢ wraz z rozwojem
dziecka i powinno by¢ stale kontrolowane i odpo-
wiednio modyfikowane. Wazng rolg specjalisty jest
odnalezienie ,,mocnych” stron dziecka, cech czy
umiejetnodci dobrze rozwinigtych w stosunku do
wieku oraz tak zwanych stron stabych, na przyktad
wycofywanie si¢ z kontaktéw z innymi osobami czy
nadmierna reakcja na czynniki stresogenne. Terapia
ma na celu poprawe sprawnosci dziecka autystyczne-
go w zakresie czynnoSci zycia codziennego, a takze
jego funkcjonowania w rodzinie, najblizszym $rodo-
wisku i w spoteczenstwie. W procesie leczenia dzieci
autystycznych duze znaczenie ma rehabilitacja.
W terapii wykorzystuje si¢ miedzy innymi dotyk
w przypadku zaburzefispostrzegania (Program Aktyw-
nosci Knilléw, metoda Felicji Affolter), muzykoterapie
(pozwala poprawic¢ koordynacj¢ motoryczna, sprzyja
doskonaleniu prawidtowego wyrazania uczuc), me-
tody poprawiajace relacje z matka i innymi osobami
bliskimi (terapia Holding), metode¢ stymulowanych
seryjnych powtérzen (indywidualne dobieranie
éwiczen fizycznych, umozliwiajacych uaktywnienie
wybranych partii mig§niowych), metode integracji
sensorycznej, polegajacej na poprawie reakcji na
bodzce zewnetrzne, na przyktad Swiatto, hatas, za-
pach [16]. Kontrowersyjne i wymagajace dalszych
badan sa zalecenia dietetyczne — diety bezglute-
nowe i bezkazeinowe. Nalezy wzia¢ pod uwage, ze
u dzieci autystycznych moga wystepowac alergie
i nietolerancje pokarmowe. W takich przypadkach
zastosowanie odpowiedniej diety moze pozytyw-
nie wplyna¢ na stan zdrowia dziecka. Rokowanie
zalezy od nasilenia zachowan autystycznych oraz
prowadzonej terapii i zaangazowania opiekunéw.
Co najistotniejsze — terapia dziecka z ASD trwa
cate zycie.

Whioski

Opisany przypadek pokazuje, jak wazny jest szcze-
gbétowy wywiad, badanie przedmiotowe i wnikliwa
obserwacja dziecka w czasie wizyty w poradni, zarOw-
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no przez pielegniarke, jak i w gabinecie lekarskim.
Dzigki wsp6tpracy lekarza pediatry z matka u chtopca
wcze$nie zauwazono niepokojace objawy, co pozwo-
lito na wczesne podjecie dziatan diagnostycznych
i rozpoczecie terapii. Obecnie w leczenie dziecka,
oprdcz zespotu specjalistow, zaangazowana jest cata
rodzina, co przynosi pozytywne rezultaty.
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