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F84.0 [299.00] Zaburzenie ze spektrum autyzmu

Zaburzenie ze spektrum autyzmu (autism spectrum disorder — ASD) to
niejednorodne zaburzenie neurorozwojowe o réznym stopniu nasilenia i
manifestacjach, o przyczynach zaréwno genetycznych, jak i srodowiskowych.
Zazwyczaj jest rozpoznawane we wczesnym dziecinstwie i utrzymuje sie az do wieku
dorostego, cho¢ pod wptywem doswiadczenia i edukacji jego postaé moze ulec
znacznej modyfikacji. Objawy mozna podzieli¢ na 3 ogdlne kategorie (DSM-5 fgczy
ze sobg dwa pierwsze).

Komunikacja. Pomimo normalnego stuchu mowa pacjentow z ASD moze byc¢
opozniona nawet o kilka lat. Ich deficyty sg bardzo zréznicowane pod wzgledem
zakresu i nasilenia — na jednym krancu spektrum miesci sie to, ci niegdys$
nazywaliSmy zespotem Aspergera (osoby te mogg dobrze sie wystawia¢ i mieé
normalng, a nawet wyzszg inteligencje), a na drugim pacjenci tak uposledzeni, ze
moga niemal w ogdle sie nie komunikowac. Inni mogg przejawia¢ niezwykte wzorce
mowy i idiosynkratyczne uzywanie wyrazen jezyka. Mogg moéwic¢ zbyt gtosno lub ich
wypowiedzi mogg by¢ pozbawione prozodii (Spiewnej intonacji), ktéra jest zrodtem
muzyki normalnej mowy. Osoby te mogg réwniez nie uzywa¢ mowy ciata lub innych
niewerbalnych zachowan do komunikowania sie — np. usmiechdéw lub kiwng¢ gtowa,
za pomocg ktérych wiekszos¢é z nas wyrazg aprobate. Mogg nie rozumie¢ podstaw
humoru (np. nie abstrakcyjne). Autystyczne dzieci czesto majg problemy z
zainicjowaniem lub podtrzymaniem rozmowy, mogg natomiast méwi¢ do siebie lub
wygtasza¢ monologi na tematy, ktére sg interesujgce dla nich, a nie dla innych ludzi.
Wystepuje u nich tendencja do zadawania pytan raz po raz, nawet po wielokrotnym
uzyskaniu odpowiedzi.

Socjalizacja. Dojrzewanie spoteczne pacjentow z ASD zachodzi wolniej niz u
normalnych dzieci, a fazy rozwojowe mogg wystepowac niezgodnie z oczekiwang
kolejnoscig. Rodzice czesto zaczynajg sie martwi¢ w drugiej potowie 1. roku zycia,
kiedy ich dziecko nie nawigzuje kontaktu wzrokowego, nie odwzajemnia usmiechu
ani sie nie przytula; zamiast tego wyrywa sie z objec¢ rodzica i patrzy w sing dal. W
wieku poniemowlecym dzieci te nie wskazujg na przedmioty ani nie bawig sie z
innymi dzieémi. Mogg nie wyciggac ragk do rodzicéw i nie przejawia¢ normalnego leku
po oddzieleniu sie od nich. By¢ moze z powodu frustracji wywotanej niemoznoscig
porozumienia sie ASD czesto prowadzi do wybuchéw ztosci i agresji u matych dzieci.
Przy niewielkiej widocznej potrzebie bliskosci starsze dzieci majg niewielu przyjaciot i
nie dzielg sie swoimi radosciami i smutkami z innymi ludzmi. W okresie adolescenciji i
pozniej moze sie to manifestowac jako niemal nieobecna potrzeba seksu.

Zachowania motoryczne. Kamienie milowe w rozwoju ruchowym pacjentéw z ASD
zazwyczaj przychodzg na czas; o ich odmiennosci decydujg rodzaje zachowan, jakie



wybierajg. Nalezg do nich kompulsywne lub rytualne czynnosci (tzw. stereotypie) —
obracanie sie, kotysanie, machanie rekami, uderzanie gtowg i utrzymywanie dziwnej
postawy. Zamiast postugiwac sie zabawkami jako przedstawieniami czegos innego w
zabawie symbolicznej, bedg je ssac lub nimi kreciC. Ich ograniczone zainteresowania
powodujg, ze s3g zaabsorbowani cze$ciami przedmiotéw. Majg tendencje do
opierania sie zmianom i wolg sztywno sie trzymac ustalonego porzgdku. Mogag
wydawac sie obojetni na badl lub skrajne temperatury czy tez by¢ zaabsorbowani
wachaniem lub dotykaniem rzeczy. Wielu pacjentow z tym zaburzeniem odnosi rany
na skutek uderzania gtowg, skubania skory lub innych powtarzanych ruchow.

Niezaleznie od podtypu dawniej znanego jako zaburzenie Aspergera, ASD w ogodle
nie byto rozpoznawane, dopoki Leo Kanner nie wprowadzit w 1943 roku nazwy
autyzm wczesnodzieciecy. Od rego czasu zakres tego pojecia sie rozszerzyt i
pojawity sie dalsze podziaty (w DSM-IV wymieniono 4 typy plus wszechobecne
nieokreslone inaczej), cho¢ obecnie znowu zostalo ono ograniczone do
ujednoliconego terminu  przedstawionego w DSM-V. Chociaz stopien
niepetnosprawnosci jest bardzo zréznicowany, wptyw na zycie wiekszos$ci pacjentow
oraz ich rodzin jest gteboki i trwaty.

ASD czesto wigze sie z niepetnosprawnoscig intelektualng; rozréznienie tych dwoch
zaburzen moze by¢ trudne. Zaburzenia czucia wystepujg u, by¢ moze, 90 %
pacjentow z ASD; niektére dzieci nie znoszg jaskrawego $wiatta, gtosnych dzwiekow,
czy nawet drapigcej faktury tkanin lub innych powierzchni. Niewielka mniejszos¢
wykazuje ,wyspowe” umiejetnosci poznawcze — szczegdlne zdolnosci w liczeniu,
muzyce lub pamieci mechanicznej, ktoére niekiedy osiggajg poziom sawantyzmu. Do
zaburzen somatycznych zwigzanych z ASD nalezg: fenyloketonuria, zespot
tamliwego chromosomu X, stwardnienie guzowate oraz powikfania w okresie
okotoporodowym w wywiadzie. Wspotwystepujgce problemy psychiczne to m.in.:
zaburzenia lekowe (szczegodlnie dominujgce) i depresja (2%-30%), zachowania
obsesyjno-kompulsyjne (okoto jednej trzeciej), zaburzenie z deficytem
uwagi/nadpobudliwoscig (ponad potowa), niepetnosprawnosc intelektualna (mniej
wiecej potowa) oraz napady drgawkowe (25-50%). Niektorzy pacjenci skarzg sie na
trudnosci w zasypianiu lub zmniejszong potrzebe snu, nieliczni $pig w ciggu dnia i
czuwajg w nocy. Badacze donie$li niedawno o zwigzku miedzy pewng postacig
autyzmu a genem odpowiedzialnym za raka nerek, piersi, okreznicy, mozgu i skory.

Biorgc pod uwage wczesniejsze diagnozy zaburzenia autystycznego, zespotu Retta,
zespotu Aspergera i dzieciecego zaburzenia dezintegracyjnego, catkowite
rozpowszechnienie ASD wynosi okoto 6 na 1000 dzieci w populacji ogélnej, niektore
badania wskazujg nawet na wyzsze liczby. W ostatnich latach liczby te wzrosty, co
najmniej czesciowo ze wzgledu na wigekszg Swiadomos¢ ASD. Autyzm dotyka
wszystkie grupy kulturowe i spoteczno-ekonomiczne. Mimo, ze zaburzenie to
wystepuje dwukrotnie (moze nawet czterokrotnie) czesciej u chiopcéw niz u
dziewczat, u tych ostatnich  funkcjonowanie  bedzie z  wiekszym
prawdopodobienstwem powaznie ograniczone. (Nalezy stwierdzi¢, ze dawny zespot



Aspergera wykazuje wiekszg tendencje do wystepowania i pici zenskiej). U
rodzenstwa pacjentéw z ASD ryzyko rozwoju tego samego zaburzenia jest znacznie
podwyzszone.

Zwroémy uwage, ze imponujgcy zakres nasilenia ASD moze znajdowaé odbicie w oddzielnych
ocenach komunikacji spotecznej i zachowania. Cho¢ definicje pozioméw nasilenia w DSM-V sg
nieco drobiazgowe, ograniczajg sie one do trzech: tagodnego, umiarkowanego i znacznego. Ja je
tak nazwatem, ale w DSM-V nie wprowadzono takich okreslen z praktycznego powodu: niektérzy
cztonkowie komitetu opracowujgcego kryteria obawiali sie, ze etykieta tagodne moze da¢ firmom
ubezpieczeniowym podstawe do odmowy finansowania leczenia. Oczywiscie tego rodzaju
uzasadnienie moze dotyczy¢ niemal kazdego zaburzenia omowionego w tej ksigzce.

Zasadnicze cechy zaburzenia ze spektrum autyzmu

Od wczesnego dziecinstwa kontakt z innymi osobami wptywa w pewnym stopniu na
niemal kazdy aspekt funkcjonowania pacjentéw z tej grupy. Deficyty relaciji
spotecznych mogg sie wahac od tagodnego ograniczenia funkcjonowania do prawie
catkowitego braku interakcji. Dzielenie sie zainteresowaniami i doswiadczeniami
moze by¢ jedynie zredukowane, cho¢ niektdérzy pacjenci zupetnie nie inicjujg
kontaktu ani nie reagujg na podejmowane przez innych préby zblizenia sie. Podczas
mowienia uzywajg niewielu zwyktych sygnatow fizycznych, jakimi postuguje sie
wiekszos¢ osOb — kontaktu wzrokowego, gestykulacji, usmiechdw i skinien gtowa.
Relacje z innymi ludzmi zatamujg sie, dlatego pacjenci z ASD majg kfopoty z
przystosowaniem swoich zachowan do réznych sytuacji spotecznych; zasadniczo
mogaq sie nie interesowac innymi ludzmi i nawigzujg co najwyzej nieliczne przyjaznie.
Ich zajecia i zainteresowania charakteryzujg sie powtarzalnoscig i zawezeniem
przedmiotu uwagi. Sprzeciwiajg sie nawet niewielkim zmianom w ustalonym
porzadku (mogg np. za kazdym razem wymagaé takich samych potraw w porze
lunchu lub bez kohca powtarza¢ pytania, na ktére otrzymali juz odpowiedz). Mogg
by¢ zafascynowani ruchem (np. wirowaniem) lub matymi czesciami przedmiotow.
Reakcja na bodzce (bdl, gtodne dzwieki, skrajne temperatury) moze byc staba lub
przesadna.Niektorzy sg niezwykle zaabsorbowani doznaniami zmystowymi: sg
zafascynowani wzrokowymi obrazami ruchu lub szczegdlnymi zapachami, czasem
pewne dzwieki lub dotyk niektorych tkanin wywotujg w nich strach lub reakcje
odrzucenia. Mogg uzywac¢ osobliwych wypowiedzi lub przejawia¢ stereotypie
zachowan, takie jak machanie rekg, kotysanie ciatem lub echolalia.

Dodatkowe zastrzezenia

Zwro¢ uwage, ze istniejg rozne stopnie ASD, z ktdérnych czes¢ byta opisana jako
odrebne jednostki diagnostyczne w DSM-IV, ale obecnie tak nie jest. W
szczegoblnosci to, co dawniej nazywano zespotem Aspergera, jest stosunkowo
tagodniejsze; wiele tych oséb catkiem dobrze komunikuje sie werbalnie, cho¢ wcigz
brakuje im innych umiejetnosci potrzebnych do wytworzenia wiezi spotecznych z
innymi.

Czego nie wolno lekcewazyc:



e C(Czas trwania (od wczesnego dziecinstwa, cho¢ objawy mogag pojawic¢ sie
poOzniej w reakcji na wymagania socjalizacji)

e Cierpienie lub niepetnosprawnos¢ (ograniczenie funkcjonowania
zawodowego/szkolnego, spotecznego lub osobistego)

e Diagnoza roznicowa (zwykte dzieci mogg mie¢ silne preferencje i lubic
powtorzenia; rozwaz takze niepetnosprawnosc¢ intelektualng, stereotypie
ruchowe, zaburzenie obsesyjno-kompulsyjne [OCD], fobie spoteczng,
zaburzenie rozwoju jezyka).

Uwagi dotyczgce kodowania

Okresl:

z/bez towarzyszgcego uposledzenia intelektualnego
z/bez towarzyszgcego uposledzenia jezyka

Zwigzane ze znanym zaburzeniem somatycznym Ilub genetycznym badz
czynnikiem srodowiskowym

Zwigzane z innym zaburzeniem neurorozwojowym, psychicznym lub
behawioralnym z katatonig (zob. s. 116)

Okresl nasilenie (wymagane sg oddzielne oceny komunikacji spotecznej oraz
ograniczonych, powtarzajgcych sie zachowan).

Komunikacja spoteczna

Poziom 1 (fagodne). Pacjent ma problemy z inicjowaniem rozméw moze wydawac
sie nimi mniej zainteresowany niz wiekszo$¢ ludzi. Koduj jako ,Wymagajgce
pomocy”.

Poziom 2 (umiarkowane). lIstniejg wyrazne deficyty zarowno w komunikaciji
werbalnej, jak i niewerbalnej. Koduj jako: ,Wymagajgce istotnej pomocy”.

Poziom 3 (znaczne). Niewielka reakcja na proby nawigzania kontaktu przez
innych wyraznie ogranicza funkcjonowanie. Mowa jest ograniczona, niekiedy
nawer do zaledwie kilku stow. Koduj jako: ,Wymagajgce bardzo istotnej pomocy”.

Ograniczone, powtarzajgce si¢ zachowania

Poziom 1 (tagodne). Zmiana wywotuje pewne problemy w co najmniej jednej
sferze aktywnosci. Koduj jako: ,Wymagajgce pomocy”.

Poziom 2 (umiarkowane). Problemy w radzeniu sobie ze zmiang s3g tatwo
zauwazalne i zaktdcajg funkcjonowanie w réznych sferach aktywnosci. Koduj jako
~YVymagajgce istotnej pomocy”.



Poziom 3 (znaczne). Zmiana jest wyjgtkowo trudna: sztywnos$¢ zachowan wptywa
na wszystkie sfery aktywnosci i powoduje znaczne cierpienie. Koduj jako:
~YVymagajgce bardzo istotnej pomocy”.

(.)

Wraz z usunieciem zespotu Aspergera (i innych specyficznych kategorii autyzmu) z
DSM-5 grupy wsparcia pacjentow podniosty bunt. Zespét Aspergera — kategoria uzywana
od 1944 roku — ma tak dtugg historie jak autyzm. Jak sie wydaje, definiuje on grupe ludzi,
ktérzy, cho¢ niewatpliwie obcigzeni swoimi objawami, majg takze niekiedy i zakres
zdolnosci, ktére mogg by¢ nawet ponadprzecietne. Az kusi, by uznaé¢ zespdt Aspergera
za rodzaj ,lekkiego autyzmu”. Bytoby to jednak btedem, gdyz pacjenci z tym zespotem
majg wiele takich samych deficytéw, jak inne osoby z ASD. By¢ moze pragnac przyjazni,
ale nie majgc empatii niezbednej do prawidtowych reakcji spotecznych, te samotne osoby
moga chcie¢ sie zmienié, ale nie maja pojecia, jak sie do tego zabracé.

Tak przydatne byto pojecie zespotu Aspergera i tak zakorzenito sie ono w powszechnej
Swiadomosci pacjentow i specjalistow, ze wydaje sie mato prawdopodobne, zeby znikto —
mimo, ze nie zostato pobtogostawione przez najnowsze DSM. To paradoks, ze z powodu
opOznienia rozwoju jezyka Temple Grandin nie spetnitaby kryteriow tej diagnozy wedtug
DSM-1V, choé¢ pozostaje modelowg osobg w przypadku tego zaburzenia. Jest to sSwietny
przyktad na poparcie diagnostycznej metody dopasowania do prototypu opisanej we
Wprowadzeniu (s. 2). Za jej pomocag ocenitbym Temple (gdy byta dzieckiem) na 4 z 5
stopni dopasowania do diagnozy zespotu Aspergera. W obliczu zaciektego sprzeciwu
spotecznosci pacjentow z zespotem Aspergera autorzy DSM-V os$wiadczyli jednak, ze
osoby, u ktérych wczesniej zdiagnozowano zespo6t Aspergera, mogg teraz byc¢
traktowane jako pacjenci z ASD, bez wzgledu na to, czy spetniajg obecne kryteria, czy
nie. To drugi paradoks w jednym akapicie.



