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STRESZCZENIE

Autyzm jest schorzeniem obejmujgcym szereg objawdw i
nalezy do cato$ciowych zaburzen rozwoju, charakteryzujacych
sie opdznieniem lub nieprawidtowos$ciami w zakresie rozwoju
relacji spotecznych, zachowania, komunikacji oraz funkcji
poznawczych. Za ,ojca autyzmu” uwazany jest amerykanski
psychiatra Leo Kanner, ktéry w roku 1943 opisat 11 przypadkéw
dzieci z takimi cechami, jak: brak zdolno$ci do nawigzywania
relacji z innymi ludzmi, zaburzenia w komunikacji werbalne;j,
zachowania stereotypowe. Zespot tych objawéw Kanner okre-
$lit jako autyzm wczesnodziecigcy. W pierwszych latach XXI
wieku obserwuije sie wzrost czesto$ci wystepowania autyzmu.
Jest ona oceniana na 30 przypadkdw na 10000 dzieci. Pomimo
badan prowadzonych w wielu o$rodkach etiopatogeneza auty-
zmu nadal nie zostata do konca poznana. Przewaza poglad, iz
przyczyng autyzmu sg procesy patofizjologiczne bedace skut-
kiem zaréwno wptywow $rodowiskowych, jak réwniez pre-
dyspozycji genetycznych. Nie wykryto typowych dla autyzmu
zaburzen neurologicznych, cho¢ u niemal wszystkich oséb z tym
schorzeniem wystepowaly pewne zaburzenia. Autyzm dzie-
ciecy charakteryzuje sie wystepowaniem czterech grup cech.
Sg to: upo$ledzenie funkcjonowania spotecznego, zaburzenia
komunikaciji, ograniczony i powtarzajacy sie wzorzec zaintere-
sowar i aktywno$ci oraz wczesny poczatek. Podstawg leczenia
autyzmu jest odpowiednia psychoterapia. W terapii wykorzy-
stywane sg formy zabawowe, muzykoterapia, hydroterapia,
hipoterapia, terapia ruchem. Leczenie farmakologiczne dotyczy
zaburzen wspétistniejacych, takich jak napady padaczkowe czy
zaburzenia zachowania. Najlepsze efekty terapeutyczne dotycza
rozwoju emocji i nawigzywania kontaktéw spofecznych.
Stowa kluczowe: cato$ciowe zaburzenia rozwoju, autyzm,
terapia, genetyka, Srodowisko.

ABSTRACT

Autism is a disease involving numerous symptoms. The dis-
ease belongs to general developmental disorders characterised
by delay or abnormalities in scope of development of social
relations, behaviour, communication and cognitive functions.
An American psychiatrist, Leo Kanner, who in 1942 described
11 cases of children with features including: lack of ability to
establish relation with other people, verbal communication
disorders, stereotypical behaviour, is recognised as a “father
of autism”. That set of symptoms was referred to by Kanner
as Early Infantile Autism. The growth of autism incidence is
observed in the first years of the XXI century. It is estimated
as 30 cases per 10000 children. Despite studies carried out in
numerous centres, aetiopathogenesis of autism is still not fully
understood. The opinion prevails that the disease is caused
by pathophysiological processes resulting both from environ-
mental influences and genetic predispositions. No neurological
disturbances were discovered that would be typical for autism,
but almost every person with the disease has some disorders.
Infantile autism is characterised by presence of four groups
of features. They are: social function impairment, communi-
cation disorders, limited and repeatable scheme of interests
and activities, and early onset. An appropriate psychotherapy
constitutes the basic therapy of autism. The therapy uses play,
therapy with music, hydrotherapy, hippotherapy and movement
therapy. Pharmacotherapy is related to coexistent disorders,
such as: epileptic seizures or behavioural disorders. The best
therapeutic effects are achieved in scope of development of
emotions and establishment of social relations.

Keywords: general development disorders, autism, environ-
ment, genetics, therapy.

Autyzm, bedacy schorzeniem obejmujacym szereg
objawow, zalicza si¢ do catoSciowych zaburzen rozwoju
(ang. pervasive developmental dis order, PDD), ktore cha-
rakteryzuja si¢ op6znieniem lub nieprawidtowosciami w
zakresie rozwoju relacji spolecznych, zachowania, komu-
nikacji oraz funkcji poznawczych. Oprocz autyzmu dzie-
ciecego do catosciowych zaburzen rozwoju wg klasyfikacji
ICD-10 zaliczane sa rowniez: autyzm atypowy, zespot
Retta, zespdt Aspergera, dziecigce zaburzenia dezintegra-
cyjne (zespot Hellera) oraz zaburzenia hiperkinetyczne z
towarzyszacym uposledzeniem umystowym i ruchami ste-
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reotypowymi. Autyzm dziecigcy, a szczegdlnie jego etiolo-
gia, od dawna budzi bardzo duze zainteresowanie badaczy
i nadal pozostaje stosunkowo stabo poznany [1-3].

Po raz pierwszy autyzm zostal opisany na poczatku
XIX wieku przez francuskiego lekarza Itarda. Za ,,0jca
autyzmu” uwaza si¢ jednak amerykanskiego psychiatre
Leo Kannera, ktory w roku 1943 w artykule pt. Autistic
disturbances of affective contact opisat 11 przypadkow
dzieci charakteryzujacych si¢ takimi cechami, jak brak
zdolno$ci do nawiagzywania relacji z innymi ludzmi,
zaburzenia w komunikacji werbalnej, zachowania ste-
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reotypowe. Zespot tych objawdw zostatl okreslony przez
Kannera jako ,,autyzm wczesnodziecigcy”. W rok pdzniej
austriacki pediatra Hans Asperger opisat przypadki kli-
niczne osob, u ktérych wystgpowaty podobne objawy do
tych wystepujacych w autyzmie, jednak postugiwanie si¢
mowa pozostawato prawidlowe [1,4-6].

Pierwsze badania epidemiologiczne dotyczace rozpo-
wszechnienia autyzmu zostaly przeprowadzone przez V.
Lotter w Wielkiej Brytanii w latach 60. XX wieku. Na ich
podstawie stwierdzono, ze czg¢sto$¢ wystgpowania auty-
zmu wynosita 4-6 na 10000 [5]. Natomiast wyniki badan
przeprowadzonych w latach 90. méwia juz o 10-20 na
10000 [5,7]. Prowadzone w ciagu ostatnich lat badania
epidemiologiczne sugeruja, ze czgsto§¢ zachorowan na
autyzm w dalszym ciggu wzrasta. U chlopcow wystepuje
on czterokrotnie cz¢$ciej niz u dziewczynek [8,9].

Etiopatogeneza autyzmu nie zostata do konca poznana.
W poczatkach badan nad tym schorzeniem przewazaty
poglady o jego psychogennym pochodzeniu. W mysl tej
teorii dziecko stawato si¢ autystyczne w wyniku przezy-
cia ,traumy” we wczesnym okresie rozwoju, a wystapie-
nie objawow chorobowych wynikato z nieprawidlowych
relacji, jakie zachodzily migdzy niemowlgciem a ,,zimng”,
odrzucajaca postawa matki. Autorem koncepcji ,,zimnej”
matki jest Kanner. Jednak w pdzniejszych latach wycofat
si¢ on z tej teorii [5].

Istnieja teorie dotyczace pierwotnego deficytu psy-
chologicznego w autyzmie. Pierwsza z nich sugeruje, ze
pierwotny deficyt w autyzmie dotyczy tzw. teorii umystu,
tzn. przypisywania sobie i innym odmiennych stanow psy-
chicznych, ktorych celem jest przewidywanie i wyjasnianie
dziatan. Inna teoria zaktada, ze pierwotny deficyt w auty-
zmie dotyczy funkcji wykonawczych, z réznego rodzaju
trudno$ciami w zakresie umiej¢tnosci planowania i orga-
nizowania. S3 one przyczyng stabych wynikow w testach
badajacych funkcje plata czotowego. Zadna z tych teorii
nie wyjasnia jednak przyczyn obserwowanych w autyzmie
zachowan stereotypowych oraz niskiego ilorazu inteligen-
cji u wickszosci chorych [5].

Obecnie uznaje si¢, ze schorzenie to jest uwarunko-
wane wieloczynnikowo. Na ujawnienie si¢ tego schorze-
nia wptywaja przypuszczalnie uwarunkowania genetyczne
i czynniki srodowiskowe [6] Wiele badan przemawia za
tym, ze przyczyna autyzmu dziecigcego jest organiczne
uszkodzenie OUN. Jednak nie udato si¢ dotychczas
wyodrebni¢ Zadnego uszkodzenia struktur moézgu, ktore
odpowiadatoby za wystapienie objawoéw chorobowych.
Jak wykazuja najnowsze badania, zmiany w obrgbie OUN
w autyzmie nie sa umiejscowione w konkretnym rejonie
mozgu, lecz obejmuja roézne jego struktury [10]. W bada-
niach neuroobrazowych przeprowadzonych u dzieci auty-
stycznych zaobserwowano wzrost objetosci istoty szarej
oraz objetosci mozgu [11]. Jak podaje Plauche Johnson
i wsp. makrocefali¢ rozpoznano u 20-30% dzieci z auty-
zmem. Natomiast badania McAlonan i wsp. wykazaty nie-
prawidtowo$ci w anatomii i strukturze uktadu limbicznego
[12]. Stwierdzono réwniez u dzieci z autyzmem zmiany w
obrebie mozdzku oraz plata skroniowego [13,14]. Od kilku
lat w neurobiologii autyzmu przywiazuje si¢ duza wage
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do kwestii neuronow lustrzanych. Zostaty one odkryte na
poczatku lat dziewigcdziesiatych przez grupe wloskich
naukowcoéw pod kierunkiem Giacomo Rizzolatiego z Uni-
wersytetu w Parmie. Jest to grupa neurondw, ktore ulegaja
aktywacji podczas wykonywania pewnych czynnosci lub
obserwowania ich u innych ludzi. U czltowieka neurony
lustrzane odpowiadaja prawdopodobnie rowniez za takie
emocje, jak empatia, zdolno$¢ rozpoznawania pewnych
emocji i intencji. Uaktywniaja si¢ zarowno wowczas, gdy
sami doswiadczamy emocji, jak rowniez gdy widzimy je
u innych. Przypuszcza si¢, ze objawy autyzmu moga by¢
zwiazane z zaburzonym i nieprawidlowym funkcjonowa-
niem neuron6w lustrzanych [15,16].

W ostatnich latach badania ukierunkowane sa na
poszukiwania genetycznego podloza autyzmu. Sugeruje
si¢ zwigzek autyzmu z zespotem kruchego chromosomu
X [17]. Badania prowadzone przez Christian i wsp. oraz
Weiss 1 wsp. dowodza, ze mechanizmem genetycznym
zwigzanym z zaburzeniami autystycznymi sg nieprawidto-
wosci chromosomowe, takie jak mikrodelecje i mikrodu-
plikacje [18,19]. Ponadto badania genetyczne wskazuja na
zwiazek tego schorzenia z tzw. markerami autyzmu, takimi
jak C-Harvey-nos onkogen i genem EN 2. Jednak pomimo
swego zaawansowania badania genetyczne nie wyjasniaja,
jakiego rodzaju patologia przekazu genetycznego odgrywa
rol¢ w patogenezie autyzmu. Najbardziej prawdopodobne
jest wielogenowe dziedziczenie tego schorzenia [2,20].
Istnieja jednak doniesienia mowiace o tym, ze mutacja w
pojedynczym genie moze doprowadzi¢ do zaburzen auty-
stycznych w zwierzecych modelach dos§wiadczalnych [21].
Innym obszarem wspolczesnych badan nad etiologia auty-
zmu s3 transmitery synaptyczne, a w szczeg6lnosci pod-
wyzszony poziom serotoniny [22] obserwowany u chorych
oraz zaburzenia w transmisji epinefryny i norepinefryny.
Brana pod uwage jest rowniez nadmierna aktywacja recep-
torow opioidowych w mézgu i zmiany w neurotransmisji
oksytocyny. Natomiast Melke i wsp. w swoich badaniach
stwierdzili niski poziom melatoniny u chorych z zaburze-
niami autystycznymi [23]. Prowadzono réwniez badania
nad rola uktadu autoimmunologicznego w etiologii auty-
zmu. U dzieci z tym schorzeniem stwierdzano obecno$é¢
przeciwcial przeciw biatkom mieliny jak réwniez pod-
wyzszony poziom granulocytéw zasadochtonnych i kwa-
sochlonnych [24]. Sporo kontrowersji 1 dyskusji budzi
powigzanie etiologii autyzmu ze szczepieniem skojarzona
szczepionka przeciwko odrze, §wince i rozyczce (MMR).
Przeprowadzone dotychczas badania zaprzeczaja istnieniu
takiego zwiazku [25,26].

Nie wykryto dotychczas typowych dla autyzmu zabu-
rzen neurologicznych, cho¢ u niemal wszystkich osob z
tym schorzeniem wystgpowaty pewne nieprawidlowosci.
Byly to najczesciej zaburzenia w rytmie okotodobowym,
nieprawidtowe wzorce ruchowe, a takze zaburzenia zwia-
zane z dominacjg potkulowa [5]. Padaczka wystepuje u
okoto 20%-35% o0s6b z autyzmem [2], a nieprawidtowo-
$ci w zapisie EEG czgsto pochodza z platéw skroniowych
[2]. U wigkszosci dzieci zaburzeniem towarzyszacym jest
uposledzenie umystowe. Czgsto u dzieci dotknigtych tych
schorzeniem wystepuja zaburzenia zachowania i emocji
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pod postacig nadruchliwo$ci, wybuchow ztosci, agresji
i czesto dzieci te sktonne sg do zachowan zwigzanych z
samouszkodzeniami [2,4].

Autyzm dziecigcy charakteryzuje wystepowanie czte-
rech grup cech. Sg to: 1. Uposledzenie funkcjonowania
spotecznego. 2. Zaburzenia komunikacji. 3. Ograniczony
i powtarzajacy si¢ wzorzec zainteresowan i aktywnosci. 4.
Weczesny poczatek.

Centralne miejsce w obrazie klinicznym autyzmu
zajmujg zaburzenia w komunikacji spotecznej. Bardzo
waznym sygnalem zapowiadajacym rozwdj autyzmu jest
zaburzenie relacji migdzy matka i dzieckiem. Dziecko
autystyczne nie utrzymuje wzroku na twarzy matki, a
jego spojrzenie btadzi w przestrzen, jakby patrzac przez
osobe, a nie na nig. Objaw ten jest okreslany jako ,,puste”
spojrzenie. Ponadto dziecko z autyzmem nie reaguje na
bodzce i sygnaly ze strony matki. Broni si¢ przed kontak-
tem fizycznym, nie odpowiada u§miechem na jej widok.
»Sztywnieje” przy probie przytulenia. Juz w pierwszych
miesigcach zycia pojawiajg si¢ stereotypie. W okresie nie-
mowlgcym naleza do nich najczeSciej: obracanie dtonmi i
poruszanie palcami bardzo blisko oczu. Czgsto rozwojowi
autyzmu towarzysza zaburzenia snu oraz taknienia [2,4,5].
W 2-3 r.z. w obrazie klinicznym autyzmu pojawiaja si¢
najbardziej charakterystyczne objawy: zaburzenia rozwoju
mowy oraz niezdolno$¢ do nawigzywania komunikacji
spotecznej. Dziecko nie zwraca uwagi na otaczajacych
je ludzi. To tak jak gdyby otaczajacy je swiat pozosta-
wal poza krggiem jego zainteresowan. Unika kontaktu
fizycznego: przytulenia, pocatunku. Objawem utrzymuja-
cym si¢ jest unikanie kontaktu wzrokowego i brak reakcji
emocjonalnych. Starsze dzieci z autyzmem nie posiadaja
zdolnos$ci nawigzywania wigzi spoltecznych w kontaktach
z rowiesnikami. Nie uczestnicza w zabawach, pozostaja
poza grupg [1,2]. Dzieci dotknigte autyzmem bawig si¢ w
stereotypowy sposob: wielokrotnie uruchamiajg zabawki
mechaniczne lub uktadajg wiele przedmiotow w szeregu,
zawsze w tej samej kolejnosci. Przywigzuja duza wagg do
zachowania nienaruszonego stanu otoczenia. Niepokojem
i Igkiem reaguja na najdrobniejsze nawet zmiany. Jesli
zaburzy si¢ porzadek, budzi to u dziecka agresje, niepokdj
ruchowy 1 nasilenie stereotypii [1]. Charakterystycznym,
chociaz nie specyficznym objawem w autyzmie sg zabu-
rzenia rozwoju mowy. Dzieci z tym schorzeniem zazwy-
czaj zatrzymujg si¢ na etapie gluzenia lub gaworzenia. Ok.
4-5 r.z. moga pojawic si¢ pojedyncze stowa, proste zdania
ale nie sluza one do nawiazywania wigzi interpersonalne;.
Objawem typowym w obszarze zaburzen mowy jest echo-
lalia czyli powtarzanie zastyszanych stow, pierwszych lub
ostatnich jego sylab. Dziecko z autyzmem nie odpowiada
na stawiane przez innych pytania, ale czgsto powtarza je,
uzywajac tych samych stow i intonacji gtosu. Nieprawid-
towo uzywa zaimkéw osobowych, np. ,.ty”, ,,on” zamiast
»ja’. Dzieci te zastaniaja uszy, jakby nie chciaty stuchaé.
Bywa tak, ze nie reaguja na gto$ng mowe, za to potrafig
zareagowac panicznym wrecz lekiem na szepty i szelesty
[4,5]. Ograniczony i powtarzajacy si¢ wzorzec aktywno-
$ci 1 zainteresowan obejmuje: opor wobec jakichkolwiek
zmian, przywigzanie do rutynowych zachowan i rytuatow,
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machanie r¢kami, przywigzanie do niezwyklych przed-
miotow (np. kosza na $mieci), pochtonigcie wybranymi
obiektami (np. rozktadami jazdy pociagéow czy czeSciami
samochodowymi) [1,2].

W ogromnej wickszosci przypadkoéw rozwdj dzieci
z autyzmem od poczatku jest nieprawidlowy. Rzadziej
stwierdza si¢ zahamowanie rozwoju w 2 lub 3 r.z., gdzie
po okresie normalnego rozwoju nastgpuje faza regresji, w
ktorej dziecko traci nabyte wczes$niej umiejetnosci komu-
nikacji, interakcji spotecznych oraz zabawy.

W diagnostyce réoznicowej autyzmu dziecigcego nalezy
bra¢ pod uwage [2,4]: 1. Autyzm atypowy. Cechuje go
pézniejszy poczatek wystapienia objawoéw. Nieprawid-
lowy lub uposledzony rozwoj staje si¢ wyraznie widoczny
w wieku 3 lat lub pdzniej. 2. Zespot Aspergera. Rozwoj
stownictwa i opanowanie zasad gramatyki jest prawidtowy.
Jednak mowa jest zazwyczaj nienaturalna, pedantyczna.
Czeste sa monologi na ulubiony temat. Relacje spoteczne
sa niezdarne, stereotypowy jest repertuar aktywnoSci i
zainteresowan. 3. Uposledzenie umystowe. Pomimo op6z-
nien rozwojowych w zakresie motoryki, mowy i funkcji
poznawczych dzieci te wykazuja zdolno$¢ do nawigzywa-
niarelacji spotecznych. 4. Zesp6t Retta. Wystepuje wylacz-
nie u dziewczynek. Od ok. 12 miesigca Zycia nastgpuje
regres w rozwoju: spowolnienie wzrostu glowy, charak-
terystyczne stereotypie typu ,,mycia rak”, epizody hiper-
wentylacji 1 nieprowokowanego $miechu i uposledzenie
sprawnosci motorycznej. 5. Zaburzenia dezintegracyjne
— Zespot Hellera. Po okresie catkowicie prawidtowego
rozwoju przez pierwszych 2-6 lat nastepuje faza regres;ji,
ktora prowadzi do znacznego uposledzenia umystowego
z cechami autystycznymi, utrzymujaca si¢ cate zycie. 6.
Zaburzenia hiperkinetyczne z towarzyszacym uposledze-
niem umystowym i ruchami stereotypowymi.

Zarowno w przypadku podejrzenia, jak rozpoznanego
juz autyzmu powinny zosta¢ wykonane nast¢pujace bada-
nia: EEG, badania neuroobrazowe (KT lub MR), badania
genetyczne (u kazdego dziecka powinna by¢ przeprowa-
dzona ocena kariotypu oraz badanie w kierunku tamliwego
chromosomu X), badania w kierunku choréb metabolicz-
nych oraz przebytych wewnatrztonowo infekcji wiruso-
wych [26]. W praktyce diagnostycznej, pomocnej przy
rozpoznaniu autyzmu, stosowane sg rowniez nastgpujace
skale: 1. Kwestionariusz do oceny ryzyka rozwoju auty-
zmu CHAT (Checklist for Autism in Todllers) autorstwa
S. Barona-Cohena, J.Allen, C. Gilberga. 2. Skala Oceny
Autyzmu Dziecigcego CARS (Childhood Autism Rating
Scale) E. Schoplera, R. Richlera, B.Renner. 3. Lista Zacho-
wan Autystycznych ABC (Autism Behavior Checklist)
opracowana przez D.A. Krug, J.R. Arick i P.J. Almond. 4.
Skala Diagnostyczna Zespotu Aspergera ASDS (4sperger
Syndrome Diagnostic Scale) autorstwa B. Myles, S. Bock i
S. Simpson. 5. Kryteria diagnostyczne Zespotu Aspergera
Ch. Gillberga (Gillberg’s Criteria for Asperger Syndrome).
6. Potudniowokalifornijskie Testy Integracji Sensorycznej
J. Ayeres SCSIT (Southern California Sensory Integration
Tets).

Pomimo istnienia wielu metod terapeutycznych sto-
sowanych u dzieci z calosciowymi zaburzeniami rozwoju
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nie ma jednak nadal ani terapii ani leku, ktory bylby sku-
teczny w 100%. Leczenie powinno obejmowac podejscie
behawioralne oraz edukacyjne [3]. Najcze¢sciej stosowang
i najpopularniejsza metoda jest terapia behawioralna. Jej
celem jest uczenie dziecka odpowiednich lub redukcja
nieprawidlowych zachowan. Do stosowanych obecnie
metod terapeutycznych naleza: integracja sensoryczna,
terapia wg W. Sherborn, VIT (video-trening), indywidu-
alna praca z psychologiem, logopeda, trening umiejetnosci
spotecznych, metody oparte na analizie zachowan, metoda
utatwionej komunikacji, dogoterapia, hipoterapia, muzy-
koterapia [3,5]. Farmakoterapia w autyzmie dotyczy zabu-
rzen wspotistniejacych. Stosuje si¢ selektywne inhibitory
zwrotnego wychwytu serotoniny w zaburzeniach obse-
syjno-kompulsyjnych, rysperydon w przypadku agresji i
drazliwosci, melatoning w zaburzeniach snu [6,27]. Spore
zainteresowanie, szczegodlnie ze strony rodzicow dzieci z
autyzmem, budzi stosowanie diet bezglutenowych i bez-
kazeinowych. Jednak dotychczas brak jest wiarygodnych
danych naukowych, ktére potwierdzalyby skuteczno$é
takich diet w autyzmie [6].
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