PSYCHOLOGIA ROZWOJOWA, 2022 * tom 27, nr 2, s. 9-25
doi:10.4467/20843879PR.22.008.17465
www.ejournals.eu/Psychologia-Rozwojowa

MAREK SZURPITA

Akershus University Hospital, Oslo, Norway
e-mail: Marek.Szurpita@ahus.no

WIOLETTA RADZIWILLOWICZ ® https://orcid.org/0000-0002-1107-5804

Zaktad Psychologii i Psychopatologii Rozwoju, Instytut Psychologii, Wydziat Nauk Spotecznych
Uniwersytet Gdanski
e-mail: wioletta.radziwillowicz@ug.edu.pl

Zaburzenia neurorozwojowe — diagnostyka, obraz
kliniczny 1 jego dynamika. Wspodiczesne pytania i kierunki
poszukiwan badawczych

Neurodevelopmental Disorders — Diagnosis, the Clinical Image and Its
Dynamics: Contemporary Questions and Directions for Exploration

Abstract. The article is an attempt to analyze the contemporary results of research on neurodevelop-
mental disorders in order to advance the search for various diagnostic approaches, predictors of
anegative course of development, and changes in the dynamics of symptoms. The authors, based
on a literature review, show that different levels of susceptibility to negative events are not a sim-
ple consequence of a specific NDD diagnosis [i.e., autism spectrum disorders (ASD) or ADHD]
but also depend on the interaction of genetic factors (i.e., the general phenotype of NDD, which
depends on spontaneous genetic mutations or changes in the number of copies of DNA fragments)
and prenatal and perinatal environmental factors.
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Zaburzenia neurorozwojowe — NDD (neurode-
velopmental disorders) sa uj¢te w klasyfikacji
zaburzen psychicznych Amerykanskiego Towa-
rzystwa Psychiatrycznego (DSM-5, 2013) oraz
Miedzynarodowej Statystycznej Klasyfikacji
Chor6b i Probleméw Zdrowotnych opracowane;j
przez Swiatowa Organizacje Zdrowia (ICD-11,
2018) jako odrgbna grupa stanéw, ktdére naj-
czesciej ujawniaja si¢ we wezesnym okresie
rozwojowym, zazwyczaj przed rozpoczgciem
edukacji podstawowe;j.

We wczesnym okresie postnatalnym ujaw-
niaja si¢ czesto opodznienia w procesie poja-
wiania si¢ zasadniczych osiggni¢¢ rozwojo-
wych (tzw. kamieni milowych). Wystepowac
moze roézny zakres deficytow, od wybiorczych
do catosciowych, np. zaburzenia umiej¢tnosci
spotecznych (DSM-5, 2013). W niektdorych
przypadkach wystepuja zardowno objawy nad-
miarowosci, jak i opdznienia dotyczace osiaga-
nia oczekiwanych kolejnych etapéw rozwoju.
Weczesnie uwidaczniajg si¢ niezréznicowane
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formy niepokoju, zaburzenia zachowania, snu
czy odzywiania si¢ (Barnevik-Olsson, 2016).
Dodatkowym utrudnieniem, zardbwno z punk-
tu widzenia diagnostyki, jak i rehabilitacji, jest
wspotwystepowalnosé zaburzen rozwojowych
wraz z objawami zaburzen psychicznych (Gil-
Iberg, 2010; Stahlberg, 2015). Za heteroge-
nicznos¢ symptomow w NDD, w tym wyste-
powanie symptomow psychotycznych, rozwoj
schizofrenii, zaburzen ze spektrum autyzmu czy
uzaleznienia od alkoholu odpowiadaja glownie
czynniki genetyczne.

Predyktorem negatywnego przebiegu i dy-
namiki objawdw zaburzenia czy tez podatnosci
na wiktymizacje¢, mobbing lub wykorzystanie
seksualne nie jest specyficzna diagnoza NDD
[np. zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD) czy
ADHD], lecz ogolny fenotyp NDD (Ohlsson
Gotby iin., 2018). Zmiany liczby kopii fragmen-
tow DNA (CNVs, ang. copy-number variants)
sg waznym czynnikiem w patogenezie zaburzen
NDD, takich jak zaburzenia koncentracji uwagi,
tiki czy spektrum autyzmu. Podobnie mutacje
w genach SHANK (kodujacych postsynaptycz-
ne proteiny) oraz powigzany ze schizofrenia
microRNA-137 (krotka niekodujaca czasteczka
RNA, dzialajaca na potranskrypcyjne regulatory
ekspresji genetycznej, niezbedne dla wydajnosci
i plastycznosci synaps) odpowiadaja za szeroka
gamg zaburzen neurorozwojowych, jak autyzm,
niepelnosprawnos¢ intelektualna czy schizo-
frenia (de Sena Cortabitarte i in., 2018; Lisik,
2014). NDD nalezy do klasy zaburzen trudnych
do wyleczenia. Jedyna formg ,,leczenia” jest
polepszenie jako$ci zycia jednostki poprzez
ukierunkowang rehabilitacje. Badania w obsza-
rze terapii genowej w NDD przy uzyciu AAV9
(adeno associated virus — AAV) w przypadku
syndromu Retta budzg jednak pewne nadzieje
na przyszto$¢, szczegolnie gdy chodzi o efek-
tywnos¢ terapii (Lykken i in., 2018).

Klasyczne podreczniki (DSM-5, ICD-11)
klasyfikacji zaburzen psychicznych/neuroroz-
wojowych opieraja si¢ przede wszystkim na
opisie oraz nasileniu symptomow kryterial-
nych, niezbednych do postawienia rozpozna-
nia. W 2009 roku NIMH (National Institute of
Mental Health) zainicjowatl projekt Research
Domain Criteria (RDoC) w celu stworzenia
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podstaw badawczych/klasyfikacyjnych zabu-
rzen/choréb psychicznych, ktére opieratyby
si¢ na weryfikowalnych naukowych dowodach
z epigenetyki, genetyki czy obecnej wiedzy
o szlakach neuronalnych. Celem projektu jest
réwniez przyczynianie si¢ do lepszego zrozu-
mienia zwigzku zachodzacego mi¢dzy zmiana-
mi/rozwojem mozgu a zachowaniem czlowieka
(Balliin., 2019; Casey i in., 2014; Mittal i in.,
2017). Uwzglednia si¢ czynniki takie jak: tra-
jektoria rozwojowa, wrazliwe okresy rozwo-
jowe, krytyczne okresy, wptywy $rodowiska
oraz dynamike interakcji systemow. RDoC daje
zatem mozliwo$¢ wielowymiarowego spojrze-
nia —nie tylko symptomatologicznego — na za-
burzenia NDD. Gléwnym zadaniem RdoC jest
wypracowanie konstruktow opisujacych nor-
matywne oraz zaburzone trajektorie rozwoju,
a takze czynnikow, ktore taki przebieg rozwoju
podtrzymuja Iub modyfikujg. Biologiczne po-
dejscie RdoC ma by¢ tez kluczem do zrozu-
mienia, w jaki sposob czasowe, srodowisko-
we, negatywne zdarzenia wptywaja na ryzyko
patologicznego rozwoju. Dobrym przyktadem
zrozumienia koncepcji RDoC sg badania nad
trajektorig neurorozwojowa w ADHD (Ball
iin., 2019). Obszary mézgu odpowiadajace za
funkcje sensoryczne i motoryczne dojrzewaja
wczesniej niz obszary zwigzane z wyzszymi
integrujacymi funkcjami, jak funkcje kontroli
uwagi i pamieci roboczej (Casey i in., 2014).
W kontekscie diagnostyki zaburzen neuro-
rozwojowych nalezy wspomnie¢ o klasyfika-
cji, ktora uwzgledniajac DSM-5 oraz ICD-11,
ukierunkowana jest na wczesne dziecinstwo.
To klasyfikacja DC:0-3R (wersja 2005) lub
DC:0-5 (klasyfikacja diagnostyczna zaburzen
psychicznych i rozwojowych w okresie nie-
mowlectwa 1 wezesnego dziecinstwa, wersja
z roku 2016) (Egger i in., 2011; Zeanah i in.,
2015). Jak wskazuje nazwa klasyfikacji, system
diagnostyczny ukierunkowany jest na badanie
najmtodszych dzieci, a celem jest monitorowa-
nie i diagnozowanie bardzo wczesnie pojawia-
jacych si¢ zaburzen psychicznych lub podpro-
gowych symptomow, ktore moga wskazywac
na ryzyko wystapienia zaburzen neurorozwo-
jowych — co daje mozliwos¢ lepszego moni-
torowania krytycznych momentéw rozwoju,
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tzw. okienka ryzyka rozwojowego. Jedna z diag-
noz wskazujacych na ryzyko rozwoju ASD
moze by¢ diagnoza Early Atypical Autism Spec-
trum Disorder, w skrocie EA-ASD (Soto i in.,
2016). Jest to diagnoza identyfikujaca dzieci,
ktore miedzy 9. a 36. miesigcem Zzycia wyka-
zuja m.in. zaburzenia komunikacji spoteczne;j
oraz potrzebuja zapewnienia wsparcia w celu
optymalizacji rozwoju.

Zlozono$¢ zaburzen neurorozwojowych
oraz trudnos$ci diagnostyczne sg przedmiotem
analiz wielu zespotow badawczych. Proble-
mem tym zajmuja si¢ takze badacze w Szwecji
pod kierunkiem Christophera Gillberga (2010,
2021), tworzac podejscie o akronimie ESSEN-
CE (Early Symptomatic Syndromes Eliciting
Neurodevelopmental Clinical Examinations) —
pozwalajace na identyfikacje wezesnych za-
burzen. ESSENCE dotyczy przede wszystkim
dzieci przed 5. rokiem zycia, przejawiajacych
zaburzenia w jednej lub kilku sferach, jak: mo-
toryka, komunikacja, jezyk, interakcje spotecz-
ne, uwaga.

Gillberg (2010) potozyt nacisk na prze-
wartosciowanie ,,czystego diagnostycznego”
podejscia i poszukiwania odpowiedniej ety-
kiety diagnostycznej. ESSENCE uwidacznia
potrzebe myslenia wielowymiarowego, zaktada
holistyczne i funkcjonalne podejscie do zabu-
rzen neurorozwojowych. Koncepcja ESSENCE
przyjmuje, ze wspotwystepowanie zaburzen roz-
wojowych stanowi regule, co pozwala poszuki-
wac zrodet ztozonosci zaburzen funkcjonowania
bez skupiania si¢ tylko na pojedynczych diagno-
zach. ESSENCE obejmuje klasyczne diagnozy
NDD, jak: zaburzenia rozwojowe koordynacji,
uczenia si¢, dysleksja, zaburzenia jezykowe
i zaburzenia spotecznej interakcji, spektrum
autyzmu, zespot nadpobudliwos$ci psychoru-
chowej z deficytem uwagi (ADHD). ESSEN-
CE uwzglednia rowniez wczesne zaburzenia
psychiczne u dzieci, jak reaktywne zaburzenia
przywiazania, zaburzenia opozycyjne (ODD),
tiki, w tym zespo6t Tourette’a, schizofreni¢ wieku
dziecigcego (EOS — early onset of schizofrenia,
COS — childhood onset of schizofrenia), pto-
dowy zespo6t alkoholowy (FAS), rzadkie typy
epilepsji oraz PANS/CANS (pediatric acute-
-onset neuropsychiatric syndrome/childhood

acute neuropsychiatric symptoms). Koncepcja
ESSENCE promuje dlugofalows strategie opieki
obserwacyijnej i rehabilitacyjnej z komplekso-
wym, multidyscyplinarnym podej$ciem.

Ponizej oméwiono obraz kliniczny i jego
dynamike¢ w najczeSciej wystepujacych zabu-
rzeniach neurorozwojowych.

ZABURZENIA ZE SPEKTRUM
AUTYZMU

Obecne okreslenie zaburzen ze spektrum auty-
zmu — ASD w DSM-5 (2013) obejmuje zabu-
rzenia, ktore niegdy$ w DSM-IV okreslono jako
autyzm wczesnodziecigcy, autyzm dziecigcy,
autyzm atypowy, autyzm z wysokim poziomem
funkcjonowania, nieokreslone catosciowe zabu-
rzenia rozwojowe, dziecigce zaburzenie dezinte-
gracyjne i zespot Aspergera. Wedhug kryteriow
diagnostycznych DSM-5 oraz ICD-11 zabu-
rzenie autystyczne postrzegane jest jako jedna
kategoria o wspolnych symptomach, o réznym
stopniu nasilenia.

ASD ma bardzo heterogeniczny przebieg,
ale jego objawy sa przede wszystkim zwigzane
z nawigzywaniem relacji i komunikowaniem
sie. Szacuje sig, ze autyzm wystepuje u okoto
11,3 na 1000 dzieci, z proporcja ptci 5:1 (mez-
czyzni : kobiety). Swiadomosé spoteczna oraz
coraz bardziej powszechna wiedza o zaburze-
niach neuropsychiatrycznych doprowadzity do
wzrostu diagnostyki ASD. Rozpowszechnienie
ASD w krajach zachodnich waha si¢ miedzy
0,6 a 2,2%, w Polsce 0,35%, w Szwecji 1,54%
(Jensen, Steinhausen, 2015; SBU, 2013).

Badania wykazuja, ze mutacja niektorych
gendéw, np. SHANK kodujacy proteiny, odpo-
wiadajace za gestos¢ pobudzajacych neuro-
néw postsynaptycznych, jest silnie powigza-
na z zaburzeniami rozwojowymi, jak autyzm.
Stwierdza si¢ jednoczesnie, ze nie ma jednego
»specyficznego autystycznego genu”. Rzadkie
mutacje genetyczne lub zespoty genetyczne
odpowiadajg za okoto 10-20% autyzmu, np.
tuberos sclerosis, zespét tamliwego X, neu-
rofibromatosis 1, zespot Williamsa, CATCH
22, zesp6t Cornelii de Lange, syndrom Retta
(Kanani, Balasubramanian, 2018; Lisik, 2014;
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Rybakowski i in., 2016). Wazna rolg odgrywa-
jaréwniez czynniki Srodowiskowe, prenatalne/
perinatalne, wiek matki, ojca, aktywacja sys-
temu immunologicznego, czynnik martwicy
nowotworow (TNF alfa), biatko C-reaktywne,
cytokiny, interleukiny, spaliny, srodki owadobdj-
cze — dichlorodiphenyltrichloroethane (DDT),
polychlorinated biphenyls (PCBs), zaburzenia
w genach neuropeptydu oksytocyny, odpowia-
dajacego za zachowania prospoteczne (Brown,
Meyer, 2018; Greene i in., 2018; Brown i in.,
2018; Idring iin., 2015; Penneriin., 2018; Raz
iin., 2014).

Badania wskazuja, ze krewni pierwszego
stopnia 0s6b z ASD, ktorzy nie wykazuja kli-
nicznych objawow, ujawniajg czesto lekka for-
me¢ autyzmu/autystyczne cechy — tzw. szeroki
autystyczny fenotyp (broader autism phenotype
—BAP), charakteryzujacy si¢ konfiguracja cech
behawioralnych i poznawczych obejmujaca
m.in. deficyty rozpoznawania stanéw emocjo-
nalnych, perfekcjonizm, sztywno$¢ poznawcza,
powsciagliwos¢é w relacjach oraz zaburzenia
pragmatyczne jezyka (Ruparelia i in., 2017).

Zgodnie z kryteriami diagnostycznymi
DSM-5 spektrum zaburzen autyzmu (ASD)
cechuje si¢ m.in.:

A. Nieustepujacymi trudnosciami w komu-
nikacji spotecznej i interakcji w wielu konteks-
tach. Nalezg do nich:

1. Deficyty w sferze okazywania spotecz-
no-emocjonalnej wzajemnosci (od nie-
prawidtowych stosunkow towarzyskich,
wzajemnosci spotecznej, niezdolnosci
w prowadzeniu adekwatnej rozmowy
przez ograniczone reagowanie na uczu-
cia, zainteresowania az do niezdolnosci
do zapoczatkowywania lub odpowiada-
nia na jakiekolwiek interakcje).

2. Deficyty w sferze komunikacji niewer-
balnej (zaburzenia integrowania prze-
kazu werbalnego 1 niewerbalnego przez
nieprawidlowy kontakt wzrokowy, jezyk
ciata lub ograniczenia w rozumieniu
i uzywaniu gestow poprzez catkowity
brak mimiki i przekazu niewerbalnego.

3. Nieumiej¢tnos¢ rozwijania i utrzymy-
wania relacji z rowiesnikami wlasciwej
dla poziomu rozwoju. Trudnosci w do-
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stosowywaniu zachowan do réznych
kontekstow spotecznych przez trudnosci
w zabawie opierajgcej si¢ na wyobrazni
az do catkowitego braku zainteresowania
réwiesnikami.

B. Ograniczonymi, powtarzalnymi wzor-
cami zachowan, zainteresowan i aktywno$ci,
ktorych symptomami sg co najmniej dwa spo-
$rod wymienionych objawow. Sg to:

1. Stereotypowe lub stale powtarzane ma-
nieryzmy ruchowe, uzycie przedmiotow
lub elementow (echolalia, stereotypie
ruchowe, uzywanie dziwacznych sfor-
mutowan).

2. Potrzeba niezmiennosci, przywigzanie do
czynno$ci rutynowych lub wzorcow za-
chowan werbalnych Iub niewerbalnych
przybierajacych forme rytuatu (trudnosci
w akceptowaniu zmian, sztywne wzorce
myslenia, rytuaty powitalne, silna reak-
cja stresowa na niewielkg zmiang).

3. Ograniczone zainteresowania o szcze-
golnej intensywnosci (silne przywigzanie
do nietypowych przedmiotow).

4. Wzmozona lub ostabiona reaktywno$¢
na bodzce czuciowe lub niezwykle za-
interesowanie zmystowymi aspektami
otoczenia (bél/temperatura, dzwiek, nad-
mierne wachanie lub dotykanie).

ASD to przede wszystkim zaburzenia zwigzane
z nawigzywaniem relacji i komunikowaniem sig.
Dzieci z ASD sa sporadycznie w kontakcie, two-
rzg relacje bezcelowe, ich komunikowanie sig¢
jest zazwyczaj proste, prezentujace bezbarwny
lub nieadekwatny afekt. Moga réwniez poja-
wiac si¢ zachowania autodestruktywne. Dzieci
z ASD stabo radza sobie z nieprzewidywalnoscia
i zmianami otoczenia. W przypadku poczucia
utraty kontroli i subiektywnego uczucia bez-
pieczenstwa moga ukazywac¢ dezadaptacyjne
strategie, w tym agresj¢. Wystepuje spoteczna
izolacja, nicadekwatne emocjonalne interakcje
czy ekspresja empatii, jak rowniez opdznienia
W rozwoju umieje¢tnosci rozwigzywania prob-
lemow (Berenguer i in., 2018; Schwenck, Frei-
tag, 2014).

Spostrzeganie spoteczne, umiejetnosé od-
czytywania ekspresji cielesnej (mimika, ge-
sty), responsywnos¢ i wzajemnos$¢ to niezbed-
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ne zdolno$ci w procesie nawigzywania relacji
mi¢dzyludzkich. Intersubiektywnos¢ — cecha,
dzigki ktorej ludzie moga nawzajem si¢ zro-
zumie¢ — oraz empatia s niezbedne, zardwno
w rozwoju psychologicznym, jak i w dziedzinie
kompetencji spotecznych. Dysfunkcja w sferze
teorii umystu [(ToM — Theory of Mind), czyli
$wiadomos¢, ze inni ludzie maja umysty i inne
stany umystowe, motywy i wiedze rdzniaca si¢
od wiasnych] zaburza efektywna komunikacje
i interakcje spoteczne (Baron-Cohen, 1999).
ToM odgrywa kluczowa rolg w rozwoju kom-
petencji spotecznych.

Dzieci z ASD maja znaczne zaburzenia w tej
sferze (ToM), co rzutuje na funkcje adaptacyjne.
Moze si¢ to przejawia¢ u dziecka poprzez np.
brak umieje¢tnosci zabawy z udawaniem, wspot-
dzieleniem uwagi, brak umiejetnosci naprze-
miennej zabawy spotecznej oraz nieuzywanie
gestow wskazujacych. Dzieci moga nie reago-
wac na otoczenie i pozostajg niewrazliwe na
zabiegi ze strony innych. Badania wykazuja, ze
osoby z lekka formg ASD ,,rozwiazuja deficyty”
w sferze ToM eksperymentalnie, ,,nie mentali-
zujac”. Zaburzenia w elastycznosci poznawczej,
umiejetnosci szybkiego, gictkiego przetwarzania
zmian emocjonalnych i sygnalow spotecznych
oraz generalizowania doswiadczen powodu-
ja jednak, ze dzieci te nie potrafig w sposob
adaptacyjny stosowac nabytych umiejetnosci
w zyciu codziennym (Berenguer i in., 2018).

Istnieja zwiazki migdzy zaburzeniami funk-
cjonowania spolecznego a funkcjami metapo-
znawczymi, ktore u dzieci z ASD sg zaburzone —
co rowniez rzutuje na funkcje ToM. Zaburzenia
funkcji wykonawczych odpowiadajg za szeroka
game zaburzen behawioralnych zwigzanych
z interakcja spoteczng. Dzieci z ASD maja prob-
lemy ze spontanicznym generowaniem nowych
idei 1 zachowan, co manifestuje si¢ brakiem
spontanicznej inicjatywy, perseweracyjnymi
zachowaniami oraz niechecig do zmian. Wy-
stepuja trudnosci w postugiwaniu si¢ mowa lub
zabawa, monitorowaniu wlasnych zachowan/
mysli (self-monitoring), autokorekcie. Funkcje
wykonawcze sa niezbedne do zdystansowania
si¢ od wlasnej rzeczywistosci, by moc ukierun-
kowa¢ si¢ w inny abstrakcyjny stan umystu,
ToM. To roéwniez umiejetno$¢ kontroli mysli,

emocji, dziatania, zdolno$¢ supresji wlasnych
mysli 1 wiedzy o rzeczywistosci, zmiana kie-
runku uwagi (Bernardi i in., 2016).

Analiza profilu poznawczego z zastosowa-
niem WISC-IV/V (Wechsler Intelligence Scale
for Children) — (szybko$¢ przetwarzania, wskaz-
nik werbalny/niewerbalny, percepcja, pamig¢
robocza) wnosi cenny wklad w zrozumienie
funkcji intelektualnych oraz mozliwos$ci adap-
tacyjnych dzieci z autyzmem. Profil moze by¢
niespojny z silniejszym wskaznikiem percepcji,
skalg niewerbalng (PCI) niz werbalng (VCI).
Niespdjny profil nie jest jednak patognomo-
niczny dla ASD. Dzieci z ASD maja rowniez
zazwyczaj stabszg pami¢é robocza i szybkosc
przetwarzania niz dzieci z grupy kontrolnej (Co-
lombi, Ghaziuddin, 2017). Identyfikacja dzieci
z tymi trudno$ciami poznawczymi (zaburzenia
pamigci roboczej, szybko$¢ przetwarzania) jest
kluczowa z pedagogicznego oraz rehabilitacyj-
nego punktu widzenia (szybko$¢ uczenia sig,
zrozumienie nowych informacji, wydajnos¢
oraz zmgczenie intelektualne) (Stack i in., 2017).

Dzieci z ASD wykazujg rbwniez wzmozong
lub ostabiong reaktywno$¢ na bodzce czucio-
we lub niezwykte zainteresowanie doznaniami
zmystami (bol/temperatura, dzwigk, nadmierne
wachanie lub dotykanie). Moga wystepowac
znaczne zaburzenia przetwarzania bodzcow,
hypo/hiperaktywnos¢, do ktoérych mozna zali-
czy¢ doznania dotykowe, wzrokowe, stuchowe,
wechowe oraz pozycj¢ wlasnego ciata w prze-
strzeni. Nadwrazliwos¢ na bodzce sensoryczne
i unikanie tych bodzcéw moze ogranicza¢ do-
$wiadczenia interakcji ze Srodowiskiem, pro-
wadzac do deficytow funkcjonalnych, m.in.
w rozwoju ruchowym (Jones i in., 2003; Nadon
iin., 2011).

Zaburzenia sensoryczne moga prowadzié
do selektywnego spozywania pokarméw. Oko-
to 80% dzieci z zaburzeniami rozwojowymi
i okoto 70-90% dzieci z ASD wykazuje tzw.
selektywne, wybredne jedzenie (picky eating),
ktore definiuje si¢ jako jego ograniczony re-
pertuar, unikanie testowania nowych smakow
czy konsystencji. Oralna hipersensytywnos¢
jest szczegolnie silna u dzieci z ASD. Zabu-
rzenia przetwarzania bodzcow sensorycznych
— zardwno w sposob hiper-, jak i hypoaktywny
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w potaczeniu z zaburzeniami interakcji prowa-
dza czgsto do zaburzen odzywiania si¢. Zabu-
rzenia sensoryczne moga rowniez prowadzi¢ do
ograniczenia eksploracji srodowiska czy reper-
tuaru zabaw. Zaburzone funkcje sensoryczne,
percepcja, obnizona/podwyzszona wrazliwosc¢
na bodzce dotykowe, prioproceptywne powodu-
je w konsekwencji stabe planowanie ruchowe
i niezgrabnos$¢, spowodowane niedostatecznie
rozwinigtym schematem ciala (Nadon i in.,
2011). Moze wystgpowac niepokdj, napigcie,
jak réwniez tatwo$¢ rozpraszania si¢ pod wpty-
wem bodzcow sensorycznych. Wystepuja okresy
rozdraznienia, Igki, ruminacja czy doswiadcza-
nie frustracji. Ruminacje (oporne, dtugotrwate,
konsumujace zasoby i mysli przezywanie) oraz
perseweracje (tendencja do intensywnego sku-
pienia si¢ na jednej rzeczy) sa znanymi feno-
menami u 0s6b z ASD. Czesto wystepuje rumi-
nacja zto$ci 1 zemsty. Frustracja jest natomiast
zwigzana z cigzko$cig ASD, buntowniczoscia,
zloscia, wspolwystepowaniem objawow leku
i depresji oraz mysli samobdjczych (Mazefsky,
2015; Mazefsky i in., 2013; Patel i in., 2017).

Badania ukazuja wysokie wspolwystepowa-
nie kombinacji ASD + ADHD, ktore oscyluje
w granicach 15-50%. Dzieci z taka kombinacja
zaburzen czesto wykazuja Igk przed sytuacja-
mi spotecznymi lub Igk antycypacyjny. Dzieci
z kombinacjag ASD/GAD (zesp6t leku uogdlnio-
nego) maja znacznie ostabiong pamigc¢ robocza
oraz zaburzone rozpoznawanie emocji i uczué
(Colombi, Ghaziuddin, 2017; Goldstein, Schwe-
bach, 2004).

Dziewczynki z ASD wykazuja wigksze prob-
lemy z integracja niewerbalnych i werbalnych
zachowan/komunikatéw oraz z utrzymaniem
konwersacji, co prowadzi do problemdéw z na-
wigzywaniem relacji kolezenskich, przyjazni
i mniejszej akceptacji w srodowisku. Jednak
kompensuja one deficyty w sferze spotecz-
nej interakcji/komunikacji bardziej efektywnie
niz chtopcy (Mandy i in., 2018; Pisula i in.,
2017). Chtopcy wykazuja natomiast w wigk-
szym stopniu zachowania stereotypowe, perse-
weracyjne. Dziewczynki z ASD sa, w por6wna-
niu z normalnie rozwijajacymi si¢ rowiesnikami,
bardziej wycofane, z symptomami internaliza-
cyjnymi (Iekowymi, depresyjnymi) oraz wick-
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szymi zaburzeniami w interakcjach spotecz-
nych. Maja one rowniez wicksze zaburzenia
postrzegania siebie (self-perception) (Jamison,
Schuttler, 2015; Pisula i in., 2017).

Autyzm charakteryzuje si¢ rowniez zabu-
rzeniami komunikacji, jezyka. Werbalne zdol-
nosci komunikacyjne w zaburzeniach spektrum
autyzmu sg pozytywnym czynnikiem progno-
stycznym. Pragmatyczne zaburzenia jezyka sg
dominujaca forma zaburzen w ASD, cho¢ moga
réwniez wystgpowac zaburzenia receptywnej
i ekspresywnej formy mowy, tzw. all encom-
passing language impairments ASD-LI (Ver-
hoeven i in., 2011; Verly i in., 2014). Réznego
rodzaju zaburzenia j¢zyka pozostaja przez cate
zycie i mogg si¢ uwidacznia¢ w rdézny sposob:
poczawszy od subtelnych zaburzen pragma-
tycznych do szeroko rozumianych deficytow
jezyka, obejmujacych syntaktyke, semantyke
i fonologi¢. Globalne zmniejszenie funkcjo-
nalnych potaczen w sieciach odpowiedzialnych
za jezyk (np. moézdzku, obszarze Broca) byto
powiazane z nizszymi osiggni¢ciami jezyko-
wymi u dzieci z ASD-LI (Verly i in., 2014).
Umiejetnosci roznicowania i grupowania typow
zaburzen jezykowych w ASD dajag mozliwos¢
wyboru odpowiednigj terapii psychologicznej,
logopedycznej czy pedagogiczne;j.

ZABURZENIA KOMUNIKACJI
SPOLECZNEJ - PRAGMATYCZNEJ
ORAZ INNE ZABURZENIA JEZYKA
I UCZENIA SIE

Komunikacja wplywa na wigkszos¢ dziedzin
aktywnosci czlowieka i moze sta¢ si¢ czynni-
kiem ryzyka zwigzanym z wieloma zaburzenia-
mi. Komunikacja spoteczna jest uwarunkowana
kulturowo. Przyktadem tego jest poruszanie
odpowiednich tematéw w kontekscie rozmowy,
kontakt wzrokowy, uzywanie humoru czy nie-
werbalnych strategii podtrzymujacych rozmowe
—z zasadami kooperacji i wspolnej ptaszczyzny
(np. maksymy) (Norbury, 2014). W konteks$cie
przebiegu zaburzen jezyka w ASD oraz diag-
nostyki réznicowej (wg DSM-5, 2013) mozna
zatozy¢, iz w przypadku wystepowania uposle-
dzenia komunikacji spotecznej, bez powtarza-
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nego wzorca zachowan i zainteresowan, nalezy
rozwazy¢ rozpoznanie zaburzenia komunikacji
spotecznej — pragmatycznej [Social (Pragmatic)
Communication Disorder (SPCD)]. Zaburzenie
to cechuje si¢ m.in. nieustajacymi trudnosciami
w uzywaniu komunikacji werbalnej i niewer-
balnej, takimi jak::

1. Trudno$ci w przestrzeganiu zasad roz-
mowy oraz opowiadaniu historii, prze-
ksztatcaniu wypowiedzi — gdy nie zo-
stanie zrozumiana.

2. Trudno$ci w modulowaniu sygnatow
werbalnych i niewerbalnych w inter-
akcji. Deficyty w komunikowaniu si¢
w celach towarzyskich (pozdrawianie
si¢, wymiana informacji).

3. Uposledzenie zdolnosci sposobu komu-
nikowania si¢ w zaleznosci od kontekstu
lub potrzeb stuchacza.

4. Trudno$ci w zrozumieniu niewyraznie
sformutowanych twierdzen (np. wy-
prowadzanie wnioskow) oraz trudnosci
w zrozumieniu niedostownego wielo-
znacznego znaczenia jezyka —idiomow,
zartow, metafor.

Diagnoza SPCD moze by¢ skonceptualizo-
wana jako wymiarowa, z profilem symptoméow
uwidaczniajacych si¢ w wielu zaburzeniach
rozwojowych. Dzieci majace problemy prag-
matyczne maja trudnosci z narracja, inferencja
oraz uzyciem kontekstu jezyka do rozwigzania
niejasnosci/dwuznacznosci.

Cechy SPCD wystepuja w zaburzeniach
rozwojowych, psychicznych, genetycznych czy
zwigzanych z narazeniem na traumatyczne do-
$wiadczenia (Norbury, 2014). Niektore dzieci —
te, ktore nie spetniaja kryteriow diagnostycz-
nych autyzmu — moga przejawia¢ znaczne zabu-
rzenia w sferze komunikacji spolecznej i prag-
matycznej (czyli umiejetnos¢ wyjscia poza ramy
dostownego znaczenia wypowiedzianych stow
(Bishop, Norbury, 2002). Pragmatyczne zabu-
rzenia komunikacji spotecznej w ASD wynikaja
z braku lub ostabienia ,,instynktu spotecznego”
i fundamentalnego zaburzenia w sferze ToM
(Baron-Cohen, 1999; Wing, Gould, Gillberg,
2011). Niektorzy badacze (Bishop, Rosenbloom,
1987) uwazali zaburzenia pragmatyczno/se-
mantyczne komunikacji za odrgbng subgrupe

diagnostyczna, lezacg miedzy specyficznymi za-
burzeniami jezyka (SLI) a ASD, przy czym SLI
(specyficzne zaburzenia jezykowe) definiowane
sa jako ograniczenia zdolnosci postugiwania
si¢ jezykiem w mowie bez wspotwystepuja-
cej niepetnosprawnosci intelektualnej, deficytu
sensomotorycznego, zaburzen stuchu, zaburzen
neurologicznych czy problemow psychicznych
(Krasowicz-Kupis, 2012).

Obecnie uwaza si¢, ze w SPCD podobnie jak
w ASD wystepuja zaburzenia w sferze wniosko-
wania spotecznego. Jest ono konieczne, kiedy
probujemy wytlumaczy¢, przewidzie¢ intencje,
mysli czy wywnioskowa¢ zachowanie innych.
Bieglos¢ 1 umiejetnos¢ przewidywania takich
stanow tlumaczona jest teorig umystu ToM,
wspomniang w opisie ASD (Norbury, 2014).

ToM zaktada, ze cztowiek ma zdolno$¢ two-
rzenia reprezentacji umystowych innych lu-
dzi, co pozwala mu przewidywac, wnioskowaé
z wypowiedzi i zachowania innych. Spotecz-
ne wnioskowanie jest kluczowe do efektyw-
nej komunikacji. Rozumienie zartu wyrazo-
nego stownie — z pominigciem dostlownego
znaczenia komunikatu, przeno$ni, metafory —
rozumienie fatszywych przekonan jest nieod-
zowne w interakcji i komunikacji spoteczne;j.
Deficyty w mentalizacji s czgsto konsekwencja
uszkodzen mozgu. Pacjenci z uszkodzeniami
prawej potkuli mozgu maja wigksze trudnosci
w rozumieniu historyjek wymagajacych atrybu-
cji stanow mentalnych. Zaburzenie ToM doty-
czy okolicy kory nadczotowej w prawej potkuli
(Mandy i in., 2018; Norbury, 2014).

Poza zaburzeniami w sferze ToM w SPCD
wystepuja rowniez zaburzenia ,,centralnej kohe-
rencji”. Przejawiajg si¢ one zwracaniem uwagi
na matle elementy, czgsci catosci i niedostrzega-
niem globalnego, spoistego wzoru. Zaburzenia
w sferze ToM, jak i staba centralna koherencja sa
powiazane z wyzszymi funkcjami poznawczy-
mi, jak funkcje wykonawcze. Profil symptomow
moze si¢ znacznie zmienia¢ wraz z rozwojem,
co komplikuje diagnostyke réoznicowa. Symp-
tomy bardziej wyeksponowane we wczesnym
wieku (np. szczegdlne zainteresowania i sztyw-
ne rytualne zachowania) moga by¢ niewidocz-
ne u adolescenta. Ograniczone doswiadczenia
interakcji spotecznej moga rowniez wplywac
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negatywnie — poprzez minimalng ekspozycj¢ na
werbalne i niewerbalne gesty komunikacyjne
(ckspresja twarzy, gesty, gictkos$¢ jezyka uzy-
wanego) — na rozwoj funkcji pragmatycznych
(Mandy i in., 2018; Martin, Mc Donald, 2003;
Norbury, 2014).

Istotne jest rowniez, by przy zaburzeniach
jezykowych wykluczy¢ uszkodzenie stuchu, za-
burzenia ruchowe mowy oraz choroby neurolo-
giczne, jak padaczka, np. typu Landau-Kleffnera
z regresja jezykowa. Brak poprawy w funkcjo-
nowaniu mowy ijezyka moze prowadzi¢ do za-
burzen psychicznych (Snowling, Hulme, 2012).
Zaburzenia rozwojowe, specyficzne zaburzenia
jezyka 1 zaburzenia koordynacji motoryczne;j
moga ze sobg wspotwystepowac. ADHD jest
jednym z zaburzen neuropsychiatrycznych,
w ktoérym najczesciej wspotwystepuja zabu-
rzenia jezyka, komunikacji i wymowy (tzw.
speech, language and communication difficul-
ties, SLCDs — zaburzenia, ktore czesto sg pomi-
jane przez klinicystow), zaburzenia spotecznej
komunikacji z tendencja do dominacji w kon-
wersacji, konczenie jej, odchodzenie w poto-
wie lub tez nawiazywanie w konwersacji tylko
do tematu interesujgcego dla dziecka (Gillberg
iin., 2004).

Specyficzne zaburzenie uczenia si¢ — dyslek-
sja—ma podobny profil poznawczy jak ADHD,
wlaczajac zaburzenia pamigci roboczej i petli
fonologicznej. Moga réwniez wystepowac za-
burzenia w sferze ToM i empatii (Eyuboglu
iin., 2018). Zaburzenie charakteryzuje si¢ trud-
no$ciami w dekodowaniu pojedynczych stow,
co najczgsciej odzwierciedla niewystarczajace
zdolnosci przetwarzania fonologicznego. Istnie-
je znaczne powigzanie ADHD, dysleksji i ASD
(Ullman, Pierpont, 2005). Badania amerykan-
skiej reprezentatywnej populacji wykazaty, ze
u okoto 44% badanych z ADHD wspotwyste-
powaty zaburzenia uczenia si¢ (LD), a okoto
43% 0s0b z LD miato wspotwystepujace ADHD
(Pastor, Reuben, 2008). Specyficzne trudnosci
w szkole dotykaja okoto potowy uczniow z ze-
spotem Tourette’a. Dyskalkulia jest specyficz-
nym zaburzeniem zdolno$ci arytmetycznych
(specific learning disorder in mathematics,
SLDM lub developmental dyscalculia). Po-
dobnie jak w dysleksji wystepujg zaburzenia pa-
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mieci roboczej, szybkos$ci przetwarzania i uwa-
gi (WISC-V; Chan, Fugard, 2018; Stahlberg,
2015; Weismer i in., 2017). Okoto 3% dzieci
z dyskalkulig ma rowniez ASD, a okoto 4% —
trudnosci w sferze spotecznej interakcji, emocji
i zachowania (Social, Emotional, and Behavi-
oural Difficulties, SEBD) (Morsanyi i in., 2018).

ADHD, ZABURZENIA Z DEFICYTEM
UWAGI I NADAKTYWNOSC

Wedhug DSM-5 ADHD definiowane jest jako
nieustepujaca nadaktywnos¢ lub impulsywnosc,
ktore wplywaja na funkcjonowanie lub rozwoj
nieuwagi (6 lub wigcej/minimum 6 miesigcy).
Osoba czesto nie jest w stanie skoncentrowac
si¢ na szczegotach lub z braku ostroznosci po-
pelnia btedy podczas zaje¢ szkolnych. Czesto
ma trudnosci ze skupieniem uwagi na zadaniach
(np. utrzymanie uwagi na lekcjach czy wykta-
dach) lub zabawie:

a) czgsto sprawia wrazenie, jakby nie stu-
chata, co si¢ do niej mowi —jest nicobec-
na mys$lami;

b) czgsto nie w pelni stosuje si¢ do instruk-
¢ji i ma trudnos$ci z konczeniem zadan
szkolnych, obowigzkéw domowych;

¢) ma trudnosci z organizacja zadan i ak-
tywnosci;

d) niechg¢tnie angazuje si¢ w zadania wyma-
gajace dluzszego wysitku umystowego,
unika ich lub z nimi zwleka;

e) gubi przedmioty niezbedne do realizacji
zadan lub dziatan;

f) czesto tatwo rozprasza si¢ pod wptywem
bodzcow zewnetrznych;

g) czesto zapomina o codziennych spra-
wach.

Nadaktywnos$¢ i impulsywno$¢:

a) czesto wykonuje niespokojne ruchy re-
koma lub stopami albo wierci si¢ na
siedzeniu;

b) czgsto wstaje z miejsca w sytuacjach
wymagajacych pozostania na miejscu;

c) przesadnie biega lub wspina sig, gdy jest
to niewlasciwe;

d) czesto ma trudnosci ze spokojng zabawg
lub wypoczynkiem;
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e) jest w ruchu lub dziala, ,,jakby miata

motorek™;

f) czesto jest przesadnie gadatliwa;

g) czgsto udziela odpowiedzi, zanim zosta-

ng sformutowane pytania;

h) czesto ma trudnosci z oczekiwaniem na

swoja kolej;

1) czegsto przerywa innym lub im si¢ na-

rzuca.

Zespot nadpobudliwo$ci psychoruchowej z de-
ficytem uwagi (attention deficit hyperactivity
disorder, ADHD) wystepuje u okoto 7% dzieci
1 okoto 5% dorostych na catym $wiecie (Will-
cutt, 2012). Najczesciej od 9. r.z. symptomy
hiperaktywnosci oraz impulsywnos$ci malejg,
natomiast deficyty uwagi pozostajg nawet przez
cate zycie. Okoto 70% dzieci, ktore w dziecin-
stwie miato diagnoze ADHD, ma ja roéwniez
w wieku dorostym (Fried i in., 2016). Wsrod
czynnikow etiologicznych wyrdznia si¢ za-
burzenia w polgczeniach sieci neuronalnych,
zaburzong migracje komorek i zaburzone pota-
czenia synaptyczne (neuroobrazowanie z DTI,
diffusion tensor imaging; Ameis, 2017, Aoki
iin., 2017; Ball i in., 2019). 45-90% dzieci
z ADHD wykazuje zaburzenia w rytmie EEG
(Shiiin., 2012).

Dziedziczno$¢ wynosi 60-90%, w studiach
blizniat 80%. Wystepuje 5—10-krotnie podwyz-
szone ryzyko zachorowania, jesli rodzic lub
rodzenstwo ma ADHD. Nie ma dowodow, ze
tylko jeden gen jest odpowiedzialny za ADHD
(geny kodujace receptory D 4, transporter dopa-
miny — DAT 1, zaburzenia w systemie seroto-
ninergicznym i noradrenergicznym) (Shwartz,
Routledge, 2017).

Czysta forma ADHD jest wyjatkiem, 40-60%
dziecizADHD ma ODD/CD, 25% wspotwyste-
pujace objawy lgkowe. Zaburzenia afektywne
wystepuja u 10% do nawet 75% (w tym cho-
roba afektywna dwubiegunowa 0-20%), tiki:
20-30%, uzywanie substancji odurzajacych:
25-50%. Naduzywanie substancji psycho-
tropowych w ADHD jest jednym z wazniej-
szych czynnikow przyczyniajacych si¢ do nad-
miernej $miertelnosci u 0sob z ADHD (Chan,
Fugard, 2018; Jensen, Steinhausen, 2015).

Dzieci z ADHD poszukuja stymulacji senso-
rycznej. Wymagaja one wysokiej intensywno-

$ci, czestosci lub czasu trwania naptywajacych
bodzcow sensorycznych. Takie dazenie moze
prowadzi¢ do zachowan destrukcyjnych lub
ryzykownych. Natarczywa potrzeba kontaktu,
w wyniku potrzeby stymulacji moze prowadzi¢
do niszczenia wlasno$ci, naruszania fizycznej
przestrzeni czy atakowania bez prowokacji.

Dziewczynki z ADHD manifestuja powaz-
niejsze trudnosci w obszarze mozliwosci intelek-
tualnych, nizsze nasilenie nadpobudliwosci oraz
innych objawéw eksternalizacyjnych. W po-
réwnaniu z chlopcami dziewczynki z ADHD
charakteryzuja si¢ mniejszym deficytem uwa-
gi, mniejszym nasileniem zaburzen internali-
zacyjnych oraz nizsza agresja w stosunku do
rowiesnikow (Pisula i in., 2017).

Dzieci z ADHD potrzebuja pewnego i usta-
lonego porzadku, stabilnych granic i konse-
kwentnych sposobow kierowania ich zachowa-
niem. Staba regulacja emocji i nawykow moze
doprowadzi¢ do niszczenia przedmiotow, agresji
skierowanej na najblizsze osoby lub tez innych
potencjalnie niebezpiecznych zachowan, jak
samookaleczenia. Wspotwystepowanie ASD
1 ADHD jest czgste: w 14—78% przypadkow.
U 22-50% dzieci zADHD wystepuja klinicznie
podwyzszone symptomy ASD (np. uzywajg one
neologizmow, zadaja w okreslonym kontekscie
spolecznym niestosowne pytania, wykazuja
zmniejszong komunikatywng gestykulacje), co
utrudnia diagnostyke réznicowa.

Podobnie jak u dzieci z autyzmem wystepuja
zaburzenia rozpoznawania stanéw umystu, ToM
(rozpoznawania emocji wyrazanych na twarzy,
jak: lek, ztos¢, smutek). Zadowolenie jest rozpo-
znawalne najlatwiej, natomiast Iek najtrudniej
(Liiin., 2017; Schwenck, Freitag, 2014). Za-
burzona empatia dzieci/adolescentow z ADHD
prowadzi do odrzucenia przez rowiesnikow
i izolacji. Zaburzenia odczytywania prozodii,
ekspresji twarzy, gestow komunikacyjnych
i empatii u dzieci z ADHD ulegajg poprawie
z wiekiem, co wigze si¢ z dojrzewaniem pta-
tow przedczotowych (Halperin, Schulz, 2006).

Naktadajace si¢, wspotwystepujace zADHD
zachowania opozycyjne lub zaburzenia zacho-
wania (ODD/CD) z niewrazliwoscia, nieczutos-
cig emocjonalng mogg prowadzi¢ do dysfunk-
cjonalnych zachowan spotecznych. Zaburzenia
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empatii emocjonalnej u 0sob starszych zADHD
maja jednak bardziej cechy psychopatyczne
(,,nieczute serce”) niz autystyczne, a empatia
poznawcza jest zachowana (Groen i in., 2018).

Wystepuje rowniez labilno$¢ emocjonalna,
tzn. szybka intensywna zmienno$¢ emocjonal-
na. Dzieci z ADHD, w poréwnaniu ze zdro-
wymi dzie¢mi, wykazuja bardziej intensywne
reakcje na zrodla wzbudzajace emocje oraz
problemy z hamowaniem negatywnych reak-
cji. Emocjonalna labilno$¢ u dzieci z ADHD
ma znaczny wplyw na wspotwystepowanie
innych zaburzen, zar6wno internalizacyjnych
(np. zaburzenia Igkowe i zaburzenia afektyw-
ne), jak 1 eksternalizacyjnych, co dodatkowo
nasila symptomy ADHD: impulsywnos¢ czy
zaburzenia uwagi. Labilno$¢ afektywna prowa-
dzi rowniez do wigkszych zaburzen w relacjach
rodzic—dziecko (Rosen i in., 2015).

W profilu poznawczym (WISC IV) dzieci
z ADHD wykazujg zaburzenia uwagi, maja
zaburzenia szybkoS$ci przetwarzania i spowol-
nione tempo poznawcze. lloraz inteligenciji jest
zazwyczaj ponizej $redniej, z zanizong szyb-
koscia poznawczg i pamigcia robocza poni-
zej $redniej. Dzieci demonstrujg meczliwose,
wrazliwos¢ na czynniki sytuacyjne i zaburzong
odporno$¢ na dystrakcje. Zaburzenia pamigci
roboczej u dzieci z ADHD znacznie podwyz-
szaja ryzyko braku osiggni¢¢ akademickich.
Czesto opuszczaja zajecia, potrzebuja dodat-
kowej pomocy pedagogicznej czy uczeszezaja
do szkot specjalnych. Przedwczesne konczenie
edukacji wystepuje trzy razy czesciej u dzieci
z ADHD niz u dzieci bez tego zaburzenia (Fried
i in., 2016; Krasowicz-Kupis, Wiejak, 2012;
Liiin., 2017; Thaler i in., 2013).

Zaburzenia funkcji wykonawczych i pamigci
roboczej wptywaja rowniez na funkcjonowa-
nie spoteczne (Jodzio, 2008). U adolescentow
z ADHD czgsto zaburzone sa: kontrola po-
znawcza, zdolno$¢ elastycznego dostosowania
zachowania jako odpowiedz na zmiany w $ro-
dowisku, hamowanie impulséw i planowanie
oraz zdolno$¢ supresji dystrakcyjnego zrodia
(Frick, Nigg, 2012; Van Lieshout i in., 2013;
Martel i in., 2009).

Dzieci z ADHD z wspotwystepujacym de-
struktywnym zachowaniem wykazuja podwyz-
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szone reakcje agresywne przy niskiej prowoka-
cji. Odpowiada za nie zmniejszona aktywacja
przednia brzusznej czg$ci zakretu obreczy kory
(ventral anterior cingulate cortex, vACC). Wy-
stepuja rowniez zaburzenia aktywacji drog neu-
ronalnych, ktore sg odpowiedzialne za prze-
twarzanie poznawcze sygnatéow spotecznych
i empati¢. Czesto wspotwystepuje agresja reak-
tywna (nazywana impulsywng badz afektywna),
wyzwalana przez malg prowokacje i ktorej cze-
sto towarzyszy ztos¢ i strach (Bubenzer-Busch
iin.,2016). ADHD jest choroba neurorozwojo-
w3, a nie — jak wczedniej uwazano — zaburze-
niem zachowania, ktora wptywa negatywnie
na wszystkie dziedziny zycia przez cate jego
trwanie. Badania dowodza, ze 25-50% milo-
dych przestgpcoOw ma zaburzenia typu ADHD,
w duzym stopniu z wspotwystepujacymi zabu-
rzeniami opozycyjnymi (SBU, 2013).

Badania nad ADHD pozwolity na wyroz-
nienie zespotu deficytow w zakresie uwagi oraz
koordynacji ruchowej i percepcji (deficits in at-
tention, motor control and perception, DAMP):
tzw. zespotu DAMP, ktory odpowiada zaréw-
no kryteriom ADHD (w szczeg6lnos$ci postaci
z dominacjg braku uwagi), jak i kryteriom towa-
rzyszacym tzw. zespotowi rozwojowych zabu-
rzen koordynacji (developmental coordination
disorder — DCD) (Gillberg, 2003).

ROZWOJOWE ZABURZENIA
KOORDYNACIJI

Rozwojowe zaburzenia koordynacji naleza do
grupy zaburzen ruchowych, ktore zawierajg ste-
reotypie (czyli powtarzajace si¢, pozornie kon-
trolowane, ale w istocie bezcelowe zachowania
ruchowe), jak i zaburzenia tikowe, w tym zespot
Tourette’a. Pierwotnie byly one opisywane jako
minimalne zaburzenia mézgu (minimal brain
dysfunction, MBD), a nastepnie jako minimal-
ne dysfunkcje neurologiczne (minimal neuro-
logical dysfunction, MND) (Clements, Peters,
1962). Wczesniej definiowane byty rowniez
jako clumsy child syndrome, motor perception
dysfunction (MPD). Rozwojowe zaburzenia ko-
ordynacji charakteryzujg si¢, wedtug DSM-5,
zaburzeniami w nabywaniu i wdrazaniu zdol-
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nosci dotyczacych skoordynowanych czynnosci
ruchowych, ktore w efekcie koncowym ksztattu-
ja sie znaczaco ponizej normy dla wieku. Trud-
no$ci manifestuja si¢ w postaci niezdarnosci,
niewielkiego tempa i niedoktadnosci w realizo-
waniu zdolno$ci ruchowych. Deficyty znaczaco
i w przewlekly sposdb wplywaja na codzienne
czynnosci wlasciwe dla danego wieku i nie
moga zostac lepiej wyjasnione przez inne stany,
np. porazenia mézgowego, choroby neurolo-
gicznej czy niepetnosprawnosci intelektualne;j.

Rozpowszechnienie u dzieci w wieku 511
lat wynosi 5-6%. Mezczyzni choruja czgsciej
niz kobiety, proporcja 2:1 az do 7:1. Przebieg
jest zmienny, po dtuzszym czasie moze nastg-
pi¢ poprawa. U okoto 50-70% dzieci trudno-
$ci z wykonywaniem ruchéw koordynowa-
nych utrzymuja si¢ przez caly okres dorastania.
W okresie dorosto$ci moga wystepowac trudno-
$ci uczenia si¢ nowych zadan, wymagajacych
ztozonych i zautomatyzowanych umiejgtnosci
(DSM-5). DCD jest silnie zawigzane z ADHD
1 jest uznawane za integralng cz¢s$¢ zespotu
DAMP (Gillberg, 2003).

DCD wspotwystepuje czgsto u dzieci zASD.
Zaburzenia dotycza m.in. motoryki duzej i ma-
lej, szybkos$ci motorycznej, rOwnowagi i prak-
sji (Wilson i in., 2018), co wtdrnie wptywa na
interakcje spoteczne. Osoby z DCD wykazuja
spowolnione tempo przetwarzania informacji
i hamowania werbalnych odpowiedzi. Suge-
ruje to zaburzenia w wykorzystywaniu we-
wnetrznych modeli kontroli motorycznej. Dzieci
z DCD poswigcaja wiecej czasu, aby wykonac
czynno$¢, maja spowolnione przetwarzanie in-
formacji wzrokowo-przestrzennej i spowolniong
wzrokowa inspekcje pola.

Wystepuja zaburzenia w sferze uczenia si¢
proceduralnego, za ktére odpowiadajg m.in.
systemy moézgowo-moézdzkowe (Adams i in.,
2014; Bernardi i in., 2016; Doyon, Benali, 2005;
Lejeune i in., 2016). Proceduralne uczenie sig,
ktoére jest obecne we wczesnej fazie rozwoju
dziecka, ma istotne znaczenie rOwniez w roz-
woju funkcji poznawczych. Zaburzenia uczenia
si¢ proceduralnego wystepuja rowniez w auty-
zmie, specyficznych zaburzeniach uczenia si¢
i specyficznych zaburzeniach jezyka. Dzieci
z DCD maja problem z adaptacja motoryczna

(np. zaburzeniem w szybkosci wykonania zadan
motorycznych) (Lejeune i in., 2016; Ullman,
Pierpont, 2005).

DCD, cho¢ ma duzy negatywny wptyw na
codzienne funkcjonowanie dziecka, jest czgsto
niediagnozowane lub przeoczane. Wczesna
diagnostyka zapobiega wtéornym konsekwen-
cjom, takim jak ograniczenie partycypacji dzie-
cka w aktywnosciach zycia codziennego (sta-
ba aktywnos¢ fizyczna i nadwaga), depresja,
zaburzenia lgkowe czy zanizona samoocena
(Camden i in., 2015).

ZESPOL TOURETTE’A (TS)

W kontekscie zaburzen ruchowych nalezy row-
niez wspomnie¢ o zaburzeniach tikowych. Tiki
to nagle, szybkie, nawracajace, nierytmiczne
ruchy migséni lub wokalizacje, niekoniecznie
jednoczesne. Tiki przemijajace stanowia naj-
czestsza postac, wystepuja one u okoto 4-24%
dzieci w wieku szkolnym. Kryterium diagno-
styczne stanowi okres ich wystepowania: mi-
nimum 4 tygodnie, nie dtuzej niz 12 miesiecy,
przy czym bez znaczenia pozostaje rodzaj oraz
liczba pojawiajacych si¢ w tym okresie tikow
(DSM-5).

Czgstotliwos¢ pojawiania si¢ tikow u 0sob
z zespotem Tourette’a (Tourette s syndrom, TS)
moze si¢ waha¢. Tiki wystepuja przez okres mi-
nimum jednego roku od pierwszego epizodu.
Zaburzenie nie jest spowodowane dziataniem
substancji, jak np. kokaina, ani inng przyczyna
medyczna, jak choroba Huntingtona lub powi-
rusowe zapalenie mézgu (DSM-5).

Czestos¢ wystepowania TS szacuje si¢ na
0,3—1%, z proporcja ok. 4:1 me¢zczyzni : ko-
biety. Poczatek zaburzen tikowych przypada
najczesciej na okres dziecinstwa oraz adole-
scencji, migdzy 2. a 15. r.z. Pierwsze objawy
pojawiajg si¢ zazwyczaj miedzy 5. a 7. rokiem
zycia, natomiast najwigksze nasilenie tikow
obserwuje si¢ w wieku 10—12 lat. Najczesciej
wystepujacymi w przebiegu TS prostymi tikami
ruchowymi sa: mruganie (65,1% przypadkow),
ruchy glowa, kiwanie sig, skrecanie si¢ (32,6—
37,2%). Tiki wokalne ujawniajg si¢ najczescie]
w formie chrzakania (51,2%), kaszlu i szcze-
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kania. Szczegdlng grupe tikow motorycznych
stanowi kopropraksja, czyli wykonywanie ob-
scenicznych gestow lub echopraksja, czyli na-
sladowanie ruchow innych os6b (DSM-5; Kha-
lifa, von Knorring, 2006; Serajee, Huq, 2015;
Wolanczyk i in., 2016; Stern, 2018).

Badania wykazuja zaburzenia w obwodzie
korowo-prazkowiowo-wzgdrzowo-korowym
(cortico-striato-thalamo-cortical circuits),
zaangazowanym w motoryczne, motywacyj-
ne i behawioralne obszary funkcjonowania.
W sposdb bezposredni zaangazowane sg syste-
my dopaminergiczne prazkowia i istoty czarnej
(striatonigral — D1 receptor) oraz posrednio
system prazkowie-galka blada (striatopalli-
dal — D2 receptor), ktore m.in. daja hamujace
i pobudzajace sprz¢zenie zwrotne (feedback)
(Shwartz, Routledge, 2017). Techniki wizualiza-
cyjne ukazuja neuroanatomiczne (w zalezno$ci
od cigzko$ci symptomow) zmiany u 0soéb z TS.
Zaobserwowano zmniejszenie grubosci kory
sensomotorycznej, hipertrofi¢ ptatow przedczo-
lowych, jak rowniez zmniejszenie ciata modze-
lowatego. Wystepuja rowniez zaktocenia mo-
dulacji dopaminergicznej w jadrach podstawy.

Wystepuje wysoka dziedzicznosé, cho¢ do-
tychczas nie poznano doktadnej natury dziedzi-
czenia. U monozygotycznych bliznigt zgodnos¢
wystepuje na poziomie 50%, a u dizygotycz-
nych na poziomie 10%. Europejskie badanie
GWAS (genome-wide association study) nad
1285 pacjentami z TS wykazalo, ze w TS wy-
stepuje raczej polimorfizm w genach SLITRK,
NTN4, DRD4 oraz AADAC niz czyste mutacje.
Mechanizm dziedziczenia TS jest wieloczyn-
nikowy (polimorfizm genetyczny, epigenetyka
z modulacja ze strony czynnikéw §rodowi-
skowych, odpowiedzialnych m.in. za bioche-
miczne modyfikacje sekwencji DNA, histonow,
metylacje¢, jak rowniez ekspresj¢ mikroRNA)
(Pagliaroli i in., 2016). Zaburzenia w okresie
prenatalnym/perinatalnym/postnatalnym, nie-
dotlenienie ptodu, przewlekty stres i zaburze-
nia gospodarki hormonalnej u matki w okresie
cigzy, nikotyna i spozywanie alkoholu moga
przyczyni¢ si¢ do wystapienia TS. Nadal jest
jednak kontrowersyjne, czy zaburzenia auto-
immunologiczne, wzbudzone r6znego rodzaju
patogenami: streptokokoéw (PANDAS/CANYS),
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mykoplazmy, toksoplazmozy czy boreliozy
moga przyczynia¢ si¢ do rozwoju TS (Church
i in., 2003; Macerollo, Martino, 2013; Frick,
Pittenger, 2014; Singer i in., 2012).

Badania wykazuja wysokie wspotwystepo-
wanie TS z innymi zaburzeniami, zar6wno roz-
wojowymi, jak i psychiatrycznymi. Sigga ono
okoto 90%, w tym ADHD 50-90%, ASD 35%,
zaburzenia jezykowe ok. 30%, OCD 50%, zabu-
rzenia osobowosci 64%, zaburzenia depresyjne
ok. 75%, choroba afektywna dwubiegunowa
7—12%, zaburzenia lgkowe ok. 50%, zaburzenia
snu 65%, zaburzenia kontroli impulsow, np. tri-
chotillomania okoto 5%. Specyficzne zaburzenia
uczenia si¢ wystepuja u okoto 47% dzieci i ado-
lescentow z TS. Wspdtwystepowanie innych za-
burzen, szczegolnie ADHD lub OCD podwyz-
sza prawdopodobienstwo wystgpienia zaburzen
uczenia si¢ u 0s6b z TS (Serajee, Hug, 2015).

PODSUMOWANIE

Podsumowujac zaprezentowane badania nad
etiopatogeneza, obrazem klinicznym i dynami-
ka objawow, nalezy stwierdzi¢, ze diagnostyka
zaburzen rozwojowych jest kompleksowa i bar-
dzo czasochlonna. Diagnosta powinien wzigé
pod uwage kryterium biologiczne, kliniczne
oraz czynniki Srodowiskowe, ktore wplywaja
na dziecko i jego indywidualng $ciezke rozwo-
Jju, z interakcja czynnikow ryzyka i czynnikow
ochronnych.

Klinicysta, zesp6t diagnostyczny (psycho-
log, lekarz dziecigcy/psychiatra, logopeda, pe-
dagog) zbiera informacje z dtuzszego okre-
su oraz z réznych zrodet, obserwuje pacjenta
w roznych warunkach i otoczeniu, poszukujac
podstawowych objawoéw. Celem jest jednak
uzyskanie cato$ciowego obrazu przebiegu za-
burzen, a nie tylko tymczasowego obrazu ob-
jawow. Zestawienie danych z obserwacji oraz
informacji o dziecku daje podstawy do pelniej-
szej 1 bardziej precyzyjnej diagnostyki. Wazna
jest identyfikacja zaburzen wspotwystepujacych
1 zwigzanych z nimi trudno$ci rozwojowych,
ktére moga miec istotny dodatkowy wptyw na
dziecko, osoby z jego systemu rodzinnego i inne
otoczenie spoleczne.
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