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Autyzm — dylematy diagnostyczne.
Miedzy biologia a objawami

Autism — Diagnostic Dilemmas: Between the Biology and the Symptoms

Abstract. In recent years, there has been a significant increase in the number of diagnosed cases
of autism. In the case of a correctly made diagnosis, a positive effect of this phenomenon is the
possibility of obtaining therapeutic intervention that is adequate for the patient.

On the other hand, some researchers note the risk associated with overdiagnosis of these con-
ditions. It is postulated that the diagnosis process should not focus only on the presence of indi-
vidual symptoms, but also on understanding their meaning and the history of their occurrence. In
addition, many mental, neurological and genetic disorders may have symptoms that are common
to or mimic those of autism.

A diagnosis of autism has specific psychological (immediate), social and financial effects, and
incorrect diagnosis can delay the best intervention for the patient.
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WSTEP

Obserwowany w ostatnich latach wzrost liczby
rozpoznan autyzmu stawia przed badaczami
i diagnostami pytanie, czy diagnozowac¢ powin-
no si¢ jedynie na podstawie symptomow, czy
réwniez z uwzglednieniem rozumienia funkcji
objawow.

Diagnoza autyzmu oddziatuje na stan emo-
cjonalny rodzin pacjentow, a wzrost liczby diag-
noz skutkuje koniecznoscia zwigkszania fi-
nansowania leczenia i wsparcia, co sprawia,
ze cato$ciowe zaburzenia rozwoju sg obecnie
wazng jednostka chorobowa na poziomie na-
ukowym, klinicznym oraz zdrowia publicznego
(Fuentes i in., 2014).

Zdaniem niektorych badaczy obecna defini-
cja autyzmu jest zbyt szeroka i zapoczatkowata
epidemie fatszywych diagnoz, ktére obejmu-
ja stany o objawach podobnych, co wynika

z diagnozowania na podstawie zaznaczonych
objawow z listy kontrolnej, bez uwzglednienia
zwigzku przyczynowo-skutkowego (Rowland,
2021b).

W raporcie przedstawionym przez Agencje
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji
(2021) wykazano wzrost diagnozowania ca-
losciowych zaburzen rozwoju (F84) w Polsce:
w 2019 roku bylo to rozpoznanie najczesciej
stawiane wsrdd dzieci i mtodziezy w Poradniach
Zdrowia Psychicznego (tabela 1). Analiza da-
nych dotyczacych liczby $wiadczen udzielanych
na przestrzeni lat 2009-2019 wskazuje na rok-
roczne zwigkszanie si¢ liczby pacjentow. Wy-
stepowanie zaburzen psychicznych wérdd dzieci
i mlodziezy wykazuje tendencj¢ wzrostowa,
zwlaszcza w zakresie calosciowych zaburzen
rozwoju (spektrum zaburzen autystycznych)
oraz zaburzen zachowania (zwtaszcza wérdd
dziewczat).

Tabela 1. Rozpoznanie cato$ciowych zaburzen rozwojowych wsrod dzieci i mlodziezy w latach 2017

12019
Liczba Odsetek Liczba Odsetek
Nazwa Lp. w2017 | pacjentow rozpoznan Lp. w2019 | pacjentow rozpoznan
(ICD 10) roku w2017 w2017 roku w2019 w 2019
roku roku roku roku
F84
Calosciowe | 30 025 17,28% 1 35386 18,46%
zaburzenia
rozZwojowe

Zrodto: opracowanie wlasne na podstawie: Raport (2021).

Amerykanskie badania prowadzone przez Sie¢
ADDM (The Autism and Developmental Dis-
abilities Monitoring), szacowaty rozpowszech-
nienie ASD: 18,5 na 1000 dzieci w wieku 8 lat
w 2016 roku. Byto to okoto 10% wigcej niz
16,8 na 1000 w 2014 roku i o okoto 175% wig-
cej niz w pierwszych badaniach prowadzonych
w 2000 1 2002 roku. Zdaniem autoréw raportu
zmiany te moga odzwierciedla¢ réznice w za-
kresie identyfikacji i diagnostyki ASD, zmiany
mozliwosci zbierania informacji z badan przez
system nadzoru oraz ,,inne nieznane czynniki”
(Maenner i in., 2020).

Wyniki badania przeprowadzonego przez na-
ukowcow z Uniwersytetu w Montrealu sugeru-

ja, ze u wigkszej liczby 0sob z tagodniejszymi
objawami autyzmu diagnozuje si¢ zaburzenia
ze spektrum autyzmu. Tym samym zmniejszyty
si¢ réznice migdzy osobami, u ktérych zdiag-
nozowano autyzm, i osobami, u ktorych diag-
nozy nie postawiono (Redgaard i in., 2019).

Lewandowska (2019) wskazuje na naste-
pujace mozliwe przyczyny wzrostu rozpozna-
wania autyzmu:

1. Lepszy system wsparcia, dostep do diag-
nostyki oraz wzrost wiedzy na temat
autyzmu i §wiadomosci spolecznej jego
istnienia.

2. Wplyw innych czynnikow na czgstsze
wystepowanie ASD, wsrod ktérych
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wymienia si¢ m.in. czynniki zwigzane
ze wspotczesnym stylem Zycia oraz sta-
nem $rodowiska.

3. Brak odpowiednio przygotowanych
specjalistow — psychiatrow, neurolo-
gow, pediatréw, psychologdw, pedago-
gow, ktorzy potrafiliby zaobserwowac
i wlasciwie zinterpretowac objawy ASD
juz u najmtodszych dzieci, co moze
wigzac si¢ z blednie stawiang diagno-
73 1 nadrozpoznawalnoscig tego typu
zaburzen.

4. Wzrost liczby 0s6b z diagnoza ASD
moze mie¢ takze zwigzek z obecnym sys-
temem orzekania o koniecznos$ci ksztat-
cenia specjalnego na potrzeby systemu
edukacji.

ROZUMIENIE AUTYZMU

Tworcy DSM-5 swoje stanowisko oparli na do-
wodach wskazujacych na mozliwos¢ rzetelnego
i trafnego odr6znienia zaburzen ze spektrum au-
tyzmu od innych zaburzen rozwojowych, pod-
czas gdy cechy wyznaczajace granice migdzy
poszczegdlnymi osobami prezentujacymi zabu-
rzeniami, ujete we wezesniejszych klasyfikacjach
(m.in. zespol Aspergera, zespot Retta, autyzm
atypowy, calo$ciowe zaburzenia rozwojowe
nieokreslone), sa w ich opinii niestate w czasie
i czgsto powigzane bardziej ze stopniem nasilenia
objawow, poziomem umiej¢tnosei jezykowych
lub poznawczych niz z konkretnymi cechami
roéznicujacymi te jednostki. Co wiecej, poje-
dyncze spektrum zaburzen autystycznych lepiej
odzwierciedla stan aktualnej wiedzy na temat
mechanizméw patologicznych i obrazu klinicz-
nego tej grupy zaburzen. Zmiany w podej$ciu
do nomenklatury i objawow autyzmu w zalez-
nosci od klasyfikacji przedstawiono w tabeli 2.

Tabela 2. Nomenklatura i objawy autyzmu w zaleznosci od klasyfikacji (Migdzynarodowa Statystyczna
Klasyfikacja Chorob i Probleméw Zdrowotnych, Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders)

ICD 10
Klasyfikacja zaburzen
psychicznych i zaburzen
zachowania w ICD-10

DSM-5
Kryteria Diagnostyczne z DSM-5
(2016)

ICD 11
(Jastrzgbowska, 2019)

F84 — Catosciowe
zaburzenia rozwojowe
F84.0 — Autyzm
dziecigey

F84.1 — Autyzm atypowy
F84.2 — Zespot Retta
F84.3 —Inne

dziecigce zaburzenia
dezintegracyjne

F84.4 — Zaburzenie
hiperkinetyczne

z towarzyszacym
uposledzeniem
umystowym i ruchami
stereotypowymi

F84.5 — Zespot
Aspergera

F84.8 — Inne catosciowe
zaburzenia rozwojowe
F84.9 — Catosciowe
zaburzenia rozwojowe,
nieokreslone

Zaburzenia nalezace do spektrum
autyzmu 299.00

Ze wspdtistniejacym lub bez
wspotistniejacego uposledzenia
intelektualnego

Ze wspotistniejacym lub bez
wspotistniejacego uposledzenia
jezykowego

Jest zwiagzane ze znanym stanem
ogb6lnomedycznym, wadg genetyczna
lub czynnikiem $rodowiskowym
Jest zwigzane z innym zaburzeniem
neurorozwojowym, psychicznym lub
zaburzeniem zachowania

6A02 Zaburzenia ze spektrum
autyzmu

6A02.0 Zaburzenie ze spektrum
autyzmu bez uposledzenia
rozwoju intelektualnego

i z fagodnym uposledzeniem
lub bez uposledzenia
funkcjonalnego jezyka

6A02.1 Zaburzenie ze spektrum
autyzmu z upos$ledzeniem
rozwoju intelektualnego

i z tagodnym uposledzeniem
lub bez uposledzenia
funkcjonalnego jezyka

6A02.2 Zaburzenie ze spektrum
autyzmu bez uposledzenia
rozwoju intelektualnego

iz uposledzonym jezykiem
funkcjonalnym
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6A02.3 Zaburzenie ze spektrum
autyzmu z upos$ledzeniem
rozwoju intelektualnego

i z uposledzonym jezykiem
funkcjonalnym

6A02.4 Zaburzenie ze spektrum
autyzmu bez uposledzenia
rozwoju intelektualnego

i z brakiem jezyka
funkcjonalnego

6A02.5 Zaburzenie ze spektrum
autyzmu z upos$ledzeniem
rozwoju intelektualnego

iz brakiem jezyka
funkcjonalnego

6A02.y Inne zaburzenia ze
spektrum autyzmu

6A02.z Zaburzenie ze spektrum
autyzmu, nicokreslone

W zwiazku ze zmianami opisu objawdéw w kla-
syfikacjach Frigaux i in. (2021) zauwazaja, ze
populacja autystyczna, do ktorej kierowane
sa kryteria DSM-5, bedzie inna niz populacja
zdefiniowana za pomoca kryteriow DSM-IV
i DSM-IV-R. Ta populacja moze rzeczywiscie
si¢ powiekszy¢, co miatoby istotne implikacje
z punktu widzenia zdrowia publicznego: wy-
kluczenie czesci populacji, ktora nie spetnia
juz kryteriow diagnostycznych, oraz wlaczenie
nowych pacjentow, ktorzy wymagaja leczenia,
powodujac tym samym medyczno-spoteczne
i finansowe konflikty interesow. Przechodze-
nie z jednego systemu klasyfikacji do innego
wprowadza konieczno$¢ rediagnozy wezesniej-
szych rozpoznan, badz diagnozowanie autyzmu
u pacjentow, ktorzy wezesniej nie spetniali kry-
teriow diagnostycznych. Frigaux 1 in. (2021)
proponuja wprowadzenie psychoanalitycznego
modelu autyzmu opracowanego przez Jeana-
Claude’a Malevala (z odroznieniem od psychoz
iprepsychoz) zuchwyceniem zasadniczej cechy
autyzmu, ktora istnieje pomimo jej klinicznej
heterogenicznos$ci — innymi stowy, uchwyce-
nie strukturalnej specyfiki psychicznej, ktéra
mozna znalez¢ i w ,,wersji” autyzmu Kannera
i w zespole Aspergera oraz w caltym spektrum
autyzmu (balansowanie pomi¢dzy chowaniem
si¢ do swojego wngtrza a wychodzeniem do
$wiata zewngtrznego). Takie podejscie bytoby

proba taczenia zardwno symptomow autyzmu,
jak 1 funkcjonowania pacjenta.

Trudnos$ci diagnostyczne moga by¢ tez wy-
nikiem ,,neuroréznorodnosci” (neurodiversity).
Pojecie to, wprowadzone do uzycia przez so-
cjolozke Judy Singer (1999), poczatkowo od-
nosito si¢ do zmiennosci w ludzkich mézgach
w zakresie otwartosci, mozliwo$ci uczenia sig,
skupiania uwagi, zmiennosci nastroju i innych
funkcji umystowych w niepatologicznym sen-
sie. Obecnie pojecie to odnosi si¢ rowniez do
odmiennosci w zakresie potaczen neuronal-
nych w moézgu. To wlasnie ta réznorodnos¢
w funkcjonowaniu i budowie mézgéw moze
by¢ zrédlem odmiennosci funkcjonalnej osob
z autyzmem, a tym samym trudnosci w klasy-
fikowaniu objawow i rozpoznawaniu autyzmu
(Armstrong, 2011; Allison, Baron-Cohen, 2019).

Calosciowe zaburzenia rozwoju (wedtug
obowigzujacej w Polsce klasyfikacji ICD 10)
nalezg do zaburzen neurorozwojowych: istnieja
wyrazne roznice w funkcji i strukturze ,,obwodu
empatii” (ciato migdatowate, brzuszno-przy-
srodkowa kora przedczotowa, potaczenie skro-
niowo-ciemieniowe, kora oczodolowo-czotowa,
przedni zakret obreczy 1 inne powigzane obszary
mozgu), istniejg rowniez roznice w tacznosei
migdzy funkcjami ptata czotowego i ciemie-
niowego (powigzane ze stylem poznawczym,
w szczegolnosci nadmiarowym przetwarzaniem
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szczegdtow i wzgledne niedostatecznym prze-
twarzaniem tresci lub informacji holistycznych).
Badania sugerujg aberracje w rozwoju drog isto-
ty bialej oraz miejsca zdezorganizowanej kory
w wigkszosci probek posmiertnych uzyskanych
od matych dzieci z autyzmem w regionach po-
$redniczacych w funkcjach zaburzonych w au-
tyzmie: spotecznych, emocjonalnych, komuni-
kacyjnych i jezykowych (Fuentes i in., 2014).

Rozumienie funkcji objawdéw autyzmu za-
proponowat Rowland (2020b), ktory odkryt, ze
autyzm jest spowodowany nicodtgczng anomalig
neurofizjologiczng, tworzaca nieustanny stan
nadmiernego skupienia: intensywna koncen-
tracja umystowa skupiona na jednym wzorcu
mys$lowym naraz, z wylaczeniem wszystkiego
innego, w tym wiasnych uczu¢. Nadmierne
skupienie jest jedynym czynnikiem odpowie-
dzialnym za wycofanie si¢ osoby z autyzmem
do wewngtrznego $wiata, ktory jest wylacznie
psychiczny. Nadmierne skupienie utrzymuje
swiadomos¢ osoby uwiezionej w intelektual-
nym/analitycznym lewym placie czotowym bez
mozliwosci uzyskania dostepu do wszystkiego,
co dzieje si¢ w prawym placie czotowym, gdzie
odczuwane sa emocje i zwigzki spoteczne. Row-
land opisuje, ze w autyzmie dysfunkcjonalny
zakret obreczy utrzymuje osobe uwigziong w jej
lewym ptacie czolowym, w intelektualnej, ana-
litycznej, rozwigzujacej problem czgsci moz-
gu — bez dostgpu do emocjonalnej, kreatywnie
przetwarzajacej prawej czgsci plata czolowego
— co odgrywa gtdwna role w spontanicznych,
spolecznych zachowaniach i mozliwo$ciach
niewerbalnych. Dysfunkcja zakretu obreczy
jest prawdopodobna przyczyna hiperskupienia,
nieustannego stanu intensywnej, jednokierunko-
wej koncentracji na jednym wzorcu mys§lowym
naraz, z wytaczeniem wszystkiego innego. Hi-
perskupienie jest tak mocne, ze osoba z auty-
zmem nie moze podzieli¢ uwagi na réwnolegte
toki mysli. Osoba z autyzmem bierze wszystko
dostownie, poniewaz nie moze rowniez zauwa-
za¢ znaczenia uzywanych stow. Monologujac
na ulubiony temat, osoby z autyzmem nie sa
w stanie dojrze¢ w tym samym czasie, jak sa
odbierani przez innych. Osoby z autyzmem
wymagajg zorganizowanych dziatan, poniewaz
nie mogg dzieli¢ uwagi miedzy tym, co robia,

austalaniem, co si¢ wydarzy za chwile. Hiper-
skupienie powoduje réwniez ré6znego rodzaju
przeciazenia sensoryczne. Nagly, glosny lub
wysoki hatas przetacza hiperkoncentracj¢ na
hatas, ktérego osoba autystyczna doswiadcza
z wielokrotnie wigkszg intensywnos$cig niz oso-
ba neurotypowa. Widzenie zbyt wielu stow na
stronie moze powodowaé uposledzenie funkcji
poznawczych, przez co umyst osoby z auty-
zmem staje si¢ niepokojaco pusty. Zbyt wiele
produktow na pétkach i podstuchanie niechcia-
nych rozméw w sklepach moze wywotac nie-
pokoj. Oswietlenie w sklepach moze wywotaé
intensywny niepokoj. U niektorych hiperskupie-
nie wyolbrzymia zmyst dotyku, przez co obciste
ubranie irytuje, a przytulanie jest nie do zniesie-
nia. Rowland podkresla, ze autyzm nie nalezy
do zadnego spektrum. Jest tylko jeden rodzaj
autyzmu, a nie kilka. Nie ma odcieni autyzmu
ani czego$ takiego jak tendencje autystyczne.
Autyzm to 100%. Albo kto$ jest autystyczny,
albo nie. Nie istnieje nic posredniego. Jedyna
zmienng w autyzmie jest intensywnos¢, z jaka
do$wiadczana jest hiperkoncentracja. Nisko
funkcjonujace osoby z autyzmem (zaburze-
nia autystyczne) sa tak intensywnie zamknigte
w hiperkoncentracji, ze stajg si¢ niedostgpne.
Osoby z autyzmem wysokofunkcjonujacym
(zespot Aspergera) mniej intensywnie odczu-
waja hiperkoncentracjg.

Od wielu lat z symptomami autyzmu 1a-
czy si¢ biologiczny mechanizm, co przedsta-
wia koncepcja funkcjonowania dziecka z auty-
zmem opisana przez psychoanalityczke Tustin
(1986/2021). Funkcjonowanie autystyczne na
poziomie neurofizjologicznym zostato wythu-
maczone trauma relacyjng jako potrzeba ma-
sywnego odcigcia si¢ od Swiata zewngtrznego,
typowa dla autystycznych dzieci, ktora powstaje
na bazie rozmaitych sytuacji w niemowlgctwie.
Wedtlug jej obserwacji jedna z takich najczes-
ciej powtarzajacych si¢ sytuacji prowadzacych
do psychogennego autyzmu (tzw. autyzm psy-
chobiologiczny) u dzieci jest moment, kiedy
szczegblnie wrazliwe dziecko doznaje serii
szokdw przecigzajacych zdolnosci jego aparatu
neuroumystowego. W dzisiejszym rozumieniu
psychopatologii koncepcje Tustin traktuje si¢
jako konsekwencje¢ neurobiologiczng zespotu
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stresu pourazowego na bardzo wczesnym eta-
pie rozwoju wigzi (Poole, 2018).

Szmania (2015) podsumowuje dokonania
Tustin, ktora zwraca uwage na czas, w ktorym
dochodzi do separacji, sugerujac, ze dziecko
nie jest na nig jeszcze gotowe, a zbyt wczesnie
doznana frustracja naraza ego dziecka na
doswiadczenie braku obiektu, zanim byto ono
zdolne do relacji z obiektem na poziomie
wewnetrznym reprezentacji fantazji czy halu-
cynacji. W trakcie separacji dziecko doswiadcza
poczucia silnego Igku przed obcym, niebez-
piecznym, nieznanym $wiatem zewnetrznym.
Z takiej perspektywy wystapienie u dziecka
zachowan autystycznych staje si¢ czyms natu-
ralnym, broni ono bowiem siebie, chroni swoja
wlasng wrazliwos¢. Zachowania te moga jednak
przej$¢ w stan patologii, gdy stanowig jedyna
mozliwa strategi¢ radzenia sobie z sytuacja
trudna. Koncepcja przedstawiona przez Tustin
jest istotna, poniewaz stanowi probe potaczenia
(w mys$leniu o przyczynach zaburzen spektrum
autyzmu) czynnikow psychologicznych z neu-
robiologicznymi. Wedlug tej opinii autyzm jest
wynikiem reakcji z poziomu osrodkowego ukta-
du nerwowego na traume¢ przezywang przez
dziecko we wczesnym dziecinstwie.

TRUDNOSCI W DIAGNOZOWANIU

Zrodet objawow autyzmu mozna poszukiwaé
w nastgpujacych obszarach (za: Fuentes i in.,
2014):
1. Deficytéw ,.teorii umyshu” (zdolnosé
dzieci do nasladowania innych lezy
u podstaw rozumienia perspektywy in-
nych i uczenia spotecznego).
2. Deficytow w centralnej koherencji —nad-
miarowa selektywno$¢ bodzca (dzieci
z autyzmem wykazuja nadmiernie se-
lektywng uwage na okreslone bodzce,
anie na to, co jest ogoélnie widziane lub
styszane, czyli globalne).
3. Deficytow w rozwoju jezyka.
4. Deficytéw w umiejetnosci adaptacji do
zmian.
Biorgc pod uwage powyzsze obszary, poni-
zej przedstawiono zaburzenia, przy ktoérych

moze by¢ btednie stawiana diagnoza autyzmu
(Hoksbergen i in., 2005; Suthar i in., 2020;
Fuentes iin., 2014; Russel, 2021; Poole, 2018;
Fusar-Poliiin., 2020; Romero i in., 2016; Rosen
iin., 2021; Sonuga-Barke i in., 2017; Fitzgerald,
2021).

I. Zaburzenia emocjonalne i psychiczne

1. Deprywacja opieki (w tym korzystanie
przez dzieci ponizej 6. r.z. z urzadzen
elektronicznych) — dzieci wykazujg obo-
jetnos¢ na otoczenie, opdéznienie rozwo-
jumowy, ograniczone zainteresowania,
powtarzajace si¢ zachowania (W porow-
naniu z dzie¢mi z autyzmem maja lepsza
wzajemnos¢ spoleczng i znaczng po-
prawe funkcjonowania w wyniku prze-
prowadzenia krotkiej interwencji psy-
chospotecznej). Rodzice cierpiacy na
zaburzenia psychiczne i/lub zaburzenia
osobowos$ci maja trudnos$ci z odczyta-
niem potrzeb dziecka, jego standéw emo-
cjonalnych, co zaktdca lub nawet hamuje
prawidlowy rozwoj dziecka we wszyst-
kich sferach (emocjonalnej, poznawczej,
fizycznej, spotecznej). Przeprowadzono
szereg badan nad zwigzkiem miedzy
wczesng deprywacja psychospoteczng
a autyzmem, w ktorych sledzono rozwoj
rumunskich sierot (Hoksbergen i in.,
2005; Sonuga-Barke i in., 2017; Nelson,
2017): w jednym z nich u 10% dzieci,
ktére zostaty zaadoptowane do domow
w Wielkiej Brytanii migdzy 6. miesia-
cem zycia a ukonczeniem 2. roku zycia
zdiagnozowano autyzm. W innym ba-
daniu dzieci w wieku miedzy 6. a 30.
miesigcem zycia trafialty do wysokiej
jakosci programu pieczy zastgpczej lub
pozostawaly w opiece instytucjonalne;j.
Okoto 5% tych dzieci w wieku 5 lat nadal
spetiato kryteria potrzebne do zdiagno-
zowania autyzmu niezaleznie od tego,
czy byly objete opicka pieczy zastep-
czej. Ponadto 60% dzieci w tym badaniu
wykazuje zachowania/objawy kojarzo-
ne z autyzmem, nawet jesli wickszosci
z nich nie mozna byto postawi¢ diagnozy.



2. Reaktywne zaburzenia wig¢zi — moga

przejawiac sttumiong ekspresj¢ pozytyw-
nych emocji, opdznienia poznawcze i je-
zykowe oraz uposledzenie wzajemnosci
spotecznej (dzieci z autyzmem wykazuja
zachowania przywigzania typowe dla ich
poziomu rozwoju). W jednym z badan
sformutowano hipotezg o podobienstwie
objawdw autyzmu oraz zaburzen wigzi
(Fitzgerald, 2020). Cze$¢ dzieci wykazu-
jacych cechy autyzmu w rzeczywistosci
,stosowala” autystyczne mechanizmy
obronne, aby chroni¢ si¢ przed naduzy-
ciem, przemocg lub zaniedbaniem, trzy-
majac osoby —nawet te bliskie — w bez-
piecznej odlegtosci od siebie. Dzieci te,
pozostajac bez pomocy terapeutycznej,
mogly przetrwale stosowac te mechani-
zmy obronne takze w p6zniejszym zyciu.
W takich rodzinach réwniez tworzace
si¢ wzorce przywigzania sg nieprawid-
lowe. Rownoczesnie badania sugeru-
ja, ze tam, gdzie rodzice dzieci z au-
tyzmem nawigzuja z nimi bezpieczne
relacje, wyniki rehabilitacji sa lepsze
(Crowell, 2019). Oznacza to, ze z jed-
nej strony objawy autystyczne moga
by¢ przekazywane transgeneracyjnie,
z drugiej interwencje, ktore poprawiaja
odzwierciedlanie i wrazliwo$¢ rodzicow
w diadzie, prawdopodobnie przyniosa
korzysci rodzinom wychowujacym dzie-
ciizautyzmem, i z zaburzeniami wigzi
(McKenzie, Dallos, 2017).

. Zespol stresu pourazowego z/bez zabu-
rzen dysocjacyjnych — pacjenci unikaja
sytuacji przypominajacych czynnik trau-
matyzujacy, przejawiaja zmiany w na-
stroju, funkcjach poznawczych, skarza
si¢ na stany pobudzenia fizjologicznego,
objawy fizjologiczne, majg ograniczenia
w funkcjonowaniu zawodowym/szkol-
nym, spotecznym, osobistym, powta-
rzajace si¢ zabawy zwigzane z sytuacja
traumatyczng, nawracajace i drgczace
sny zwigzane z traumatycznym wyda-
rzeniem, utrwalone stany negatywnych
emocji, ubogos¢ zainteresowan, poczu-
cie bycia odseparowanym od innych,
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ozigbienia stosunkéw z innymi, trudno-
$ci w wyrazaniu pozytywnych uczuc.

. Niepelnosprawnos¢ intelektualna — ste-

reotypowe zainteresowania, opoznienie
rozwoju mowy lub rozumienia mowy.
Specyficzne zaburzenia rozwoju mowy
ijezyka — umiejetno$¢ moéwienia pozo-
staje zaburzona w kazdych warunkach
(pacjenci nie majg ograniczonych, po-
wtarzajacych si¢ wzorcéw zachowan,
zainteresowan, czynnosci lub problemow
w komunikacji niewerbalnej, ktore wy-
stepuja w autyzmie).

. Zaburzenia komunikacji spolecznej —

charakteryzuja si¢ trudnoscig w zrozu-
mieniu zasad komunikacji spotecznej
poprzez jezyk, opowiadanie historii,
brak konwencjonalnych powitan oraz
reagowania na werbalne i niewerbalne
sygnaty drugiej osoby (w odréznieniu
od autyzmu — nie wystepuja tutaj ogra-
niczone i powtarzalne zachowania oraz
zainteresowania).

. Lek separacyjny, w tym mutyzm — pa-

cjenci sa wycofani z kontaktu interper-
sonalnego 1 nie komunikujg si¢ werbal-
nie z innymi w okres$lonych sytuacjach,
takich jak szkota (w przeciwienstwie do
autyzmu zwykle maja prawidtowy roz-
woj, wzajemnos¢ spoteczng, silng wiez
z rodzicami i nie majg ograniczonych
lub powtarzalnych wzorcow zachowan).

. Osobowos¢ schizoidalna, schizofrenia

— pacjenci prezentujg uboga ekspresje
emocji, negatywizm, unikanie kontaktow
z innymi (w przeciwienstwie do autyzmu
zwykle maja wzajemnos$¢ spoteczna, sil-
na wi¢z z rodzicami i nie majg ograniczo-
nych lub powtarzajacych si¢ wzorcow
zachowan). Schizofrenia o wczesnym
poczatku lub bardzo wczesnym poczat-
ku, a wigc taka, ktdra jest diagnozowana
w okresie mtodzienczym lub w dziecin-
stwie, moze by¢ szczegoélnie trudna do
réznicowania z autyzmem ze wzgledu
na to, ze dziecko moze nie mie¢ rozwi-
nigtego aparatu poznawczego pozwala-
jacego na rozpoznanie u siebie objawow
rozwijajacej si¢ choroby.
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Zaburzenia hiperkinetyczne — pacjenci
z nasilonymi objawami sa wycofani z
kontaktu z uwagi na zaburzenia kon-
centracji uwagi.

10. Zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne —

I1.

rozpoznanie zachowan stereotypowych
moze wynika¢ z nieuwzglednienia kom-
pulsji w procesie diagnostycznym, po-
niewaz pacjent moze mie¢ zbyt ubogi
stownik, zeby opisa¢ ciag mysli (natret-
nych) i wynikajacych z nich zachowan
kompulsywnych.

Fobia spoteczna — uporczywe unikanie
kontaktu interpersonalnego, jednak pa-
cjenci majg odpowiednie relacje spolecz-
ne i zdolno$¢ komunikacji spoteczne;j

odpowiednie do wieku w wybranych
sytuacjach spotecznych.

12. Depresja — wycofanie spofeczne, brak re-
akcji emocjonalnej i utrata zainteresowa-
nia zwigzkami (bez zaburzen interakcji
z najblizszymi cztonkami rodziny, bez
stereotypowych zachowan w poréwna-
niu z autyzmem).

Rowland (2020a) wskazuje na neuropsycho-
logiczne réznice pomigdzy autyzmem a innymi
zaburzeniami o podobnych klinicznych cechach
—m.in. zespot stresu pourazowego (PTSD), za-
burzenia hiperkinetyczne (ADHD), zaburzenia
obsesyjno-kompulsyjne (OCD) —umieszczone
w tabeli 3.

Tabela 3. Roznice neuropsychologiczne pomigedzy autyzmem a innymi zaburzeniami wg Davida

uwaga skupiona
na jednej mysli
lub bodzcu

z wykluczeniem
innych

na jednej mysli
lub bodzcu

z wykluczeniem
innych

Rowlanda
Kategorie
diagnostyczne
ghosty Autyzm PTSD ADHD OCD
— obszary
zrdznicowania
Hiperskupienie hiperskupienie nie dotyczy niestate skupienie | niestalte skupienie
(hyperfocus) — definiowane — definiowane
— definiowane jako ciagta jako przerwy
jako ciggta uwaga skupiona W intensywnym

skupieniu
przeplatane
epizodami
rozproszenia

i impulsywnosci

Zakret obreczy dysfunkcjonalny funkcjonalny funkcjonalny funkcjonalny
Ciato nieaktywne nadmiernie aktywne nadmiernie
migdalowate aktywne aktywne
Lewy ptat zwigkszona zwiekszona zwigkszona zwigkszona
czolowy aktywno$¢ alfa aktywno$¢ alfa aktywno$¢ beta aktywno$¢ beta
Zaburzenie nie dotyczy nie dotyczy niski poziom niski poziom
rownowagi dopaminy serotoniny
neurochemicznej
Aspekty socjalne | niezdolnos¢ umiejetnosci ubogie lek spoteczny,
do rozumienia spoteczne umiejetnosci obawa przed
i odpowiedzi na niedotknigte spoteczne nieprzychylnoscia
potrzeby innych przez PTSD innych

Zrédto: opracowanie wlasne na podstawie: Rowland (2020b).
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II. Zaburzenia somatyczne (neurologicz-
ne, pediatryczne): zwraca uwage zwigkszona
czestotliwosé wspdtwystepowania autyzmu
ze schorzeniami neurologicznymi, uwarunko-
wanymi genetycznie oraz wspottowarzyszenie
zaburzeniom metabolicznym.

I.

Padaczka — wg danych rozpoznanie au-
tyzmu stawiane jest statystycznie czgs$-
ciej u 0séb z rozpoznaniem padaczki,
jak réwniez rozpoznanie padaczki jest
czgstsze u dzieci z autyzmem w porow-
naniu do grupy os6b zdrowych. U pod-
loza wspotwystepowania tych dwoch
jednostek chorobowych leza najczesciej
uwarunkowania genetyczne. Ze wzgledu
na réznorodno$¢ charakteru napadow
padaczkowych w populacji dziecigcej
pacjenci moga mie¢ mylnie postawione
rozpoznanie autyzmu dzieciecego. Brak
prawidlowego rozpoznania, a co za tym
idzie brak prawidtowo dobranego lecze-
nia, moze prowadzi¢ do zahamowania
lub regresu rozwoju dziecka. W toku
diagnostyki wykonywane jest m.in. ba-
danie EEG. Jednak ze wzgledu na moz-
liwos¢ wystgpowania nieprawidtowych
wzorcow zapisu EEG w populacji dzie-
ci z autyzmem istnieje rowniez mozli-
wos¢ nadinterpretacji, a w konsekwencji
nadrozpoznawania padaczki w tej grupie
pacjentow.

Autoimmunologiczne zapalenie moézgu
— wystepowanie we wczesnym dziecin-
stwie autoimmunologicznego zapalenia
mozgu zwigzanego z przeciwcialami an-
ty-NMDA (receptor N-metylo-D-aspa-
raginowy) moze by¢ mylnie rozpozna-
wane jako autyzm dziecigcy. U okoto
90% pacjentéw z tym rozpoznaniem
stwierdza si¢ zaburzenia psychiatryczne.
Wraz z wiekiem objawy te pojawiaja si¢
zazwyczaj dos¢ nagle, ale im mtodsze
dziecko, tym spektrum kliniczne moze
by¢ bardziej zréoznicowane i niecharak-
terystyczne — od pojawienia si¢ zaburzen
behawioralnych, stereotypii ruchowych,
zaburzen snu po zaburzenia odzywiania
i wycofanie si¢ spoteczne. Objawy moga
mie¢ zarowno charakter fluktuujacy, jak

i postepujacy. Ze wzgledu na mozliwos¢
leczenia, a co za tym idzie poprawe stanu
klinicznego pacjenta, niezmiernie wazne
jest prawidtowe rozpoznanie i szybkie
wdrozenie leczenia farmakologicznego.

. Zaburzenia widzenia — we wczesnym

dziecinstwie obserwuje si¢ podobien-
stwo objawow klinicznych (brak kontak-
tu wzrokowego, gorsza jakos$¢ kontaktu
wzrokowego) u dzieci z wrodzonymi
zaburzeniami widzenia i dzieci z au-
tyzmem. U dzieci, u ktorych stwierdza
si¢ podtoze okulistyczne powyzszych
probleméw, cechy autystyczne ulegaja
niemal catkowitemu wycofaniu si¢ okoto
5.1.z. Ponadto wg Williamsa i in. (2014)
u dzieci z niedowidzeniem obserwuje si¢
mniej typowych objawow dla autyzmu,
tj. stereotypii ruchowych, zaburzen emo-
cjonalnych. W wigkszosci przypadkow
nie stwierdza si¢ zaburzen w relacjach
spotecznych, trudnosci w rozpoznawa-
niu emocji, wybiorczosci pokarmowe;.

. Zaburzenia stuchu — w pierwszych la-

tach zycia stwierdza si¢ znaczne podo-
bienstwo objawow klinicznych u dzieci
z uposledzeniem stuchu i dzieci z roz-
poznanym autyzmem. Stabszy kontakt
werbalny, gorsza reakcja na bodzce
dzwigkowe, komunikaty stowne obser-
wowana u dzieci z niedostuchem moze
mylnie nasuwa¢ rozpoznanie autyzmu.
Nalezy jednoczes$nie bra¢ pod uwage
mozliwo$¢ wspotwystepowania orga-
nicznych zaburzen stuchu i autyzmu
dziecigcego, np. u dzieci po przebytej
infekcji wrodzonej grupy TORCH (wro-
dzone zakazenie: toksoplazmoza, ospa
wietrzng, parwowirusem B19, roézycz-
ka, cytomegalia, wirusem opryszczki
— herpes).

. Mozgowe porazenie dziecigce (MPDz) —

u okoto 7% dzieci z rozpoznaniem MPDz
stwierdza si¢ wspotwystepowanie auty-
zmu (Christensen i in., 2016). W prze-
ciwienstwie do autyzmu czynnikiem
etiologicznym MPDz jest uszkodzenie
drog ruchowych w obrebie mozgowia,
w wyniku czego dochodzi do wystapie-
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nia réznie nasilonych zaburzen loko-
mocji. W zaleznos$ci od zakresu zmian
organicznych w obrgbie mozgowia obok
zaburzen motorycznych mozemy obser-
wowac u tych dzieci nieprawidtowosci
rozwoju mowy, funkcji poznawczych
czy zaburzenia postrzegania. Ponadto,
podobnie jak w przypadku rozpozna-
nia autyzmu, u dzieci tych wielokrotnie
obserwuje si¢ stereotypowe zachowa-
nia, zaburzenia odzywania, zaburzenia
integracji sensorycznych, zaburze-
nia emocjonalne i nierzadko wystgpujace
zaburzenia relacji spotecznych.

6. Zaburzenia integracji sensorycznej —
dzieci z nad- lub podreaktywnoscia
Sensoryczng zwyczajowo nawiazuja in-
terakcje z innymi w sprzyjajacych senso-
rycznie warunkach, wycofanie spoteczne
jest obserwowane okresowo.

7. Afazja — ze wzgledu na wystepowanie
zaburzen rozwoju mowy u dzieci z auty-
zmem w toku réznicowania nalezy brac¢
pod uwage pierwotng afazje dziecigca.
Jest to zaburzenie rozwoju mowy pod
postacig braku rozwoju mowy oraz braku
rozumienia mowy (afazja ekspresyjno-
-percepcyjna); brak rozwoju ekspresji
mowy z zachowanym jej rozumieniem
(afazja ekspresyjna, motoryczna) badz
tez afazja sensoryczna — czyli catkowita
utrata rozumienia przy zachowaniu zdol-
no$ci mowienia. W przeciwienstwie do
0s0b z autyzmem dzieci z afazja w wick-
szo$ci nie przejawiajg innych osiowych
cech typowych dla catosciowych zabu-
rzen rozwoju. Oprocz szerokiej diagno-
styki neurologicznej dzieci te wymagaja
réwniez konsultacji neurologopedycznej
i neuropsychologicznej.

II1. Zaburzenia genetyczne

Wyniki badan epidemiologicznych i moleku-
larnych wskazuja, iz w 52,4% przypadkow
pacjentdw z rozpoznaniem autyzmu mozliwe
jest zidentyfikowanie predysponujacych czyn-
nikoéw genetycznych, przy czym wigkszo$¢
stanowig tzw. powszechne warianty predyspo-
nujace, ktore wystepuja u okoto 5% populacji

ogolnej. Jedynie u 9,5% powyzszych przypad-
kow identyfikowane sa tzw. warianty de novo,
zwigzane z rozpoznaniem okreslonej jednostki
chorobowej, w przebiegu ktorej zaburzenia ze
spektrum autyzmu stanowia jeden z osiowych
objawow (Sala, Verpelli, 2016). Ponizej przed-
stawiono najczgstsze z nich.

Choroby uwarunkowane uszkodzeniem poje-
dynczego genu (tzw. choroby monogenowe)
1. Zespol tamliwego chromosomu X (FRAX —

Fragile X Syndrome) uwarunkowany mu-

tacja dynamiczng (> 200 powtorzen frag-

mentu CGG) w regionie promotorowym
genu FMR] lub mutacja punktowg w innych
regionach genu FMR] zlokalizowanego na
chromosomie X z pelnoobjawowa prezenta-
cja u chtopcow (0,5-6% przypadkow auty-
zmu u chtopcow w populacji ogoélnej) (Hud-

gins i in., 2014; Gallagher, Hallahan, 2012):

o zaburzenia ze spektrum autyzmu: domi-
nuja nadruchliwos$¢ z deficytem uwagi,
ruchy stereotypowe i manieryzmy rucho-
we w zakresie dloni (m.in. trzepotanie
rekoma, gryzienie dloni), opdznienie
lub brak rozwoju ekspresji mowy, re-
petytywne zachowania werbalne: ste-
reotypowe wokalizacje, perseweracje,
echolalie, nieadekwatne do sytuacji ko-
mentarze, stownictwo zargonowe, mo-
wienie do siebie (Buxbaum, Hof, 2013);
w poréwnaniu z chlopcami z idiopa-
tycznymi zaburzeniami ze spektrum
autyzmu u pacjentOw z rozpoznaniem
FRAX obserwuje si¢ bardziej nasilone
zaburzenia funkcji adaptacyjnych, zabu-
rzenia agresywne i repetytywne zacho-
wania werbalne, jak rowniez wywoly-
wane unikanie kontaktu wzrokowego,
ktére uznawane jest za patognomiczne
dla pacjentéw z rozpoznaniem FRAX
(Buxbaum, Hof 2013);

o typowe cechy dysmorficzne: duze i/lub
odstajace malzowiny uszne, wysoko
wysklepione podniebienie, wydtuzona
twarz, zwigkszony obwod glowy, wy-
datne czoto, hipermobilno$¢ stawow,
zwigkszona objeto$¢ jader w okresie
pokwitaniowym (Buxbaum, Hof 2013);
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o wspdlistniejgce schorzenia neurologicz-
ne: niepetnosprawnos¢ intelektualna
(najczescie] w stopniu umiarkowanym
lub znacznym z zaznaczonym spadkiem
umieje¢tnosci poznawczych w okresie
pokwitania), napady padaczkowe (15%
petnoobjawowych pacjentdéw) z reguly
dobrze kontrolowane lekami przeciw-
padaczkowymi (Buxbaum, Hof 2013).

2. Zespol Retta uwarunkowany mutacjami punk-
towymi lub wigkszymi delecjami w genie

MECP?2 zlokalizowanym na chromosomie

X z petnoobjawowg prezentacja u dziewczat

(1-4% przypadkow autyzmu u dziewczat)

(Neul, 2012; Hudgins i in., 2014):

o zaburzenia ze spektrum autyzmu: 10zwoj
zaburzen behawioralnych poprzedzony
jest regresem w zakresie motoryki matej
i ekspresji mowy, po okresie prawid-
lowego rozwoju psychomotorycznego
pomigdzy 6. a 18. m.z.; najbardziej pa-
tognomoniczne dla zespohu Retta pozo-
staja stereotypowe ruchy rak powiazane
z utratg zdolnosci celowych ruchow dto-
ni; kazda z dziewczat z zespotem Retta
posiada swoj wlasny wzorzec stereotypii
dloniowych (m.in. klaskanie, stukanie,
Sciskanie, wktadanie dtoni do buzi, po-
cieranie dfonmi o ubrania, pociaganie za
wlosy); ruchy stereotypowe wyciszaja
si¢ podczas snu lub w okresach infek-
cji, a nasilajg si¢ w okresach pobudzenia
emocjonalnego; charakter stereotypii
dloniowych moze ewoluowac w czasie,
natomiast ruchy stereotypowe w zakresie
jamy ustnej i konczyn dolnych obserwo-
wane sg rzadziej i moga by¢ wyzwolone,
np. poprzez wymuszone zahamowanie
ruchow stereotypowych dtoni; dodatko-
wo stwierdza si¢ utrat¢ zdolnosci aktyw-
nej zabawy, brak dzielenia wspolnego
pola uwagi oraz staby kontakt wzrokowy
(Kaufmann i in. 2017);

o wspolistniejgce schorzenia neurologicz-
ne: zaburzenia rytmu snu i czuwania,
zaburzenia rytmu oddychania (okreso-
we bezdechy, hiperwentylacja), $lino-
tok, bruksizm, zaburzenia dystoniczne
z wtornymi deformacjami dtoni i stop,

skolioza, napady padaczkowe (50% pel-
noobjawowych pacjentek) (Nissenkorn
iin., 2015).

3. Zaburzenia neurorozwojowe uwarunkowane
mutacjami w genach SHANK1, SHANK?2
i SHANK:

o

zaburzenia ze spektrum autyzmu: de-
lecje w genie SHANKI u chtopcow sa
powiagzane z wysoko funkcjonujacym
autyzmem, bez cech niepelnosprawno-
Sci intelektualnej, natomiast u dziew-
czat pozostajg nieme klinicznie; mutacje
w genie SHANK?2 powoduja wystapienie
zaburzen ze spektrum autyzmu z cecha-
mi umiarkowanej niepelnosprawnosci
intelektualnej i niewielkimi deficytami
motorycznymi; gen SHANK3 pozosta-
je natomiast gldwnym genem spraw-
czym objawdw neuropsychiatrycznych
w zespole Phelan-McDermid, w ktorym
raczej obserwuje si¢ objawy zblizone
do zaburzen ze spektrum autyzmu; po-
glebione analizy kohortowe wskazuja
na mozliwos¢ naktadania si¢ objawow
ADHD, zaburzen psychotycznych (schi-
zofrenia) i1 zaburzen pamigci roboczej
mobzgu u pacjentdw z zaburzeniami ze
spektrum autyzmu uwarunkowanymi
mutacjami w genach z grupy SHANK
(Sala, Verpelli 2016);

wspolistniejgce schorzenia neurolo-
giczne: w przypadku zespotu Phelana-
-McDermida zaburzenia ze spektrum
autyzmu potaczone sg ze znacznym
opdznieniem rozwoju ekspresji mowy,
niepetnosprawnoscig intelektualng, obni-
zonym napigciem mi¢$niowym, zwigk-
szong tolerancja bodzcéw bolowych
i dyskretnymi cechami dysmorfii twa-
rzoczaszki (Sala, Verpelli 2016).

4. Zespol Landau-Kleffnera uwarunkowany
mutacjami punktowymi lub wigkszymi de-
lecjami w genie GRIN2A4:

o

zaburzenia przypominajqce zaburzenia
ze spektrum autyzmu: osiowym i naj-
wczesniejszym objawem jest nabyta afa-
zja ze stuchowa agnozja (zaburzenia
w rozpoznawaniu dzwigkow), z wtor-
nym wycofaniem spolecznym i zabu-
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rzeniami behawioralnymi, sredni wiek
zachorowania wynosi 5-8 lat (Myers,
Scheffer, 2016);

o wspdlistniejgce schorzenia neurologicz-
ne: padaczka z dominujacymi atypo-
wymi napadami nieswiadomosci, na-
padami ogniskowymi motorycznymi,
atonicznymi lub ogniskowymi z nastgpu-
jacym uogo6lnieniem do napadu toniczno-
-klonicznego (70% pacjentéw) (Myers,
Scheffer, 2016).

Choroby uwarunkowane nieprawidtowo$ciami

chromosomalnym

1. Zespol delecji/duplikacji 16p11.2 — charak-
teryzuje si¢ wspotwystgpowaniem zabu-
rzen ze spektrum autyzmu z opdznieniem
rozwoju psychomotorycznego, szczegolnie
w zakresie rozwoju ekspresji mowy (aprak-
sja mowy), niepelnosprawnoscia intelektu-
alng, ADHD, zwigkszonym obwodem glowy
i nieprawidlowosciami strukturalnymi moz-
gowia (malformacje mézdzku), otyloscia
(McKinlay Gardner, Amor, 2018)

2. Zespol delecji/duplikacji 15q13.3 —w obra-
zie klinicznym dominuja objawy neuropsy-
chiatryczne: niepelnosprawnos¢ intelektu-
alna (58%), padaczka (28%), staby rozwdj
mowy (16%), autyzm (11%), schizofrenia
(10%), zaburzenia nastroju (10%), ADHD
(7%) (McKinlay Gardner, Amor, 2018).

3. Zespol duplikacji 7q11.23 — zaburzenia ze
spektrum autyzmu powigzane ze zwigkszo-
nym obwodem glowy i nieprawidlowoscia-
mi strukturalnymi mézgowia, znacznym
op6znieniem rozwoju ekspresji mowy, po-
szerzeniem aorty (McKinlay Gardner, Amor,
2018).

Choroby metaboliczne

Choroby metaboliczne sa rzadka genetyczna
przyczyng autyzmu, ale w ich przypadku po-
stawienie prawidlowego rozpoznania umozli-
wia wlaczenie dedykowanej terapii korygujace;j
uszkodzone szlaki metaboliczne, zapewniajacej
poprawe dalszego rokowania. Do klinicznych
objawow mogacych sugerowac rozpoznanie
choroby metabolicznej naleza: pogrubienie ry-
soOw twarzy, zahamowanie rozwoju psycho-

motorycznego, ataksja, padaczka, obnizenie
napigcia migsniowego, nawracajace epizody
$piaczki, niski poziom cholesterolu. Wsrod za-
burzen metabolicznych z prezentacja kliniczna
obejmujaca zaburzenia ze spektrum autyzmu
mozna wskazaé: zaburzenia mitochondrialne,
fenyloketonurig, deficyt liazy adenyloburszty-
nowej, deficyt kreatyny i1 zaburzenia syntezy
steroli (m.in. zespot Smitha-Lemliego-Opitza)

(Hudgins i in., 2014).

Obecnie diagnostyka genetyczna zaburzen
ze spektrum autyzmu pozostaje wieloetapowa
i obejmuje (Hudgins i in., 2014):

1. badanie mikromacierzy genomowej (aCGH)
—wykrywanie nieprawidtowosci chromoso-
mowych;

2. analizg regionu promotorowego genu FMR [
u chlopcow (screening w kierunku FRAX)),
analiz¢ regionu kodujacego genu MECP2
u dziewczat (screening w kierunku zespotu
Retta);

3. dedykowana diagnostyke metaboliczng i ge-
netyczng w przypadku obrazu klinicznego
sugerujacego rozpoznanie choroby metabo-
licznej, m.in.:

o 1 poziom 7-dehydrocholesterol — zespot

Smitha-Lemliego-Opitza;

o | stezenie kreatyniny w surowicy
i 1T wspotczynnik kreatyna:kreatynina
w moczu — deficyt sodowo-chlorkowego
transportera kreatyny CRTR (SLC6AS);

o | stezenie kreatyniny w surowicy i |
wspotezynnik kreatyna:kreatynina w mo-
czu, uogdlniony 1 stezenia aminokwa-
sow 1 kwasow organicznych w moczu
— klasyczne deficyty kreatyny GAMT/
AGAT;

o | pik kreatyny w spektroskopii MR moz-
gowia — wszystkie deficyty transpor-
tu i syntezy kreatyny (CRTR, GAMT/
AGAT);

4. dedykowane panele multigenowe — analiza
w kierunku przyczyn monogenowych auty-
zmu.
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PODSUMOWANIE

Ztozony obraz psychopatologiczny zaburzen
ze spektrum autyzmu, zréznicowana etiolo-
gia, zmiany w klasyfikacjach diagnostycznych,
zmiana perspektywy szkolnej i terapeutyczne;j
dla dzieci i mtodziezy z rozpoznaniem autyzmu
moga prowadzi¢ diagnostow do splycenia rozu-
mienia tego zaburzenia psychicznego na rzecz
wybrania niektorych elementow funkcjonowa-
nia pasujacych do objawow autyzmu.

Bezsilno$é, jaka odczuwa diagnosta w sy-
tuacji zaburzenia prawidlowego rozwoju dzie-
cka, moze ujawniac si¢ w potrzebie szybkiego
znalezienia okreslenia na zbyt ztozony problem
z pomini¢ciem rozumienia neurofizjologii, funk-
cji 1 kontekstu objawow.

Zwicgkszenie dostgpnosci szkolen napawa
z jednej strony optymizmem zwigzanym z po-
prawa w diagnostyce, z drugiej jest zrodlem
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