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Dudova I. Poruchy autistického spektra

Pfehledovy ¢élanek o poruchéach autistického spektra (PAS) zahrnuje aktualni poznatky o jejich pre-
valenci a etiopatogenezi a popis klinického obrazu. Podava zakladni Gdaje o diagnostice, prabéhu
a prognéze a prehled terapie PAS. Zmiruje klicovou roli détského lékare pro identifikaci ¢asnych
pfiznakad a zajisténi rané diagnostiky.
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SUMMARY

Dudova I. Autism spectrum disorders

The review about the autism spectrum disorders includes the recent knowledges about their prev-
alence, etiopathogenesis and a description of their clinical findings. It gives the basic attributes
about diagnosis, course, prognosis and the overview of the PAS therapy. It mentions the key role
of pediatricians, highlighting their ability to identify early signs, symptoms and to provide an early
diagnostics.
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v Ceské republice zaveden v fijnu 2016. Zhodnoceni
stavu ditéte z vice zdroji (observace, anamnestické

Poruchy autistického spektra (PAS) jsou neurovyvo-
jové poruchy charakterizované narusenim socialnich
interakci, komunikace a stereotypnimi, opakujicimi
se vzorci chovani, zajmu a aktivit. Prakti¢ti 1ékari
pro déti a dorost jsou v souvislosti s PAS postaveni
pred nové tkoly. Predevsim se jedna o identifikaci
symptomu narusSeného vyvoje ditéte prostirednic-
tvim ¢asného screeningu testem M-CHAT-R v 18 mé-
sicich véku v ramci preventivni prohlidky, ktery byl

a soucasné udaje rodi¢u ¢i jinych pecovatelt o dité)
je v pripadé pozitivniho vysledku screeningu nutné.
Pediatri se stavaji klicovymi osobami pro zajisténi
diagnostického procesu a nasmérovani k vychovnym
a vzdélavacim intervencim v raném véku ditéte.

Pod pojmem poruchy autistického spektra se sdru-
zuji détsky autismus, Aspergeriv syndrom, atypic-
ky autismus a détska dezintegraéni porucha.® Tyto
diagnostické jednotky jsou zahrnuty v mezinarodni
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klasifikaci nemoci MKN-10 do kategorie Pervazivni
vyvojové poruchy. Pro détsky autismus plati, Ze musi
byt zietelny nastup psychopatologie pired dovrsenim
tretiho roku Zivota ditéte. Atypicky muze byt autis-
mus bud z hlediska véku, kdy vznikl, nebo z hlediska
symptomatiky, popripadé je atypické oboji. U Asper-
gerova syndromu neni narusen kognitivni vyvoj a vy-
voj re¢i. Americky klasifikaéni manual DSM-5 misto
jednotlivych poruch vytvari jednu diagnostickou ka-
tegorii Porucha autistického spektra a nova Mezina-
rodni klasifikace nemoci MKN-11, u které se predpo-
klada zavedeni do bézné praxe béhem nasledujicich
péti let, tento trend kopiruje.

PREVALENCE A ETIOPATOGENEZE

Prevalence PAS vykazuje v poslednich desetile-
tich trvaly naruast. Soucasny odhad prevalence
poruch autistického spektra se odhaduje na 1 az
1,5% détské populace, u dospélych se prevalence
odhaduje na 1 %.%% Pri¢iny vzniku PAS jsou kom-
plexni se zastoupenim jak genetickych faktorq,
tak faktortt vnéjsiho prostredi. Podil genetickych
faktort neboli heritabilita se u autismu odhaduje
nad 60%, recentni metaanalyza udava heritabi-
litu PAS v rozmezi 64-91 %.® Riziko vzniku PAS
je 3—4x vys$si u chlapcti nez u divek.® Syndromic-
ky autismus je soucasti rady chorob se znamou
genetickou etiologii. Hlavnimi genetickymi one-
mocnénimi asociovanymi s PAS jsou syndrom
fragilniho chromozomu X, tuber6zni sklero6za,
Downuv syndrom, neurofibromatéza typu 1, Cohe-
ntv syndrom a Potockého—Lupského syndrom.®
Vétsina pripada PAS je nesyndromicka a na jejim
vzniku se podili rizné genetické mechanismy.

Mechanismus vzniku PAS zahrnuje pravdépodob-
né zmény vyvoje mozku zahy po poceti. PAS ziejmé
zacina kaskadou patologickych jeva, které mohou
byt ovlivnény environmentalnimi faktory. Z environ-
mentalnich vlivii byvaji nej¢astéji zminovany vlivy
béhem téhotenstvi jako hypotyreoidismus, rubeola,
cytomegalovirus a nékteré dalsi infekce, z teratoge-
nt thalidomid, ethanol ¢i valproova kyselina, kom-
plikace béhem téhotenstvi a porodu.® Jako dalsi
rizikové faktory byvaji zminovany vyssi vék rodi¢a
a nezralost a nizkd porodni hmotnost. Zahrani¢ni
studie odhaduji prevalenci PAS u predc¢asné naro-
zenych v rozmezi 1-89%. V prvni ¢eské screeningové
studii byla prevalence autismu u pred¢asné naroze-
nych déti s porodni hmotnosti méné nez 1500 grama
nalezena ve vysi 9,7%, tedy témér 10x vyssi, nez je
udavano u obecné pediatrické populace.®
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Souvislost mezi narusenim imunitniho systému
a vznikem PAS se udava napriklad u rodinného vy-
skytu autoimunitnich onemocnéni, virové nebo bak-
teridlni infekce matky v téhotenstvi, dysregulace
cytokinit a chemokinti a pfitomnosti maternalnich
autoprotilatek reagujicich proti proteintum vyvijeji-
ciho se fetalniho mozku.®

Stejné jako v mnoha jinych oblastech vyzkumu
autismu doslo k vyraznému pokroku v neurozobra-
zovacich metodach a neurobiologii autismu. Neu-
rozobrazovaci metody prokazaly, ze PAS jsou do-
provazeny atypickou trajektorii mozkové maturace,
coz vede k odliSnostem v neuroanatomii, fungovani
a konektivité v rameci SirSich neuralnich systému,
které pravdépodobné zprostredkovavaji autistické
priznaky a rysy.® V soucasné dobé je Siroce akcepto-
vana teorie, ze PAS reprezentuji skupinu vysoce he-
terogennich, multifaktorialné podminénych poruch,
které sdileji stejné rysy.(? Tato heterogenita se odra-
7i ve strukture (predev$im zmény objemu jak celého
mozku, tak jednotlivych struktur) a funkci mozku
(hypoperfuze piredevsim v temporalnim a frontalnim
laloku). S pokrokem, ktery prinasi nové metody zkou-
mani mozku, se zda byt zfejmé, ze abnormality v so-
cialné-komunikacni oblasti a naruseni kognitivnich
a senzorimotorickych funkci nelze vysvétlit lokalnim
mozkovym defektem, ale narusenim na tirovni moz-
kovych neuronalnich siti. Tato zjisténi podporujiivy-
sledky studie ¢eskych autorti, ktera v souboru témér
500 déti s PAS vysetienych pomoci MRI neprokazala
zadnou signifikantni korelaci mezi abnormalitami
mozku a autistickou psychopatologii.(®

KLINICKY OBRAZ

I kdyz hlavni roli v etiologii PAS hraji genetické fak-
tory, podileji se na ni i dalsi multifaktorialni mecha-
nismy. Interakce vSech etiologickych faktora ma
za nasledek zna¢nou rozmanitost v manifestaci ja-
drovych klinickych priznakt. Vzhledem k tomu, Ze
PAS je vyvojova porucha, klinicka prezentace se také
lisi podle véku, kognitivnich schopnosti, schopnosti
uceni a vyuziti zku$enosti.®

V popisu klinického obrazu PAS jsou charakteri-
stické abnormality v socidlni interakei, poruchy ko-
munikace a stereotypni, opakujici se vzorce chova-
ni a zdjmu. Socialni deficit se zda byt pro autismus
klicovy. Priznaky socidlniho naruseni se projevuji jiz
béhem prvnich 6-12 mésicu Zivota. Normalné se vy-
vijejici déti vykazuji socidlni chovani (socialni tsmév,
broukani, o¢ni kontakt) od prvnich tydntt v zZivo-
té, coZ je zakladem pro rozvoj dalsich dovednosti.



Naproti tomu autisti¢ti kojenci se ¢asto vyhybaji o¢-
nimu kontaktu a nejevi zajem o lidské hlasy a tvare,
méné Casto reaguji na osloveni jménem. Nékdy je
tim vyvolano podezreni, ze je dité hluché. Vétsina
autistickych déti ma vyrazné problémy s kontaktem
s vrstevniky jak v mladsim, tak ve star$sim véku. Vaz-
ne unich prizptsobeni chovani socialnimu kontextu,
typicka je neschopnost chapat jemnost a komplexitu
socidlnich vztahu a situaci. Deficity v oblasti socialni
interakce se mohou zmiriiovat v prabéhu vyvoje di-
téte, presto zustavaji vyrazné abnormalni i u vysoce
funkénich dospélych autisti.®

Porucha komunikace se u déti s autismem tyka jak
verbalni, tak neverbalni trovné. Opozdény vyvoj rreci
byva velmi ¢asto prvnim signalem pro znepokojeni
rodi¢t i odbornikt mezi prvnim a tfetim rokem Zi-
vota ditéte. PostiZzeni nejen verbalni, ale i neverbalni
slozky komunikace je rozsahlé, zahrnuje potlacenou
az vymizelou gestikulaci véetné ukazovani, plochou
mimiku nereagujici na déni kolem a nevyjadiujici
potreby autistického ditéte a chybéni tismévu v so-
cialni interakci.

Stereotypni a opakujici se chovani se obvykle ne-
vyskytuje u déti nejmensiho véku, ale projevuje se
a zintenziviiuje mezi druhym a ¢tvrtym rokem véku.
Opakujici se pohyby jsou u autistu ¢asté a pro okoli
napadné. MuZe se jednat o kratké trepavé ¢i kroutivé
pohyby rukou a prstq, tfepani spojené s manipulaci
s predméty, nastavovani rukou do zvlastnich pozic,
kyvani trupem, poskakovani, toceni se kolem vlastni
osy a dalsi. Objevuji se ¢asto pri emoc¢nim rozruse-
ni — pfi radosti, v situacich nepohody, stresu nebo
tzkosti. JiZ po prvnim roce Zivota byva u autistickych
déti odlisny zptisob hry. Dité se nezajima o klasické
hracky a/nebo nevi, jak si s nimi hrat, a pouZziva je
nefunkénim zptasobem. Zajmy ditéte mohou byt vy-
razné odlisné od zajmu vrstevnikt — ¢asty byva za-
jem o nezivé, mechanické predméty (napfr. doprav-
ni systémy a prostiedky) a nezajem o spolecenské,
interaktivni koni¢ky a hry s vrstevniky. Casté jsou
smyslové abnormality (hypo- nebo hypersenzitivita,
neobvyklé smyslové zajmy).1?

Jadrové autistické priznaky jsou ¢asto plné rozvi-
nuty az u starsich déti s PAS. V poslednich letech je
daraz kladen na c¢asnou identifikaci a diagnostiku
PAS. Priznaky détského autismu se objevuji u vétsi-
ny déti béhem prvnich dvou let zivota. Nejcastéjsim
davodem znepokojeni rodi¢u jsou v tomto obdobi
opozdény vyvoj reci, zvlastnosti v socialné-emoc-
nich interakecich, jiné zdravotni problémy a opozdéni
ve vyvojovych milnicich ditéte (sed, prvni kroky, prv-
ni slova). Dfive vyhledaly odbornou pomoc rodiny se
starsim sourozencem s PAS, rodice déti se soucasné
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Tab. 1: Varovné pfiznaky autismu u déti

Nereaguje na osloveni jménem ve véku 12 mésica.

Neukazuje na pfedméty zajmu (nap¥. ukazovéni na letici letadlo)
ve véku 14 mésicd.

Nehraje hry s pfedstiranim (napf. krmeni panenky) ve véku
18 mésich.

Vyhyba se oénimu kontaktu a chce byt samo.

Ma potize porozumét pocitim jinych lidi nebo mluvit s lidmi
o jejich pocitech.

Ma opozdény vyvoj fedi a jazyka.

Opakuije slova nebo fraze stale dokola (echoldlie).

Dava odpovédi bez souvislosti s tématem otazky.

Rozdiluji ho/ji i malé zmény.

Ma nutkavé zajmy.

Mava rukama, kyve trupem nebo se toéi dokola.

M4 neobvyklé reakce na smyslové viemy (zvuky, vinég, chut,
dotek, vzhled pfedméta).

pritomnou intelektovou nedostate¢nosti, jinymi
zdravotnimi problémy a celkovym opozdénim vyvoje.
V raném véku se klinicky zamérujeme na sledovani
vyvojovych dovednosti a na jejich abnormality u déti
s PAS. Varovné priznaky autismu u déti uvadi tabul-
ka 1.

DIAGNOSTIKA, PRUBEH A PROGNOZA

Stanoveni diagnézy a miry zavaznosti postizeni pou-
ze pomoci prostého klinického hodnoceni je malo
presné, i kdyz MKN-10 poskytuje detailni voditka pro
diagnostiku. Velkym prinosem je dlouhodoba klinic-
ka zkusenost 1ékart a psychologu a dostupnost dia-
gnostickych nastroja. Pri klinickém vysSetieni se opi-
rame o pozorovani ditéte a o kontakt s nim, klicové
jsou anamnestické adaje rodiny o nastupu priznaka
a vyvoji poruchy. Pro presnéjsi hodnoceni autistic-
kych projevli existuje rada standardizovanych dia-
gnostickych nastroji, které se jiz staly rutinni ¢asti
vy$ettrovaciho a hodnoticiho procesu.® Tyto nastro-
je samotné netvori diagnézu, ale doplnuji a zprresnuji
podklady pro ni. Stale je uzivina pomérné jednodu-
cha semidiagnosticka observa¢ni $kala CARS (Child-
hood AutismRating Scale). Velmi podrobnym struktu-
rovanym interview s rodi¢i (nebo pecovateli o dité) je
ADI-R (Autism Diagnostic Interview — Revised). Nej-
sofistikovanéj$im a nejnaro¢néjs$im diagnostickym
nastrojem je strukturovana observacni skala ADOS
(Autism Diagnostic Observation Schedule). Tzv. zla-
tym diagnostickym standardem je rozhodnuti z kli-
nického vysSetieni kombinované s ADI-R a ADOS.(®
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Diagnostické nastroje prochazeji casto revizemi,
v Ceském jazyce jsou jiz k dispozici skala CARS 2
a metoda ADOS-2. Za stanoveni diagnézy PAS nese
kone¢nou odpovédnost lékar — détsky psychiatr.
Ostatni odbornosti lékarské i nelékarské na postupu
vySetirovani autistickych pacientt spolupracuji pod
jeho koordinaci.

Klinickopsychologické vysetieni ditéte se suspekt-
ni nebo jiz diagnostikovanou poruchou autistického
spektra by mélo byt zaméreno na zhodnoceni celko-
vé vyvojové arovné, u starsich déti pak na stanoveni
arovné intelektovych predpoklada véetné popisu vy-
vojového nebo inteligen¢niho profilu. Dale by mélo
zmapovat pozornost, celkové psychomotorické tem-
po, motorické dovednosti véetné grafomotoriky, for-
mu a uroven komunikace, socialni dovednosti, teorii
mysli, kvalitu hry, motiva¢né volni vlastnosti, afek-
tivitu, ochotu a schopnost spolupracovat pri rizené
¢innosti, tedy kvalitu vstupnich predpokladit nezbyt-
nych pro zah4ajeni nacviku a terapeutickych aktivit.
Celkové by klinickopsychologické vysetreni mélo
kromé diferencialné diagnostické rozvahy a pripad-
né komorbidity podat zpravu o aktualni trovni vy-
voje nebo schopnosti a zmapovat potencial ditéte
s PAS. Vysledky by mély slouzit k nastaveni odpovi-
dajicich intervenci a dale jako podklad pro specialné
pedagogicka skolska pracovisté.®

Pramérny vék stanoveni diagn6zy PAS byl dle me-
taanalyzy 56 studii z 35 zemi z let 2012—2019 60,48
meésice. Pokud byly vybrany pouze studie zahrnujici
déti do 10 let véku, pramérny vék stanoveni diagno-
zy PAS se sniZil na 43,18 mésice.(® Priznaky détské-
ho autismu jsou nejvice manifestni béhem ttetiho az
patého roku zivota. Déti v zavislosti na tiZi autistic-
kého handicapu ziskavaji urcité komunikacni a so-
cialni dovednosti béhem predskolni a skolni dochaz-
ky. V adolescenci muZzeme pozorovat jak zhorseni
behavioralnich projevy, tak zlepseni symptomatiky.
Vyrazné potize v riznych socidlnich situacich pretr-
vavaji i u dospélych s PAS, a to i u téch velmi dobre
fungujicich. Trvale zavislé na rodiné nebo instituci
zustavaji asi dvé tretiny dospélych osob s autismem.
Lepsi prognoézu spojenou s ¢asteCnou samostatnosti
ma relativné malo osob s autismem. Podle mnohych
autoru je predpokladem této samostatnosti nabid-
ka specidlnich programt c¢asné diagnostiky a in-
tervence, po kterych musi nasledovat dlouhodobé
nacvikové a edukac¢ni programy.(” Jak v détstvi, tak
v dospélosti byvaji autisti¢ti pacienti (kvili $patné
komunikaci a porozuméni socialnim situacim) ob-
tizni a téZce oSetritelni v béZné somatické mediciné.
Tim u nich miZe nastat zanedbani raznych zdravot-
nich problému.
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V poslednich letech se stale vice setkavame s dis-
kusi ohledné mozné tzdravy z autismu. Za kritéria
tzdravy povazujeme fakt, Ze dité nespliuje krité-
ria pro PAS, nedosahuje hranici pozitivity v ADOS
a dosahuje dobrého fungovani v raznych oblastech.
Za akceptovatelné je brano rozmezi tdajtt o tzdra-
vé 3—-25% déti."® Unikatni pripad tizdravy z autismu
po uspésné operaci benigniho mozkového nadoru
spojeného s epilepsii publikovali ¢esti autofi.(®

TERAPIE

Behavioralni intervence spole¢né s komunikaénimi
a specialné pedagogickymi postupy ztstavaji hlavni-
mi metodami ovliviiujicimi jadrovou symptomatiku
autismu. Rané behavioralni interven¢ni programy
se zaméruji predevsim na zlepsSeni v oblasti sdilené
pozornosti, symbolické hry, napodoby, synchroni-
zace s rodici a socidlniho zapojeni.?® Obecné plati,
ze behavioralni programy, které jsou v terapii pou-
zity tak ¢asné a intenzivné, jak je to mozné, vedou
ke zlepseni kognitivniho, adaptivniho a socialné-ko-
munikaéniho naruseni u malych déti s PAS. Analyzou
odpovédi na l1é¢bu na individualni trovni ale zjistuje-
me, Ze zatimco u nékterych déti dojde k dramatické-
mu zlepseni, nékteré vykazuji jen stredni, maly nebo
zadny profit z terapie.® Uspéch terapeutickych in-
tervenci zalezi na osobnich charakteristikach ditéte,
klinickych projevech, rodi¢ovském pristupu i odbor-
nych kompetencich poradenského pracovnika a te-
rapeuta. Pfehled behavioralnich a specialné pedago-
gickych intervenci u autismu s dostateénou trovni
dukazt byly zpracovany v Doporuc¢enych postupech
psychiatrické péce 2018.%?

Vyuziti psychofarmak u PAS je limitovano tim, Ze
dosud nebyla nalezena Zddna G¢inna farmakologicka
lé¢ba jadrovych priznaktt autismu. Psychofarmaka
tak nadale ztistavaji pouze doplnkovou intervenci pro
ovlivitovani nékterych problémovych symptomu.®®
Farmakoterapie détského autismu byla také zara-
zena do Doporucéenych postupu psychiatrické péce
2018. Pro ovlivnéni agresivity, zvysené drazdivosti
a sebeposkozovani je lékem prvni volby risperidon,
jediné antipsychotikum, které je v CR registrovano
pro uzitiu déti od pétilet s poruchami chovani a agre-
sivitou. Druhou volbou je aripiprazol, jako tieti krok
je mozné zvolit olanzapin, ziprasidon nebo valproat.
Pro ovlivnéni stereotypniho a repetitivniho chovani,
obsedantniho syndromu a ritualtt autori doporucuji
fluoxetin, escitalopram a citalopram, pfi neti¢innosti
dvou SSRI antidepresiv spociva treti krok v pouZiti
klomipraminu. Jedinou volbou pro poruchy spanku



je melatonin. Hyperkineticky syndrom a impulzivita
jsou farmakologicky ovlivnitelné pomoci methylfeni-
datu, atomoxetinu, risperidonu nebo aripiprazolu.®¥
Jiné preparaty ¢i alternativni metody 1é¢by (napft.
neurofeedback, facilitovana komunikace, omega-3
mastné kyseliny, sekretin, chelata¢ni terapie, hyper-
baricka kyslikova terapie, bezmlé¢na a bezlepkova
dieta) neprokazaly uc¢innost a nemaji v 1é¢bé PAS
misto.® Rodice a jiné rodinné prislusniky je dtlezi-
té informovat o terapeutickych strategiich v soula-
du s ,,evidence-based treatment“ (Ié¢bou zalozenou
na dukazech).
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