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Souhrn

Poruchy autistického spektra jsou charakterizovany triddou behaviordlnich symptomu. Jsou (o problémy
v socidlni interakci, deficity ve verbalni a neverbdini komunikaci a omezené a stereotypné se opakujici ritu-
aly i zajmy. Jednd se o neurovyvojovou poruchu s vice€etnou etiopatogenezi a s moznym pfidruzenim dal-
Sich neurologickych i psychiatrickych onemocnéni, jako je epilepsie, psychomotoricka retardace, poruchy
rozvoje feci a dal$ich. Diagnostice i ndsledné péci se vénuje fada Iékarskych odbornosti, psychologové
a specidlni pedagogové. Porucha je nevyléCitelnd a celoZivotni, Velmi podstatnd je v€asnd diagnostika se
zahdjenim specializovaného pedagogického vedeni a kognitivné behaviordini terapie. V tomto ¢lanku, ktery
je urCen predevSim pediatrické vefejnosti, jsou uvedeny vsechny typické a napadné klinické projevy
s akcentem na pozdnéj$i kojenecké a batoleci vékové obdobi, kdy podezieni na autismus muZe byt dobfe
informovanym |ékafem jiz kompetentn& formulovano.
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Uvod

Autismus je zkraceny nazev pro skupinu onemocnéni,
kterd je v posledni dobé oznaCovéana spise zastfeSujicim
nazvem ,,pervazivni vyvojové poruchy nebo autistic-
ké spektrum &i kontinuum®. Novéjsi nazvy lépe vysti-
huji kontinualni kvantitativni §kalu asociovanych kogni-
tivnich a behavioralnich poruch zahrnujici kvalitativné tfi
zasadni okruhy klinickych priznaka. Jednak problémy
v socidinim chovdni, ddle deficity ve verbdlni a neverbdini ko-
munikaci a omezené a stereotypné se opakujici vzorce chovdni
i zdjmi. V minulosti byvala uZivana i jind oznaceni, ktera
se dnes jiz nedoporucuji, jako napf. autisticka psychoza ¢i
détska schizofrenie.

TABULKA 1

Slovo ,autos“ znamend v fe¢tiné ,sam* a osamélost
s uzavienim se do vlastniho svéta jsou dosud povazovany
za nejnapadnéjsi projevy autismu.

Prvni lékatské popisy autismu pochazeji z let 1943-
1944, jejichz autory jsou lékati Leo Kanner a Hans Asper-
ger. Piivodné byl autismus povazZovan spise za ,,dusevni
onemocnéni® nebo také za dusledek pfili§ chladné rodi-
Covské vychovy. Umime si predstavit, ze toto pojeti etio-
patogeneze muselo Casto Wstit v traumatizaci rodi¢u
i ostatnich ¢lenti rodiny. V soucasnosti je autismus fazen
do skupiny neurovyvojovych poruch (tab. 1). Neurovy-
vojové poruchy charakterizuje vrozeny defekt nékterych funkci
mozku. Porucha mize mit geneticky podklad, ale na jejim
vzniku se mohou podilet i riiznorodé inzulty a vlivy pro-

Neurovyvojove poruchy (uzsi vybér)
MentdIni retardace

Vyvojové poruchy fe¢i a jazyka (poruchy komunikace - napf. vyvojova dysfazie)

Specifické vyvojové poruchy Skolnich dovednosti (dyslexie, dysgrafie, dyskalkulie...)

Specifické poruchy pozornosti a schopnosti koncentrace (syndrom ADHD -- Attention Deficit Hyperactivity Disorder, ADD, HD...)

Syndrom neobratného ditéte
Poruchy autistického spektra
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stiedi, napf. v ¢asném prenatalnim obdobi. Nejedna se
vzdy o jednoznaéné dédi¢né onemocnéni, ale podle stu-
dii s dvojcaty se autismus muzZe vyskytnout u obou sou-
rozenci a v rodinach autisti je také prokazatelné vyssi
vyskyt riznych psychiatrickych onemocnéni. Klinické
pfiznaky neurovyvojovych vad vcetné autismu se ozie-
jmuji a jsou postupné rozpoznavany az béhem vyvoje je-
dince, obvykle nejpozdéji do péti let véku. Jedna se o celo-
Zivotni poruchy, které v kauzalni podstaté zpravidla nelze
terapeuticky zasdhnout. Je mozné farmakologicky zlepsit
jednotlivé symptomy choroby.

Incidence vyskyiu

Autismus se v soucasné dobé stal celospolecenskym pro-
blémem. Incidence u volnéji definovaného tzv. ,3ir$iho®
fenotypu je udavana 10-20 autisti na 10 000 Zivé naroze-
nych déti (tedy | pfipad na 500-1 000 déti). Je zi'ejmé, Ze
se nejedna o vzacné onemocnéni. Je zajimavé, Ze postihuje
Castéji chlapce, a to v obvykle uddvaném poméru 3 : 1 az
4 : 1 k divkam. Vyssi podil postizeni chlapcti byva vysvét-
lovan hypotetickou vazbou této poruchy na chromo-
som X, ptipadné i lepsi vybavou Zenského pohlavi ke
komunikaci, a tudiz vét$i odolnosti vaci tomuto typu
handicapu.

Etiologie a patogeneze

Autismus je tfeba chapat jako klinicky syndrom s nejednotnou
a riznorodou etiopatogenezi. Na vzniku jeho symptomu se
muze podilet celd fada pficin. Jednoznacné je uznavan
vyznam genetické vlohy, ziejmé polygenniho charakteru.
Autismus se ale miiZe projevit také u mnoha monogenné
podminénych chorob & chromosomalnich aberaci (napf.
syndromu Angelmanova, Prader-Williho, Rettova, Dow-
nova, fragilniho chromosomu X, komplexu tuberézni skle-
rozy anebo nékterych dédi¢nych poruch metabolismu).
K rozvoji onemocnéni mohou zfejmé pfispét i faktory
prostiedi, jako prenatalni toxické a infekéni noxy (rubeo-
la, cytomegalovirus, herpes simplex virus, expozice koka-
inu, alkoholu, nékterym lékim), vakcinace apod. Moder-
ni zobrazovaci metody nezfidka odhali strukturalni léze
CNS nejriznéjsi lokalizace, nejcastéji ve frontalnich a tem-
porélnich lalocich a v mozecku. Zhruba poslednich 20 let
je studovan mozek a jeho jednotlivé substruktury post
mortem (Autism Tissue Program, USA). Po velmi podrob-
ném MRI zobrazeni mozku jako celku jsou podrobné
zkoumany jeho jednotlivé ¢asti a vysledky jsou srovnava-
ny s mozky neautistickych jedinct v ruznych vékovych
kategoriich. Zatim bylo zji§téno, Ze mozky autistii jsou
celkové vétsi a casto vykazuji poruchy migrace neuront,
které béhem vyvoje napf. misto v povrchové vrstvé kiry
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kon¢i v jinych strukturach. Tyto migracni omyly v tem-
porélnich lalocich jsou ¢asto provazeny rozvojem epilep-
sie. Proto je epilepsie s autismem Casto asociovdna. Velmi
podezielou strukturou pro vznik autismus je limbicky sys
tém, ktery hraje dilezitou roli v emocich ¢lovéka, vnimani
strachu a vytvareni dlouhodobé paméti. Nékteré autistic-
ké mozky vykazuji v amygdale a hippocampu zvyseny
pocet zdanlivé nezralych bunék. Tyto zmény spolu s né
kterymi strukturalnimi rozdily v mozkovém kmeni ukazuji
na inzulty pisobici na velmi nezraly mozek v ¢asné pre-
natalnim vyvoji. Obé jmenované struktury jsou opét vy-
znamné pro mozny soubézny rozvoj epilepsie. Lidska
mozkova kiira je strukturovana do ,,minislopci“ se skupin-
kami 60-80 neuroni, které pfijimaji vstupni a vytvareji
vystupni informaci. Zd4 se, Ze u mnoha jedinct s autis-
mem jsou neurony mensi a ,minisloupce” pocetnéjsi, nez
je pramér. Analogii ke zvySenému poctu minislopct je
zvy$eni pixel v digitalnim fotoaparatu. Je mozné, Ze pra-
vé toto vede k vysoké rozli§ovaci schopnosti a je zodpo-
védné za vyjimecnou vizudlni pamét a specidlnim zaujetim
pozornosti k detailu, coz je pro autisty typické. Jini studuji
roli extrémniho oxidativniho stresu na neurony a jejich
poskozeni, bunécny rist neuront cerebella a neurotrofiny
a mnoZstvi oxytocinu, ktery je zfejmé u autismu snizen.
Na vzniku nékterych symptomu autismu se pravdépodob
né podili i dalsi dysregulace dopaminového a serotonino-
vého systému a zmeény v produkci endogennich opioidi.
Vidime, ze postupné odhalovani celé $kaly poruch tepr-
ve kompletuje mozaiku soucasnych znalosti o pricinach
autismu.

Klinicky ohraz autismu obecné

Bylo jiz zminéno, Ze nejznaméjsim a nejnapadnéjSim
symptomem poruchy je osamélost a uzavieni se do vlast-
niho svéta. Takto postizené déti se strani kolektivu a ne-
vyhledavaji spolecnost jinych lidi.

Autismus v dne$nim pojeti viak neni pouhym synony-
mem pro snahu vyhnout se spole¢enskym kontaktim.
Naopak, ¢asto jej provazi zoufalé usili téchto kontaktu
dosahnout. Neschopnost komunikace vede u nékterych
pacientu k frustraci a projeviim agresivity a autoagresivi-
ty. Charakteristické jsou poruchy chovani ve tfech zaklad-
nich okruzich, tzv. behaviordlni tridda podle Wingové:

s omezeni reciprocnich socidlnich interakci

@ omezeni reciprocni komunikace verbdlni a neverbalni

u omezeni imaginace (fantazie) s chudym a stereotypnim reper-
todrem chovdni a zdjmi

Autisté nerozumi symboliim odpovidajicim jejich men-

talnimu véku. Pritom symbolika tvoii zaklad lidské komu-
nikace a odrazi se v mimice, pantomimice i feci. Proto
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vlastné nechapou to, co vidji, slysi a prozivaji. Re¢ sice né-
kdy dobfre ovladaji, ale nechapou vyznam pouzivéni jazy-
ka pro komunikaci. Jejich slovni projev byva stereotypni,
pedanticky, fadni, bez intonace a emoci, se zvlastni dikci.
Velmi ¢asta je u nich kombinace s poruchami rozvoje feci
az k nemluvnosti. Jejich zrakovy kontakt mize pusobit
dojmem ,pohledu skrz“, bez komunika¢niho vyznamu.
Jsou doslovné vazani na realitu, nechapou kreativitu a
proménlivost lidského chovani, ironii, Zert, lez a skryty
vyznam. Okolni svét je pro né pfili§ abstraktni. Chybi jim
schopnost empatie a spontaneita, jejich chovani je ,stro-
jové*“. Ziji mezi lidmi lhostejni k jejich pocitim a osoby je
zajimaji méné nez pfedméty. Nejsou schopni navazovat
normalni mezilidské vztahy a odmitaji jakékoliv zmény.
Maji chudou fantazii a predstavivost, miluji stereotypy a
preferuji je. Jejich zajmy jsou omezené, i kdyz nékdy do-
vedené az k absurdni dokonalosti. Jako pfiklad miZe po-
slouzit dokonalé znalost telefonnich seznami a jizdnich
radu.

Pro pochopeni jednotlivych klinickych obrazi autismu
aneuvéfitelné riznorodosti a pestrosti pfiznaki u konkrét-
niho pacienta je naprosto zasadni si uvédomit, Ze celd
skupina neurovyvojovych vad se vyskytuje velmi casto
v riznych kombinacich. Proto jsou autisté ve dvou teti-
nach postiZzeni mentalni retardaci v celé jeji kvantitativni
$kéle, poruchami vyvoje feci v plném kvantitativnim
a kvahtativnim spektru od téméf normalni fedi, pfes vyvo-
jovou dysfazii, sluchovou verbalni agnézii az k totalni
nemluvnosti. Stejné tak vidime kombinace se syndromy

TABULKA 2
Pervazivni vyvojové poruchy autistického spekira

hyperaktivity, event. i s poruchami pozornosti (syndrom
ADHD) a syndromem neobratného ditéte. Pridruzené
byvaji i dal§i poruchy, napt. zrakové obtize az po slepotu,
sluchové nedostatky az po hluchotu, nékdy s dominujicim
postiZzenim percepéni irovné, a mohou byt pfitomny
funkéni poruchy zazivaciho traktu.

Autistickeé spektrum, klasifikaéni pFistupy,
subtypy autismu

Samotny autismus je pouze behaviordlni klinicky syndrom a jeho
diagnostika spocivd na pritomnosti zdkladnich symptomii. Jeho
ruzné varianty zahrnuje $irsi pojem ,,pervazivni vyvojové
sautistické spektrum i kontinuum”. Celd skupina podléha
vnitinimu déleni s pevné stanovenymi kritérii pro jednotli-
vé subtypy. Klasifikace prodélala béhem nejméné padesa-
tileté historie znacné zmény. Soucasny trend prezentuje
klasifika¢ni verze Americké psychiatrické asociace
v poslednim vydéani Diagnostického a statistického manua-
lu mentélnich onemocnéni z roku 1994 (DSM 4 1994)
nebo klasifikace Svétové zdravotnické organizace mental-
nich a behavioréonich poruch z roku 1993 (MKN/ICD 10
1993). Tabulka 2 prezentuje obé klasifikace.

Klinicky obraz byl souhrnné prezentovan vyse. Nyni
se stru¢né zminime o jednotlivych Alavnich subtypech
autismu v ramci autistického spektra. Zatazeni pacienta do
konkrétni podskupiny ma svoje pevné stanovena diagnos:
ticka kritéria.

Diagndza DSM-IV*

Autistickd porucha

Aspergerova porucha

Détskd desintegrativni porucha

Rettova choroba

PDD-NOS

Atypicky autismus

Z4dna odpovidajici diagndza (dle DSM-1V)

PDD-NOS = jinak nespecifikované pervazivni vyvojové poruchy

Diagndza ICD-10*

Détsky autismus
Aspergerav syndrom

Jiné desintegrativni poruchy
Retttv syndrom

Atypicky autismus

Jiné PDD

Nespecifikované PDD

s hyperaktivni porucha

= 5 mentdlni retardaci

= ge stereotypnimi pohyby

* American Psychiatric Association — Dignostic and statistical manual of mental disorders. 4™ ed. Washington, DC: American Psychiatric

Assotiation, 1994.

* World Health Organization. The IC-10 classification of mental and behavioral disorders: clinical descriptors and dignostic guidelines. Geneva:

World Helath Organization 1992, 1993.
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Détsky autismus (Gasny infantilni autismus, kiasicky
autismus, Kanneriv syndrom - F84. 0)
Naruseni se projevi uz pied tfetim rokem Zivota. Az 70 %
déti provazi mentalni postiZzeni rizného stupné. Je silné
naru$ena kvalita verbalni komunikace. Déti ¢asto nemluvi
viibec nebo pokud mluvi, pak s fadou odchylek. Casté je
echolalie, perseverace, ,,vlastni, okoli nesrozumitelnd rec”,
zZargonismus, Fe¢ v 2. osobé ¢&i fe¢ mimo socidlni kontext
bez komunikalni hodnoty. V nonverbalni komunikaci
chybi pratelské emocni reakce, pohled do odi, je bazen
z neskodnych véci, zachvaty vzteku agrese. Dité je extrém-
né uzavieno do sebe a neprojevuje zajem o okoli. Cho-
vani je stereotypni, vykazuje omezené zajmy i aktivity,
chybi spontaneita chovani a tvofivost hry. Cast4 je prefe-
rence ,non soft” a mechanickych nebo zvukovych hracek
a byva obliba hudby. Pred kontaktem s lidmi dité obec-
né preferuje predmeéty. Jsou abnormni smyslové reakce
s precitlivélosti na nékteré vjemy.

Tento subtyp autismu je obecné povazovén za typicky
a byvé oznaCovan také jako ,jadrovy autismus®. Jeho di-
agnostika obvykle nepfinasi nejasnosti.

Aspergeriiv syndrom (F84. 5)

Ptiznaky jsou obdobné jako u détského autismu, ale IQ
je normélni, v néktery slozkach az nadnormalni. U této
formy vice nez u jinych plati pfevaha postizenych chlapc.
Rany vyvoj jazyka je normalni, ale fe¢ pusobi dojmem
predcasné vyspélé, konvencni, pedantické s oblibou po-
vrchni konverzace a mentorovani. Vyskytuji se poruchy
vyslovnosti, zvla$tnosti dikce a zvlastni intonace, exprese
byva lepsi nez porozumeéni, hlas mize mit neobvyklé za-
barveni (napf. nizky, skiipavy). Pantomimika t&la i mimika
obliceje je chud4, malo odrazZejici emocni stav a situaéni
kontext, pohled byva obvykle upfeny. Rutinni chovani
aritudly jsou celkové na vys§i irovni a lépe propracované
nez u détského autismu. Soudasné se vyskytuje neobrat-
nost jemné i hrubé motoriky. Typické pro tuto podskupinu
jsou zvlastni zajmy a specifické dovednosti realizované
Casto az s fanatickym zaujetim. Lze je vzhledem k véku
postiZzeného a kulturnim zvyklostem oznacit za podivné.
Jedné se o znalosti jizdnich ¥adt i dopravy nazpamét,
o oblibu encyklopedii s encyklopedickymi znalostmi,
napf. vesmiru, pravéku, dokonalé detailni prekreslovéani
map. Byvaji i hudebni a umélecké zajmy.

Atypicky autismus (F84. 1)

Tato podskupina pacientti byva diagnostikovana obvykle
az po tfetim roce Zivota a obtiZe se mohou prezentovat
v pozdnéj$im véku nez u détského autismu. Jsou vyznam-
né disharmonie v kvantité vyjadieni pfiznakid zakladni
behavioralni triddy, event. neni kompletni.

Rocnilc 1, ¢islo 3/2004 = PEDIATRIE PO PROMOCH

Autismus

Déiska desintegracni porucha (Hellerova psychoza, F84. 3)
Jedna se o vzicné onemocnéni, kdy vyvoj jedince probiha
normalné zhruba do 2,5--4 (6) let, a pak se objevuje regres
fedi, chovani do autistického typu a rozpad kognitivnich
schopnosti jedince.

Jiny velmi prakticky klasifikacni pristup deli autismus podle
1Q a socidiniho 1Q na subtyp vysokofunkini, stiednéfunkcni
a nizkofunkéni,

Dalgi ¢astou zajimavou podskupinu v autistickém spek-
tru napfi¢ vemi subtypy pfedstavuje tzv. autismus s regre-
sem. Do této kategorie zapada priblizné 30 % autistickych
pacientii. Vyvoj takového ditéte probihd zpravidla do
dvou let véku normalné a teprve poté se dostavuje regres
do autistického chovani a obvykle i regres feci, byf vyvi-
nuté jen na drovni nékolika slov, které dité zapomene.

Autismus a epilepsie

Autismus je ¢asto provazen dal§imi soubéznymi zdravot-
nimi problémy. Mezi nej¢astéjsi patii epilepsie.

Az 40 % pacientii s autismem trpi epileptickymi zichva-
ty a az 60 % ma specifickou epileptickou abnormitu
v EEG. Epilepsie ¢i specifické EEG abnormity se objevuji
i u jinych neurovyvojovych vad, ale u autismu je procen-
to vyskytu epilepsie zfetelné vyssi. Snad i proto, ze funkéni
a morfologické postizeni u autismu byva nejvice patrné
v limbickém systému, ve frontalnich a temporalnich lalo-
cich, tedy strukturdch vyrazné epileptogennich. Pritom-
vy$§i je pramérny vék prezentovaného souboru, ¢im vys-
§i je procento mentélné postizenych, event. déti s hybnym
postiZzenim.

Z pohledu détskych neurolog je velice zajimava pod
skupina nemocnych, u nichZ se autismus manifestuje re-
gresem. U Casti pacientd muze vyvojovy regres kauzalné
souviset pfimo s procesem epileptogeneze, at jiZ provaze-
né manifestnimi klinickymi zachvaty nebo ,jen“ specific-
kou EEG abnormitou, napfiklad ve formé elektrického
spankového statusu jako u syndromu ESES (elektricky
status epileptikus v pribéhu pomalého spanku). Sympto-
my autismu pravé u této podskupiny by nékdy mohly byt
ovlivnitelné antiepileptickou léc¢bou. Epileptiformni regres
se muZe tykat jen feci, jak je tomu u Landau-Kleffnerova
syndromu (syndrom ziskané afézie s epilepsii). Existuji
v§ak plynulé prechody od soubézného regresu feci a cho-
vani aZ do autistickych projevi. Pro stav, kdy autisticka
porucha prevazuje, se uziva oznaceni epileptiformni autistic-
ky regres. Pokud se regres tyka i kognitivnich funkci, jedna
se o tzv. epileptiformni détskou desintegracni poruchu. Neuro-
log samoziejmé 1é¢ii epileptické zachvaty ,jen“ pfidruze:
né k autismu, Také v situaci, kde kauzalni souvislost mezi
epilepsii a regresi neni, muze potlaceni zachvata zmirnit
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poruchy chovani, véetné autistickych. Daleko sloZitéjsi je
otazka, nakolik je vhodné podavat ,preventivné® antiepi-
leptika pacientim s izolovanou specifickou abnormitou
v EEG, avsak bez epileptickych zachvati. Kazdy takovy
piipad je nutné posuzovat zcela individualné a pfipadné
vyuzit moznost Casové omezeného terapeutického testu.

Diagnostika autismu

Nejpodstatnéjsi pro stanoveni diagnézy je specializované
psychologické vySetient, kde psycholog vyuziva fady standar-
dizovanych testti pro diagnostiku autismu a dle platnych
kriterii klasifikuje subtypy. Dale by mélo probéhnout
neurologické preseteni a zvlasté u piipadu s regresem ¢i men-
talni retardaci i genetickd konzultace, event. vySetteni, vietné
vySetieni na dédicné poruchy metabolismu. Pro Casty soubézny
vyskyt epilepsie je samozfejmosti EEG a celonocni zdzna-
my EEG. Velmi uziteCné je také vySetfent struktury mozku,
nejlépe MRI a CT, predevsim k odhaleni vyvojovych struk-
turalnich vad mozku ¢i vad zptusobenych patologickymi,
napf. perinatalnimi okolnostmi. Pro fadu pfidruzenych
psychiatrickych poruch byva nezbytna realizace psychiat-
rického vySetieni. Dale je nutna spolupréce ortopeda, ocniho
lékate, otorinolaryngologa a pediatra.

Tzv. 1ékarska diagndza je podminkou pro socialni zafa-
zeni a zafazeni do specializovaného vzdélavaciho systému.

Uloha praktického pediatra v éasné diagnostice
autismu

QOdli$nosti ve vyvoji a chovani ditéte mohou byt ndpadné
jiz v nékolika prvnich mésicich Zivota, jen je tfeba na né
pomyslet. Typické je, Ze vazne bézna interakce matka ~
dité (pozitivni a ,poté§ena“ reakce pfi mazleni s odezvou
smichu). Dité byva odtazité, vzdalené, nerado se chova,
chybi socialni ismév. Nenavazuje empaticky o¢ni kontakt,
i kdyz je ,o¢niho kontaktu® schopné, témér nikdy nesle-
duje smér pohledu jiné osoby. Hraje si o samoté, nevyhle-
dava spolecnost jinych déti ani dospélych, ptisobi dojmem,
Ze Zije ve vlastnim svét&. Casto byvé charakterizovano
jako klidné a hodné, pohraje si samo, je samostatné a dava
prednost sebeobsluze. Nékteré tikony se dokonce nauci
drive nez vrstevnici. Nereaguje na své jméno, nefekne si,
co chce, nékdy pusobi dojmem, Ze neslysi nebo slysi zvu-
ky, ale nereaguje na fe¢, nemava na rozloucenou. Dité
neni schopno sdilené pozornosti. Nedokézeme zaméfit
pozornost ditéte na véci, na které jej upozoriiujeme. Chybi
deklarativni ukazovani, coz znamena, Ze dité nas nenuti
vénovat pozornost vécem v jeho okoli. Chybi napodobiva
hra, neni schopno si hrat ,na néco“ (symbolicka hra na
rodinu, $kolu). Nékteré cinnosti preferuje a déla s velkou
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chuti i zruénosti stale dokola, napf. skladani kostek do fad.
MuzZe preferovat mechanickeé hracky a véci ,,denniho Zivo-
ta“ spiSe technického rdzu (pracky, radiopfijimace, mlyn
ky) pfed ,soft” hrackami typu plySovych medvidki a zvi
fatek. Provadi zvlastni pohyby a motorické zvyklosti.
Chodi po $pickéch, tfepe ¢i krouti rukama bez emocniho
kontextu, potukava, pousti a stiikd vodu. Casto byva
opozdény vyvoj feci, chybi zZvatlani ¢i je monoténni a neni
uzivano k socidlni komunikaci. Existuji tzv. ,cervené pra-
porky“, tedy zme$kané milniky fe€ového a socidlné inter-
aktivniho vyvoje, které by nas vidy mély nutit k zamy3-
leni, zda se nejedna o dité postizené autismem. Na druhé
strané neuvéfitelna pestrost pfiznaki nas u konkrétniho
autistického ditéte maze prekvapit abnormalni zdatnosti
v mechanickém zapamatovéni a nevycerpatelné oblibé
memorovani dlouhych pfibéha a pohadek po jednom c¢i
dvou poslesich.

Nic z vy$e popsaného neplati zcela absolutné a u viech
déti stejné, a naopak mnohé zde nebylo zminéno. Diagnos
tika autismu je redlnd ve trech letech véku, ale uz u déti dale-
ko nizsiho véku ¢asto mtizeme dobfe vysledovat rizikové
projevy. Pravé prakticky pediatr je prvni 1ékaf, tedy infor-
movana osoba, kterd mize dobie zareagovat i na mimo-
dék matkou sdélované postfehy o projevech a chovani
ditéte a vcas spustit specializovanou diagnostiku psycho
logickou. Tabulka 3 predklada prakticky vyuzitelny dotaz-
nik pro vytipovani déti ve véku 1,6 =2 roky s podezienim
na autismus. Nejedna se o diagnosticky test.

MozZnosti terapie

Autismus je prakticky nevylécitelnd celozZivotni porucha
s minimalnimi moznostmi kauzalni terapie. Uplatiovana
je terapie symptomatickd. Zminéna byla terapie pfidruze-
nych epileptickych zachvati a dale psychiatricka farma-
koterapie, kterd muze redukovat agresivitu ¢i autoagresi
vitu, impulsivitu, afektivni labilitu, anxietu, hyperaktivitu,
ritualy, stereotypy, obsedantné-kompulzivni rysy a poru-
chy spanku. Z neuroleptik jsou vyuzivany zvlasté halope-
ridol, clomipramin, dale selektivni inhibitory re-uptaku
serotoninu (SSRI), clonidin, naltrexon, fenfluramin a ris-
peridon. U kombinace autismu se syndromem ADHD
mohou byt vyjimeéné aplikovéana psychostimulancia jako
methylfenidat. Se spornym medicinskym vysvétlenim je
nékdy vyuzivana terapie vysokymi davkami pyridoxinu,
stejné tak suplementace magnézia. Velkou pozornost
i nadéje vzbudily zpravy o uc¢inku hormonu sekretinu, kdy
bylo popisovano az dramatické zlepSeni autistickych sym-
ptomi. Recentngjsi studie viak tyto nadéje jednoznacné
nepotvrdily. Nadéje vznikly po intravenézni aplikaci se-
kretinu pfi diagnostice gastrointestinalnich dysfunkei aso-
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ciovanych s autismem a u tohoto typu pacienti nelze zcela
vyloucit jeho parcidlni vyznam. Stejné to plati i u terapie
alergologické, imunologické (imunoglobuliny), cerebroly-
sinu a dietnich opatfenich, v¢etné napt. bezglutanové die-
ty. Nejpodstatnéjsi v péci o autisty je kognitivné be-
havioralni terapie a specialni pedagogické vedeni.
Proto je tak dulezZitd spoluprace 1ékaru a psychologu se
specialnimi pedagogickymi centry zaméfenymi na péci
o autistické déti i dospélé a také s laickymi sdruZenimi
rodict a dalsich ¢lent rodin, jako je APLA (Asociace. po-
mahajici lidem s autismem).
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strukturou pro vznik autismu je limbicky systém, kte-
ry hraje dilezitou roli v emocich ¢lovéka, vnimani
strachu a vytvafeni dlouhodobé paméti. Nékteré au-
tistické mozky vykazuji v amygdale a hippocampu
zvy$eny pocCet zdanlivé nezralych bunék, Tyto zmé-
ny spolu s nékterymi strukturdinimi rozdily v moz-
kovém kmeni a corpus callosum patrné ukazuji na
inzulty pusobici na velmi nezraly mozek v ¢asné pre-
natalnim vyvoji. Lidska mozkova kira je struklurova-
na do ,minisloupctl” se skupinkami 60-80 neuronti,
které pfijimaji vstupni a vytvafi vystupni informaci.
Zda se, ze u mnoha jedincti s autismem jsou neu-
rony menéi a ,minisloupce” pocetnéjsi nez je prl-
mér. Nalezy téchto studii jsou ale velmi rozdilng, né-
kdy i kontroverzni a interpretace rozporuplnd. Zatim
Je Jiste, ze piinosnéjsi nez pouha stukturdini hodno-
ceni je jejich korelace s konkrétnimi behavioralnimi
projevy autismu, ale vzhledem k nesmirné rozmani-
tosti symptom i jejich kombinaci je to velmi obtizné.
V tomlo sméru jsou pozoruhodné prace Ceskych au-
torG, kieré se zaméfily na strukturdini i funkéni na-
lezy u autismu a jejich korelaci (11, 12, 5). Hrdliéka
(5) v souboru 77 pacienti s autismem prokazal sig-
nifikantni korelaci nékterych subskdre $kaly ADI-R
(Autism diagnostic interview — revised) s velikosti
corpus callosum, bilateralné s velikosti nucleus cau-
datus a amygdaly a pravostranné s rozmeéry hippo-
campu. Dosud nebylo ale provedeno srovnani s kon-
trolni skupinou pacientu. Byly provedeny i rozsahlé
funkéni zobrazovaci studie pomoci SPECT, PET
a MRS (magnetickou resonancni spektroskopii).
V celkovém hodnoceni jsou jejich vysledky opét po-
mérné inkonzistentni. Existuje velké mnozstvi praci
i 0 neurochemii mozku osob s autismem. Je stu-
dovana role extrémniho oxidativniho stresu na neu-
rony a jejich poskozeni, bunécny rist neuronl ce-
rebella a neurotrofiny, mnozstvi oxytocinu, ktery je
zfejmé u autismu snizen. Na vzniku jednotlivych
konkrétnich symptomu autismu se pravdépodobné
podilii dal$i nejriznéj$i dysrequlace dopaminového,
serotoninového a opioidniho systému.

Klinicky behaviordlni obraz autismu
Autismus je klinicky syndrom, ktery je diagnosti-
kovan na zakladé poruchy tfi zakladnich okruhti cho-
vani. Zhorseni v socidlnich interakcich, nedostatky
v komunikaci a omezené stereotypni chovéni a za-
Jjmy. Skupina autistického kontinua podliéha vnitni-
mu déleni s pevné stanovenymi kritérii pro jednotlive
subtypy. U nas vyuzivame ke klasifikovani spise kla-
sifikace mentalnich poruch a poruch chovani World
Health Organization (Svétové zdravotnické organi-
zace) ICD-10 (MKN-10) (9). Détsky (infantilni, Kan-
nerliv) autismus je nejlépe popsanou poruchou z ce-
Iého spektra. Dalsi klasifikované subtypy autismu se
v riznych aspektech i mife ligi. Piznaky détského

autismu se ozfejmuiji jiz od tfi let Zivota, 0 néco poz-
déji nastupuji i u atypického autismu a kolem Sesti
let u Aspergerova syndromu. Odpovédi rodiéi na
nase otazky, které jim zpétné klademe, dokazuji, ze
nékteré symptomy jsou ale opravdu pfitomny a do-
konce rodici rozpoznavany jiz v kojeneckém véku.
Recentni francouzské studie uvadi, ze 37,6% ro-
dicd vnimalo patologii u svych déti jiz do jednoho ro-
ku Zivota ditéte (2). V této souvislosti jsou zajimavé
postiehy a inspirativni névrhy moZnosti velmi ¢as-
né detekce potencidlni autistické symptomatologie
napf. podle pretrvavajici abnormalni zrakové fixace
jesté na konci druhého trimenonu. Jednd se o feno-
mén vyvojové nezralé formy vynucené fixace, kiery
je fyziologicky v prub&hu prvniho trimenonu. Tehdy
kojenec fyziologicky dlouhou dobu ulpivé pohledem
na napadné lesklém ¢i barevném pfedmétu a nedo-
kéze volné odpoutat pozornost. V druhém trimenonu
diky pokraéujicimu vyvoji CNS dité zaéing volné vo-
lit téma i dobu sledovani a kromé upfednostiovani
obli¢eje sleduje takeé Zivé objekty. Ne tak ziejme
dité, u kterého bude teprve pozdéji rozpoznan au-
tismus. Komarek zmifuje potencidlni uZite¢nost za-
fazeni sledovdni této vyvojové zmeény do kaly test
ve vyvojovém screeningu detskeho neurologa, ktery
je dosud hlavné orientovan na motorické funkce (7).
Nastup pfiznakd autismu je nej¢astéji pozvolny a pli-
Zivy v prabéhu prvniho roku Zivota. Zhruba 30-39 %
pfipadl napfi¢ celym autistickym spekirem se oziej-
mi tzv. autistickym regresem. Jedné se o vyvojovy
krok zpét, kdy dité caste¢né nebo Uplné ztraci ziska-
né vyvojove dovednosti predevsim v oblasti feci, ale
i socidlniho chovani a neverbaini komunikace a né-
kdy i v kognitivnich schopnostech. Dle nasich zku-
$enosti vSechny vyvojové dosazené schopnosti di-
téte pred regresem nemusi byt zcela normdini. MG-
Ze se jednat o regres jen nékolika malo slov kolem 18
mésicl Zivota, ktery pfivadi rodiée poprvé k Iékafi.

Okruh socialnich interakci o neverbalini
komunikace

Je dulezité si uvédomit, Ze zhorgeni v socialni
existenci a vztazich je kvalitativni a nemusi se jed-
nat o UpIné chybéni socidlniho chovani. Poruchu si
pfedstavme v celém spektru moZnosti od Uplného
chybéni uvédoméni si existence jinych osob az
po vytvareni o¢niho kontaktu, ktery je ale obvykle
kratsi, bez zajmu a neni pouzivdan k modulaci so-
cidlnich interakci nebo ziskani né¢i pozornosti. Déti
s autismem se obvykle zdaji chladné, s odstupem,
nevztahuji ruce k pochovani, nereaguji radosti ci
Usmévem pfi vstficném kontaktu matky a dalsich
osob. Neukazuji na pfedméty rukou a nesleduji se
sdilenym zajmem objekty ukazované jinou osobou,
nemavaji na rozlouenou. Casto vykazuji naprosty
nedostatek socidlni nebo emoéni reciprocity. Da-

leko vice a soustiedéneji se zajimaji o piedmély nez
0 0soby. Nechapou vyznam gestiky téla a tvare v so-
cidlnich vztazich. Nékdy jsou charakterizovany ja-
ko napadné hodné a klidné, davaji pfednost sebeob-
sluze a rychle i pfedéasné se uci potiebné doved-
nosti, jsou popisovany jako samostatne, malo placici
jako by necitily bolest. Nemaji zajem o jiné déti ani
o dospélé a radéji si hraji samy, stranou od ostatnich
nebo jen pozoruji. Mdlokdy maji stejne stare piatele.
Obvykle tihnou k star§im az dospélym osobam ne-
bo naopak k détem mnohem mladsim.

Okruh poruch verbalni komunikace

Pfedstavuje velmi ruznorodou $kdlu poruch
feci. Napfi¢ autistickym spektrem se expresivni ja-
zykova funkce pohybuje od Upiné nemiuvnosti k ver-
balni plynulosti, i kdyZ plynulost byva provazena fa-
dou sémantickych (vyznam slova) a verbainé prag-
matickych (pouzivani jazyka ke komunikaci) chyb.
V raném détstvi nektere déti nezvatlaji a nepouzivaji
z&dnou komunikativni vokalizaci. Nékteré dokonce
ani adekvatné nerozumi fedi a nereaguii proto na po-
kyny a na zavoldni jménem a ¢asto se o nich domni-
vame, ze jsou hluché. Jednd se o pfiznak verbaini
sluchové agnozie. Dle mych viastnich zkusenosti ale
dokonce i tyto déti ne¢ekané mohou adekvatné za-
reagovat na nékter¢ pokyny, pokud se tykaji oblasti
jejich vyhranéného zajmu a jsou jednoznacné sly-
Sici, nebot reaguji na zvuky jako je zvonek telefonu
nebo u dvefi, pad piedmétu a podobné. U nékterych
se fe¢ vubec nevyviji a neni kompenzovana zadnou
snahou o nonverbalni nahradni komunikaci, tedy mi-
mikou tvare, pantomimikou téla a gestikulaci. Jedinci
s adekvatni fe¢i nejsou schopni konverzovat ¢ né-
jakém spolecném tématu a konverzaci udrzet. Do-
minantni stale opakovanou abnormni strukturou po-
kusu o konverzaci jsou otdzky. Déti s autismem ¢as-
to nereaguji na to, Ze uz byly zodpovézeny a stale
dokola je opakuji. Néktefi hovoii k druhé 0sobé
v monologu a samomluve. Typicky po véku 2 let
pfetrvavaji okamzité ¢i odloZené echolalie. Nékte-
ré starSi autistické dité obratné inkorporuje do své
mluvy celé ¢asti textd, které se naucilo  televize, vi-
dea, radia Ci je Cello — tzv. ,scripts”. Déti maji ob-
tize se zajmeny nebo se slovy, které méni vyznam
dle kontextu. Zajmena zaménuji, ¢asto o sobé hovofi
ve 2. &i 3. 0s0bé nebo se oznadi jménem. Red by-
va korektni, pedanticka, se $patnou a podivnou in-
tonaci, odpovédi na otdzky mohou byt zcela mimo
vyznamovy kontext.

Okruh stereotypniho chovan:
a omezenych zajmu

Chybi kreativni obrazna hra, kdy je napodo-
bovana realita: napf. hra ,na mamu a tatu". Dilé
s autismem si hraje stale dokola tieba s panenkami
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a domeckem a recituje stale dokola dlouhé sek-
vence znameého textu. Nedokaze zmeénit scénar hry
a objevuji se perseverace. Autistiéi lidé mnohdy vas-
nivé péstuji zviastni zajmy. Miluji dinosaury, vaznou
hudbu, jizdni fady a dopravu. V oblasti zdjmu shro-
mazduji az neuveéfitelné vyCerpavajici data. Jsou
upoutdvani neménnosti. Na zmény reaguji citovym
rozruSenim a vztekem. Trvaji na tom, aby nabytek
byl doma na stejnych mistech, obleCeni mélo zviast-
ni ¢i jednu barvu. Ji jen z jediného talife, sedi na stej-
né zidli, chodi do Skoly jen jednou cestou. Mnozi ro-
dice pro obavy z afektl to radéji respektuji. V do-
spélosti mohou mit obsesivné kompulzivni pfiznaky.
Typické jsou stereotypni a repetitivni motorické ma-
nyry napf. tfepani rukama, krouceni, zvl&stni po-
tukavani hibety prstli nebo nehty, tleskdni, béhani
po $pickdch a dozadu. Patologii tyto projevy mohou
byt az po 2 letech véku. Dotykaji se a ¢ichaji k vé-
cem. Rychle a obratné fadi hracky dle velikosti, bar-
vy, tvaru. Rozsvécuiji a zhasinaji svétla, pousti vodu
¢i jsou fascinovany prelévanim vody z jedné nadoby
do druhé, otviraji a zaviraji stale dokola dvefe. Fas-
cinované pozoruji mechanické véci: buben pracky,
vétrdk, poslouchaji tikot hodinek. Podle mych zku-
Senosti velmi ¢astym stereotypem zvl. u nizkofunké-
nich autistt je neskryvané a nadmérné Casté se-
beukajeni.

Nejcastéjsi neurologické
komorbidity autismu

Pro pochopeni jednotlivych klinickych obrazi
autismu a neuveriteiné rliznorodosti a pestrosti pfi-
znakU u konkrétniho pacienta je naprosto zasadni si
uvédomit, Ze celd skupina neurovyvojovych vad se
vyskytuje velmi ¢asto v riznych kombinacich, Pro-
to jsou lidé s autismem ve dvou tfetindch postize-
ni mentdini retardaci v celé jeji kvantitativni $kale,
poruchami vyvoje feci v piném kvantitativnim a kva-
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litativnim spektru od téméf normalni feci pfes sym-
ptomy vyvojové dysfazie, sluchové verbalni agnézie
az k nemluvnosti. Stejné tak vidime kombinace se
symptomy syndromu hyperaktivity a poruchami po-
zornosti a neobratnosti jemné i hrubé motoriky. Pri-
druzené byvaiji i dalsi poruchy napfiklad zrakové ob-
tize az po slepotu, sluchové nedostatky az po hiu-
chotu. Do klinického obrazu neodmyslitelné patfi ce-
& skéla afektivnich poruch a dal$ich poruch chovani
jako impulzivita, agresivita, autoagresivita, emo¢-
ni labilita a poruchy spanku. Mezi nej¢astéjsi ko-
morbidity patfi epilepsie. Az 40% pacientl s autis-
mem trpi epileptickymi zachvaty a az 50 % mé spe-
cifickou epileptickou abnormitu v EEG. Snad i proto,
ze funkéni a morfologické postizeni u autismu byva
nejvice patmé v limbickém systému, ve frontélnich
a temporalnich lalocich, tedy strukturach vyrazné
epileptogennich. Pfitomnost soubéznych epileptic-
kych zachvat( je tim vyssi, ¢im vyssi je primérmy
veék prezentovaného souboru, ¢im vy$si je procento
mentalne postizenych a déti s hybnym postizenim.
Z pohledu détskych neurologu je velice zajima-
vd a provokuijici podskupina nemocnych, u nichz se
autismus asociovany s epilepsii manifestuje regre-
sem (6). Radu autor(i stale laka potencionalni moz-
nost, e u Casti pacientl mize vyvojovy regres kau-
zélné souviset pfimo s procesem epileptogeneze, af
jiz provazené manifestnimi klinickymi zachvaty nebo
Ljen” specifickou EEG abnormitou, napfiklad ve for-
mé elektrického spankového statu jako u syndromu
ESES (elektricky status epilepticus v pribéhu po-
malého spanku). Vnimaji analogii epileptiformniho
regresu fe¢i, jak je tomu u Landau-Kleffnerova syn-
dromu (syndromu ziskané afdzie s epilepsi), protoze
i zde existuji plynulé pfechody od pouhého regresu
feci do regresu asociovanych poruch chovani az do
autistickych projevi. Pro regres v ¢asové koinciden-
ci s epilepsii, kdy autistické chovani dominuje, na-

vrhuji pouzivat oznaceni epileptiformni autisticky
regres (13). Pokud se regres tyka i kognitivnich funk-
ci, jednd se o tzv. epileptiformni détskou dezin-
tegracni poruchu. Neurolog samoziejmé leci epi-
leptické zdchvaty ,jen” pridruzené k autismu. Také
v situaci, kde kauzalni souvislost mezi epilepsii a re-
gresem neni, muze potlaceni zachvatl mirné zmirnit
poruchy chovani véetné autistickych,

Zaver

Je zfejmé, Ze behavioralni, kognitivni a neurolo-
gické projevy autismu jsou informovanym Clovékem
jednoznaéne rozpoznalelné v ¢asném deétstvi. V di-
sledku toho je diagnostika doménou détskych neu-
rologu, détskych psychiatrt, psychologu a pedago-
gu. Bohuzel se jedna o celoZivotni poruchu, kterou
v kauzalni podstaté zpravidla nelze terapeuticky za-
sahnout. Farmakologicky je mozné zlepsit jednotlivé
symptomy, ale nejpodstatnéjsi v péci o déti s autis-
mem nadale zustdvd veasné zahdjeni behavioraini
terapie a specialniho pedagogického vedeni. Proto
byl tento ¢lanek koncipovan s akcentem na casné
projevy a rozpoznani autismu. Spoluprace se spe-
cidlnimi pedagogickymi centry zaméfenymi na pe-
¢i 0 autistické déli i dospélé a s laickymi sdruzenimi
rodi¢t a dalsich ¢lend rodin jako je APLA (Asociace
pomahajici lidem s autismem) je nezbytna. Mozaika
poznani autismu i pies obrovskou explozi posnatku
v minulych letech stale zastava neuplnou. Osud li-
di a stradani rodin pacienty s nedostatkem toho. co
je symbolem inteligentniho lidstvi, tedy schopnosti
empalie a socialni komunikace zustava nadale vel-
mi zneklidnujici a provokuijici pro ty, ktefi tyto schop-
nosti maji.
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