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Autyzm u niemowlat

Obecny stan wiedzy

Autism in infants: an update
Fred. R. Volkmar, Katarzyna Chawarska
World Psychiatry, 2008; 7: 19-21

W pierwszej publikacji na temat autyzmu jej au-
tor, Leo Kanner, wyrazil przekonanie o wrodzonej
naturze tego zaburzenia.! Wyniki pdzniejszych
badan potwierdzily, ze cho¢ u niewielkiego odset-
ka dzieci objawy autyzmu ujawniajg sie po kilku
miesigcach prawidlowego rozwoju,? to w wiekszo-
§ci przypadkéw objawy manifestujg sie w ciggu
pierwszych dwoch lat zycia®. Wiele umiejetnoséci,
ktorych nie posiadajg starsze dzieci z autyzmem,
prawidlowo rozwijajgce sie niemowleta opanowu-
ja z latwos$cig.* Wezesne wystepowanie pierwszych
objawow autyzmu wydaje sie mie¢ zwigzek z ge-
netycznym podlozem tego zaburzenia (potwier-
dzonym wynikami licznych badan).5

Nieco paradoksalnie wiedza o pierwszych
przejawach autyzmu pozostaje ograniczona, co
jest niekorzystne z kilku powodéw. Po pierwsze
utrudnia to wyjasnienie kwestii ztozonego wply-
wu tego zaburzenia na rézne aspekty rozwoju, ze
wzgledu na skupienie sie na tych procesach i se-
kwencjach rozwojowych, ktore przebiegajg nie-
prawidtowo. Ponadto istniejg obecnie silne prze-
stanki mowiace, ze wczesna diagnoza i interwen-
cja moga znacznie poprawi¢ wyniki leczenia.’
Mozliwo§é szybkiego rozpoczecia leczenia zale-
zy od rozpoznania autyzmu na bardzo wczesnym
etapie zycia dziecka. W niniejszej publikacji auto-
rzy dokonali przegladu obecnej wiedzy na temat
autyzmu w pierwszych miesigcach zycia, ze szcze-
gbélnym uwzglednieniem problematyki diagno-
stycznej i rozwojowej oraz przedstawili zagadnie-
nia istotne dla dalszego postepu badan.

Obraz kliniczny autyzmu w wieku
niemowlecym

Postep wiedzy na temat autyzmu ujawniajacego
sie w okresie niemowlecym byt dotychczas z wielu
powodow ograniczony. Sposrod 11 dzieci, ktérych
dane opisal Kanner, tylko jedno nie przekroczyto
trzeciego roku zycia, a ponad polowa z nich miata
wiecej niz cztery lata.! Do niedawna autyzm roz-
poznawano zwykle okolo czwartego roku zycia,
nawet wowczas, gdy rodzice zauwazali niepoko-
jace objawy juz kilka lat weczes$niej.” Z tego powo-
du wiele badan na temat weczesnego rozwoju tych
dzieci opieralo sie na retrospektywnych relacjach
rodzicow lub rzadziej na analizach domowych na-
gran wideo.?® Pierwsze wyniki badan obserwacyj-
nych z udzialem malych dzieci, skierowanych do
specjalisty w celu diagnostyki réznicowej, nasu-
nely wiele nurtujacych pytan dotyczacych mani-
festacji autyzmu w pierwszych latach zycia.!® Co-
raz wieksza liczba danych na temat wczesnego
rozwoju dzieci autystycznych zasadniczo potwier-
dza pierwotne spostrzezenia Kannera, wedlug
ktorego glownym i charakterystycznym przeja-
wem omawianego zaburzenia jest uposledzenie
rozwoju umiejetnoSci spolecznych. Niemowle-
ta cierpiace na autyzm nawigzujg jedynie ogra-
niczony kontakt wzrokowy i przejawiaja zmniej-
szone zainteresowanie relacjami spolecznymi (so-
cial attention) i mniejszg reaktywnos$¢ na bodzce
spoleczne;!! rzadziej angazujg sie w na$ladowa-
nie glosu lub ruchéw (vocal or motor imitation),'?
a takze mogg mie¢ trudnosci z regulacja wzbudze-
nia i odpowiadaé na bodzce sensoryczne w sposob
odbiegajacy od normy!2.

Do niedawna najczestszymi zrédlami infor-
magcji o wezesnym rozwoju tych dzieci byly re-
trospektywne relacje rodzicow, ktore z kilku po-
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wodow trudno interpretowac. Wiadomo, ze wie-
lu rodzicow ma powazne obawy co do rozwoju
dziecka juz w pierwszym roku jego zycia, a w cig-
gu drugiego roku zycia dziecka ma je prawie 90%
z nich.® Ich niepokéj zwykle dotyczy obserwo-
wanych nieprawidlowosci w relacjach spolecz-
nych lub dziwacznoSci; pojawiaja sie obawy, ze
dziecko moze by¢ gluche lub ze jego mowa sie
nie rozwija. Istnieje wyrazna potrzeba uzyska-
nia informacji z badan prospektywnych, przepro-
wadzonych w populacjach obarczonych duzym ry-
zykiem wystgpienia autyzmu.'* Po zgromadzeniu
takich informacji wazne bedzie jednak rozwaza-
nie ich w §wietle szybkiego postepu zmian (roz-
wojowych — przyp. ttum.) w wieku niemowlecym
(gdyz znaczenie i waga konkretnych zachowan
moze w istotny sposoéb korelowac z etapem roz-
woju dziecka). Przykladowo weczesne zaintereso-
wanie stymulacjg wzrokowa (np. wpatrywanie sie
w wiatraczki) moze sie stopniowo zmieni¢ w po-
wtarzalne, stereotypowe zachowania, czesciej ob-
serwowane u dzieci w wieku 2-3 lat. Podobnie jest
w przypadku oceny zachowan niemowlat — wiek-
szg wage przyklada sie do obecnoéci r6znych kon-
tekstow i sytuacji, na przyklad: stan wzbudzenia
lub ,efekt nowoéci” moze znacznie silniej wply-
waé na zachowania zwigzane z wykazywaniem
zainteresowania.

Jak juz zaznaczono, mozliwo$¢ przeprowadze-
nia badania z udzialem niemowlat autystycznych
w istotny sposéb komplikuje fakt, ze w niektorych
przypadkach (ok. 20%) ich wczesny rozwdj mie-
§ci sie w granicach normy. Dotychczas nie ustalo-
no wspolnego stanowiska dotyczgcego znaczenia
regresji rozwojowej w rozpoznawaniu autyzmu,
cho¢ Rogers®® zwrocil uwage, ze subtelne opdz-
nienia rozwojowe mogg poprzedzaé bardziej oczy-
wiste utraty nabytych umiejetnosci. Przeprowa-
dzenie badan prospektywnych, w ktorych uczest-
niczyloby obarczone duzym ryzykiem mlodsze
rodzenstwo dzieci z autyzmem, ulatwiloby ocene
znaczenia regresji i ustalenie, czy przejawiajgce
ja dzieci stanowig swoistg podgrupe wymagajaca
dalszych analiz.

Cennym sposobem rozwigzania problemu bra-
ku bezposrednich obserwacji niemowlat cierpia-
cych na autyzm jest retrospektywna analiza na-
gran wideo. Mimo pewnych ograniczen tej me-
tody, przeprowadzone dotychczas badania z jej
wykorzystaniem generalnie potwierdzily obec-

no§¢ réznic we wezesnym rozwoju u dzieci zdiag-
nozowanych w poézniejszym okresie jako auty-
styczne. Przykladem moze by¢ przeglad nagran
wideo z udzialem niemowlat w wieku do széste-
go miesigca zycia, w ktorym wykazano, ze dzieci
z rozpoznanym pézniej autyzmem, w sytuacjach
spolecznych w mniejszym stopniu nawigzywaly
kontakt wzrokowy (less social visual attention),
rzadziej sie $émialy i wokalizowaly oraz rzadziej
angazowaly sie w eksplorowanie obiektu.!! Co in-
teresujgce, nie zaobserwowano odchylen od nor-
my pod wzgledem zachowan powtarzalnych (repe-
titive behaviors).'* Nieco starsze dzieci (8-12 mz.)
rzadziej reagowaly na wolanie ich po imieniu.*'6
Taki brak reakcji na wlasne imie u 12-miesiecz-
nego dziecka moze wskazywaé na celowo§é dal-
szej diagnostyki w kierunku autyzmu, chociaz
prawidlowy wynik ,testu imienia” nie wyklucza
ryzyka wystapienia tego zaburzenia. Osterling
i wsp. stwierdzili, ze w poréwnaniu z niemowle-
tami op6znionymi umystowo 12-miesieczne dzie-
ci z autyzmem ro6znily sie pod wzgledem reagowa-
nia na swoje imie.!” Natomiast poréwnanie tych
ostatnich z grupg dzieci nieop6znionych umysto-
wo wykazalo inne réznice, ktére dotyczyly: zacho-
wan powtarzalnych, poslugiwania sie gestyku-
lacjg i patrzenia na przedmioty trzymane przez
inne osoby.!?

U dzieci w wieku 6-12 miesiecy réznice w ob-
szarze komunikacji stajg sie wyrazniejsze i obej-
muja ogblny brak reakcji na komunikaty wer-
balne, a zwlaszcza na wlasne imie. Niemowleta
z autyzmem sg mniej zainteresowane innymi oso-
bami, gdy w tym samym czasie wiekszo$¢ dzieci
zaczyna w pelniejszy spos6b integrowac eksplo-
racje otoczenia z interakcjami spotecznymi, a ich
dzialania stajg sie bardziej intencjonalne. Z dru-
giej strony, niektore zachowania czesto relacjono-
wane przez rodzicow jako niepokojace, po konfron-
tacji z nagraniami wideo okazaly sie nie réznico-
wac dzieci autystycznych od nieautystycznych (np.
pod wzgledem trudnosci z regulacjg wzbudzenia).
Takie problemy mogg by¢ mniej charakterystycz-
ne w przypadku autyzmu; inng przyczynag trudno-
§ci w zaobserwowaniu réznic moze byé specyfika
dostepnych materiatéw nagraniowych.

Badania dotyczace rozwoju dzieci w wieku
poniemowlecym (1-3 rz.) z rozpoznanym auty-
zmem sg o wiele liczniejsze niz te przeprowadza-
ne z udzialem niemowlgt. Te drugie sg niezwy-
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kle istotne, poniewaz pomagajg wytypowacé takie
aspekty zachowan, ktore bedzie mozna traktowac
jako zapowiedz nieprawidltowosci obserwowanych
w pozniejszym okresie. Zasadniczo réznice miedzy
dzie¢mi z autyzmem a ich prawidlowo rozwijaja-
cymi sie rowiesnikami rodzice i inne osoby mogg
tatwo zaobserwowa¢ najpézniej do 30. miesigca
zycia. Zachowania odrézniajace dzieci autystycz-
ne od dzieci z op6znieniem rozwoju obejmujg za-
réwno sposoby wchodzenia w interakcje z druga
osoba (pozy wyczekujace [anticipatory postures],
przejawianie aktywnosci w relacji w sposéb na-
przemienny [turn taking], intensywnos¢ kontak-
tu wzrokowego), jak i zachowania zwigzane z pew-
nymi aspektami tworzenia wspélnego pola uwagi
(np. wskazywanie na rézne przedmioty, patrze-
nie w kierunku wskazywanym przez inna osobe
lub na pokazywane przez druga osobe przedmio-
ty). Ponadto mozna u nich cze$ciej zaobserwowac
ograniczone odwzajemnianie emocjonalne, niety-
powe zachowania zwigzane z percepcjg sensorycz-
na oraz odbiegajace od normy przejawy aktywno-
§ci motorycznej.® Inne problematyczne obszary to
niezrozumiale, dziwaczne formy zabawy i ograni-
czona reakcja na komunikaty slowne.’®!® Dostep-
ne dane (oparte na relacjach rodzicéw i bezpo-
§rednich obserwacjach) wskazuja, ze u tych dzieci
w wieku 2-3 lat pojawia sie wiecej bardziej cha-
rakterystycznych zachowan autystycznych i dla-
tego w tym okresie zycia rozpoznanie mozna usta-
li¢ z wiekszg pewnoscig.?

Kwestie diagnostyczne

Od czaséw pierwszego opisu autyzmu autorstwa
Kannera! zmodyfikowano koncepcje diagnostycz-
na tego zaburzenia na podstawie wynikéw badan
i wnioskéw wyciggnietych z obserwacji klinicz-
nych, zachowujac jednak historyczng i pojecio-
wa lacznoséé z oryginalng jego charakterystyka?'.
Wedlug Kannera gtéwnym problemem byly trud-
nosci w relacjach spotecznych, wskazal on takze
obecno$é wielu odbiegajacych od normy zacho-
wan, ktéorym nadal zbiorczg nazwe ,nacisku na
niezmienno$¢” (insistence of sameness) lub ,,opo-
ru przed zmiang” (resistence to change). Zachowa-
nia te obejmowaly dziwaczne ruchy i manieryzmy,
jak réwniez problemy z radzeniem sobie ze zmia-
na i nowoscig. Takie ujecie zagadnienia zachowa-

no w klasyfikacji Diagnostic and Statistical Ma-
nual of Mental Disorders, IV Edition (DSM-IV).
Przedstawiong w niej definicje autyzmu oparto
o wyniki wieloo$rodkowego badania,'® obejmu-
jacego niemal 1000 osob cierpigcych na to zabu-
rzenie z wiecej niz 20 osrodkow na calym $wiecie.
Ponad 300 sposrod badanych dzieci nie przekro-
czylo pigtego roku zycia (wiekszo$¢ byla jednak
w przedziale 3.-5. rz.). Ostatecznie ustalony ze-
staw kryteriow diagnostycznych objal szeroki za-
kres objaw6w i mozna go stosowaé u oséb od weze-
snego dziecinstwa (tj. od ok. 3. rz.) az do dorosto-
§ci. W czasach, gdy opracowywano klasyfikacje
DSM-IV, mniej interesowano sie rozpoznawaniem
autyzmu u niemowlat, stad zaproponowane kry-
teria diagnostyczne wydaja sie przydatne dopie-
ro w przypadku dzieci w wieku powyzej trzeciego
roku zycia. Analiza wynikéw omawianego bada-
nia, uzyskanych u dzieci, ktére nie przekroczyty
piatego roku zycia, ujawnila, ze pewne objawy sg
silnie powigzane z konkretnymi etapami rozwoju.
Takie elementy wykluczono z zestawu kryteriow
DSM-1V, poniewaz niemozliwe bytoby ich zastoso-
wanie w pelnym zakresie manifestacji objawowej.

Jako przyktad moze postuzyé objaw przywia-
zania dziecka do niezwyklych obiektéw. Charak-
teryzuje sie on matlg czutosécig (0,50), ale za to
duza swoistoscig (0,90), ma zatem duza moc pre-
dykcyjng dla autyzmu, lecz tylko w mlodszej gru-
pie wiekowej.

Mozliwo§¢é zastosowania obecnie obowigzu-
jacych kryteriow DSM-IV w rozpoznawaniu au-
tyzmu u niemowlat i bardzo matych dzieci kwe-
stionuje sie z kilku powodéw, miedzy innymi ze
wzgledu na to, ze niektérych dostepnych kryte-
riéw nie da sie wprost zastosowaé u niemowlat, co
zmniejsza mozliwo§é diagnozy.?

Inne podejScie diagnostyczne opiera sie na
tworzeniu kwestionariuszy przesiewowych i skal
stuzacych do oceny. Sg one wazng alternatywa dla
bardziej szczegélowego podejScia diagnostyczne-
go wykorzystujgcego kryteria ,,typu DSM”, ale ich
stosowanie wigze sie z innymi problemami i ogra-
niczeniami.?® Na przyklad istnieje wowczas ryzy-
ko zbyt czestego stawiania omawianej diagnozy,
cho¢ i tak jest ono mniejsze niz prawdopodobien-
stwo rozpoznan falszywie ujemnych. Inne istot-
ne problemy dotycza kwestii efektywnosci diag-
nostycznej i wymagan czasowych oraz tatwosci
zastosowania takich narzedzi i poziomu wyszko-
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lenia wymaganego do ich wykorzystania.?® Testy
przesiewowe pierwszego poziomu majg za zada-
nie zidentyfikowac¢ dzieci o mniejszej sprawnoSci
niz stwierdzana u réwie$nikéw, podczas gdy te-
sty drugiego poziomu stuzg konkretnie do odroéz-
nienia dzieci obarczonych ryzykiem wystapienia
autyzmu od dzieci z innymi trudnoSciami. Testy
drugiego poziomu sg zwykle przeznaczone do sto-
sowania w bardziej specjalistycznych warunkach.
Opracowane dotad testy przesiewowe nie sg przy-
stosowane do diagnozowania dzieci w wieku do
pierwszego roku zycia.

Przyszte kierunki badan i konsekwencje
dla systemow opieki zdrowotnej

Ostatnio zaczely sie ukazywac doniesienia, kto6-
rych autorzy opisujg nowe podejScie do badan
nad zainteresowaniem pacjenta interakcjami
spoltecznymi (social attention). Ich wyniki moga
sie w istotny sposob przyczynié¢ do tworzenia te-
stow przesiewowych i metod wezesnej diagnosty-
ki. Podstawg tych odkry¢ byla obserwacja, iz star-
sze osoby cierpigce na autyzm wykazujg dalece
odbiegajace od normy wzorce wchodzenia w rela-
¢je z innymi.?* Podobne wyniki uzyskano badajac
dzieci w wieku poniemowlecym.? Sg one spdjne
z 0gblnym brakiem zainteresowania i motywacji
do tworzenia relacji spotecznych.?® Inne podejscie
opieralo sie na badaniu automatycznego sygnali-
zowania zainteresowania (automatic attention cu-
eing),?” w celu ujednoznacznienia réznic pomie-
dzy dzie¢mi zdrowymi a tymi, u ktérych mozna
podejrzewaé autyzm, w zakresie wodzenia wzro-
kiem we wezesnych okresach zycia.
Wykorzystanie strategii opartych na tych tech-
nikach moze otworzy¢ nowe i wazne mozliwo-
§ci w zakresie wczesnych badan przesiewowych,
opartych na bardziej fizjologicznych podstawach.
W miare ulepszania metod diagnostycznych
i przesiewowych coraz wiecej niemowlat bedzie
kierowanych do oceny i leczenia. Watpliwosci do-
tycza tego, jakie formy opieki zdrowotnej bylyby
dla nich najkorzystniejsze. Cho¢ w ostatnim ra-
porcie US National Research Council® przedsta-
wiono przydatne metody pracy z dzie¢mi nieco
starszymi (tj. w wieku przedszkolnym), to nadal
nie ustalono, jaki rodzaj pomocy bytby optymal-
ny dla niemowlat. Wiadomo jednak, ze mozliwo§é
rozpoczecia leczenia w jak najwcze$niejszym okre-

sie zycia dziecka zapewnia szanse na znaczng po-
prawe uzyskanych wynikow.

Ttumaczyta lek. Magdalena Miernik-Jaeschke
Konsultowat dr med. Maciej Pilecki

Reprinted from World Psychiatry, 2008, vol. 7,

Fred. R. Volkmar, Katarzyna Chawarska, ,,Autism in
infants: an update”, pp. 19-21, Copyright 2008 World
Psychiatric Association, with permission from World
Psychiatric Association.
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Komentarz

Artykut ER. Volkmara i K. Chawarskiej prezentuje
w kompetentny i zarazem zwiezty sposéb istotny pro-
blem specyfiki diagnozy wczesnych objawéw auty-
zmu dzieciecego. Rozpoznaniu tego zaburzenia towa-
rzyszy szczegolne brzemie cigzace na rodzinach cier-
piacych na nie dzieci. Wydaje sie, ze jest ono znacznie
wieksze niz w przypadku jakiegokolwiek innego prze-
wlektego zaburzenia okresu rozwojowego. Autyzm
dzieciecy daje bowiem najmniej gratyfikacji emocjo-
nalnych z opieki nad dzieckiem. Dzieci te najtrudniej
jest kochac. Trudno jest tez pogodzic sie z ich niepet-
nosprawnoscig — uwierzy¢ w jej charakter.

Autyzm dzieciecy przedstawiany jest czesto nie
jako zaburzenie przezywania lecz dysfunkcja komu-
nikacji. Rodzice latami zyja w poczuciu, ze ich stara-
nia nie byty wystarczajgce, by rozbic ,,szklang sciane”
dzielacg dziecko od ich swiata. Konfrontujg sie z po-
czuciem winy za nie dos¢ skuteczng walke o zdrowie
dziecka. Poczucie winy w tym wzgledzie skrywa jed-
nak w sobie nadzieje wptywu. Trudno bowiem za-
akceptowac bezradnos¢. Wielu rodzicow pacjentéow
nosi w sobie tez mniej lub bardziej uswiadomione
poczucie winy za chorobe. Teorie biologiczne prowa-
dzg do konfrontacji z pytaniem o to, czyj materiaf
genetyczny zawiddt. Niektore klasyczne teorie psy-
choanalityczne sg szczegdlnie obcigzajace dla matek,
posadzanych o swoisty brak mitosci do dziecka.

Rozpoznanie autyzmu u dziecka dla wielu rodzi-
cOw brzmi jak wyrok. Stad tez tendencja niektoérych
profesjonalistow do odwlekania okreslenia czym sg
obserwowane, czasem dos¢ oczywiste objawy. Wielu
pediatrow i lekarzy rodzinnych jak mantre powtarza
zdanie ,,wyrosnie z tego”. Opdznianie rozpoznania
powoduje jednak odwlekanie wdrozenia adekwatne-
go postepowania terapeutycznego. Wczesna inter-
wencja wydaje sie bowiem w istotny sposob zwiek-
szac szanse na poprawe stanu klinicznego.

Goraco zachecam do lektury artykutu.

dr med. Maciej Pilecki
z Kliniki Psychiatrii Dzieci i Mtodziezy Katedry Psychiatrii
CcM UJ
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