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Prvni ¢ast prehledového ¢lanku o poruchdach autistického spektra zmifiuje v dvodu nové tkoly, které jsou postaveny pied lékare
a psychology podilejici se na diagnostickém a I1é¢ebném procesu déti s témito poruchami. Informuje o nardstu prevalence
a podava mozna vysvétleni pro tento epidemiologicky trend. Shrnuje aktualni informace o etiopatogenezi poruch autistického
spektra a vysledcich neurozobrazovacich studii. Souvislost mezi vyskytem poruch autistického spektra a o¢kovanim uvadi jako
neprokazanou. Popisuje podrobné klinicky obraz détského a atypického autismu a Aspergerova syndromu.
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Autism spectrum disorders - part 1

Part 1 of the review article on autism spectrum disorders discusses the new tasks faced by physicians and psychologists who are
involved in the diagnostic and therapeutic process in children with these disorders. It informs of the increase in prevalence and
provides possible explanations for this epidemiological trend. Current information on the aetiopathogenesis of autism spectrum
disorders and on the results of neuroimaging studies is summarised. The association between the development of autism spec-
trum disorders and vaccination is reported as unconfirmed. The clinical presentation of childhood and atypical autism and of
Asperger syndrome is described in detail.
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Uvod

Poruchy autistického spektra (PAS) jsou
charakterizovény narusenim sociélnich inter-
akci, komunikace a stereotypnimi, opakujicimi
se vzorci chovani, z&jmU a aktivit. Strmy na-
rist prevalence a expanze novych poznatkd
ucinily z PAS hlavni vyzkumné téma soucasné
pedopsychiatrie. Lékafi, pfedevsim détsti psy-
chiatfi, pediatfi a détsti neurologové, a klinic¢ti
psychologové jsou v souvislosti s PAS postaveni
pred nové Ukoly. Identifikace symptoma naruse-
ného vyvoje ditéte prostfednictvim screeningu
a diagnostika poruch autistického spektra se
posunuje do stéle ¢asnéjsiho véku. Pediatfi se
stavaji klicovymi osobami pro ¢asnou identifi-
kaci pfiznakd poruch autistického spektra, pro
zajistén{ diagnostického procesu a nasmérovani
k vychovnym a vzdélavacim intervencim v co

mozna nejranéjdim véku ditéte. Rana diagnos-
tika nasledovana ¢asnou intervenci mize vést
k redukci symptomatiky autismu a podstatné
zlepsit prognézu ditéte (1, 2).

V souc¢asné dobé se pod pojmem poruchy
autistického spektra sdruzuji détsky autismus,
AspergerQv syndrom, atypicky autismus a dét-
ska desintegra¢ni porucha (3). Tyto diagnostické
jednotky jsou zahrnuty v mezinarodni klasifikaci
nemoci MKN-10 do kategorie Pervazivn{ vy-
vojové poruchy. Americky klasifika¢ni manuél
DSM-5 misto jednotlivych poruch vytvarijednu
diagnostickou kategorii Porucha autistického
spektra (4).

Prevalence
Odhady prevalence PAS vykazuji v posled-
nich desetiletich trvaly nardst. Soucasna preva-

lence poruch autistického spektra se odhadu-
jena 1 az 1,5% détské populace (4, 5). NarUst
prevalence prozatim nebyl uspokojivé vysvétlen.
Jednu z analyz podala v prestiznim casopise
Nature Karin Weintraubova. Zhruba 50% na-
rast pripadd PAS Ize pficist lepsi diagnostice,
zvysenému povédomi a znalostem odbornikd
i rodi¢ o autismu, zvysenému veku rodicd pfi
zakladani rodiny a geografickému shlukovani
rodin s postizenymi détmi a odborné pomaoci.

Polovina narlstu viak zdstava nevysvétlena (6).

Etiopatogeneze

PFiciny vzniku PAS jsou komplexni se zastou-
penim jak genetickych faktord, tak faktor vnéj-
Stho prostredi. Podil genetickych faktorl neboli
heritabilita se u autismu odhaduje nad 60% (7).
Pro zsadni podil genetickych faktord na vzniku
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autismu svedci vyznamné zvyseny vyskyt au-
tismu u dvojcat (u monozygotnich dvojcat je
spolecny vyskyt mezi 50-90%, u dizygotnich
0-30%) a sourozencll (3-26 %), riziko postizeni
mladsiho sourozence pacienta presahuje 10%
(8). PAS jsou soucasti fady chorob se znamou
genetickou etiologii. Hlavnimi genetickymi one-
mocnénimi asociovanymi s PAS jsou syndrom
fragilniho chromozomu X, tuberézni skleréza,
Downdv syndrom, Angelmantv syndrom a cho-
roby souvisejici s mutacemi v genu MECP2 (9).
Mechanizmus vzniku PAS zahrnuje pravdépo-
dobné zmény vyvoje mozku zahy po poceti. PAS
zfejmé zacind kaskadou patologickych jev(, které
jsou vyrazné ovlivnény environmentalnimi fak-
tory. Z environmentalnich vlivl byvaji nej¢astéji
zmiriovany vlivy béhem téhotenstvi jako hypo-
thyreoidizmus, rubeola, cytomegalovirus a nékte-
ré dalsi infekce, z teratogen( thalidomid, ethanol
Civalproova kyselina a komplikace béhem tého-
tenstvi a porodu. Dlikazy environmentélnich viivl
(urcitych potravin, infekénich onemocnénti, téz-
kych kovd, rozpoustédel, naftovych vypard apod.)
nebyly dosud potvrzeny spolehlivymi studiemi
(8). Jako dalsf rizikové faktory byvaji zminovéany
vék rodicd, nezralost a nizka porodni hmotnost
(10). Vztah mezi imunitnimi poruchami a auti-
smem zUstava zatim nejasny (8) a je pfedmétem
dalsiho zkoumani.

Stejné jako v mnoha jinych oblastech vyzku-
mu autismu doslo v poslednich dvaceti letech
k vyraznému pokroku v neurozobrazovacich
metodach a neurobiologii autismu. Neuro-
zobrazovaci metody prokazaly, Ze PAS jsou do-
provazeny atypickou trajektorif mozkové matu-
race, coz vede k odlisnostem v neuroanatomii,
fungovéni a konektivité v ramci sirsich neuralnich
systém, které pravdépodobneé zprostiedkovavaj
autistické pfiznaky a rysy (11). V soucasné dobé
je Siroce akceptovana teorie, Ze PAS reprezentujf
skupinu vysoce heterogennich, multifaktorialné
podminénych poruch, které sdili stejné rysy (12).
Tato heterogenita se odrédzi ve strukture (prede-
vsim zmeény objemu jak celého mozku, tak jed-
notlivych struktur) a funkci mozku (hypoperfuze
predevsim v tempordlnim a frontalnim laloku).
S pokrokem, ktery pfindsi nové metody zkou-
mani mozku, se zda byt zfejmé, Zze abnormality
v socidlné komunikacni oblasti a naruseni kogni-
tivnich a senzomotorickych funkci nelze vysvétlit
lokdInim mozkovym defektem, ale narusenim

na Urovni mozkovych neurondlnich sitf.
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V odborné ilaické vefejnosti byla vénovana
zvysena pozornost hypotézam o mozné spo-
jitosti mezi vznikem détského autismu a pro-
délanym ockovanim, které publikoval britsky
|ékaf Andrew Wakefield v roce 1998. Pozornost
se zaméfila jednak na otazku samotné vakci-
nace trojkombinaci MMR (measles — spalnicky,
mumps — pfiusnice, rubella - zardénky), jednak
na otazku thimerosalu, konzervacnf latky ob-
sazené ve vakcinach. Teprve po mnoha letech
a fadé navazujich vyzkumd, které souvislost
mezi incidenci autismu a ockovanim neproka-
zaly, se ukdazalo, ze Wakefield zfejmé falsoval
data svych vyzkum, aby jejich vysledek vyznél
kladné. Britska lékafska rada mu proto v ro-
ce 2010 zakdzala vykonavat |ékafské povolani
na Uzemi Velké Britanie a ¢asopis Lancet se
od plavodniho Wakefieldova ¢lanku distan-
coval. Védecka rada Ceské lékafské komory,
kterd se timto problémem v roce 2009 také
zabyvala, dospéla k zavéru, Ze povazuje jakou-
koliv souvislost vzniku autismu s ockovanim
za neprokazanou (13).

Klinicky obraz

Détsky autismus

Charakteristicka je psychopatologie zejména
v oblasti socidlnich vztahd, jazyka/feci a komu-
nikace a abnormalniho chovani, hry a zajmu
(tzv. autisticka tridda), pficemz pro diagnédzu
détského autismu se pozaduje nastup priznakl
pred dovrSenim tfetfho roku zivota. Rozvoj autis-
tickych pfiznakd probihd bud postupné a plizive
(vétsinou jiz béhem prvniho roku Zivota) nebo
v mensim procentu pffpadd nastava tzv. auti-
stickd regrese. Autistickou regresi definujeme
jako zévazny vyvojovy obrat zpét; proces, kdy
se u ditéte jiz osvojené vyvojové dovednosti
¢astecné nebo Uplné ztraceji. Regrese nastava
nejcastéji v oblasti feci, ale mUze se tykat i jinych
vyvojovych oblasti (neverbalni komunikace, sdi-
lend pozornost, socidlnf interakce, hra) a nékdy
i kognitivnich schopnosti (14). Regrese mUze
nastat jak u déti, které se do té doby normdlné
vyvijely, tak u détf vykazujicich mimé znamky
autismu.

Bézné se vyvijejici déti vykazuji pozoruhod-
né socidlnf schopnosti jiz béhem prvnich tydnd
Zivota a vytvafi tak predispozici k rozvoji socidl-
nich vztah(. Socialni vyvoj déti s autismem je

odlisny. Typicky je nedostatek o¢niho kontaktu,

malad schopnost obli¢ejové exprese, nezdjem
o lidské hlasy a tvére. Nékdy je tim vyvolané
podezieni, Ze je dité hluché. Naruseni socialni
komunikace se dale projevuje nedostatkem,
opozdénim nebo abnormalitami sdilené pozor-
nosti, socidlniho a reciprocniho Usmeévu, reakce
na osloven( jménem, uzivani gest, zajmu o jiné
déti, sdilené radosti a koordinace rdznych ko-
munikacnich zpUsobd (napt. o¢niho kontaktu,
vyrazu tvare, gest, vokalizace) (1). Autistické déti
nevytvari typickou vazbu k matce, ale u déti
s mirnym az stfedné tézkym stupném autismu
byva interakce s matkou nejméné naruseng,
na rozdil od interakci s ostatnimi ¢leny rodiny
vcetné sourozencl a osob mimo rodinu, kde se
naruseni projevi nejvice (15). Vétsina autistickych
déti mé vyrazné problémy s kontaktem s vrstev-
niky jak v mladsim, tak ve starSim véku. Vazne
u nich pfizptsobeni chovani socidlnimu kon-
textu, typickd je neschopnost chapat jemnost
a komplexitu socidlnich vztahl a situaci. Deficity
v oblasti socialni interakce se mohou zmirfiovat
v pribéhu vyvoje ditéte, presto z(stavaji vyrazné
abnormalnii u vysoce funkénich dospélych osob
s autismem (1).

Opozdény vyvoj feci je jednim z nejcastéji
zminovanych zdroj rodi¢ovského znepokoje-
ni u autistickych déti. Podle starsich studif asi
polovina autistickych déti nepouziva fe¢ jako
primarni metodu komunikace, i kdyz jejich
pocet se diky ranym a efektivnim intervencim
snizuje (1), nové udaje hovoti asi o 30% déti
(16). Re¢ autistickych mluvicich détf je v mno-
ha aspektech netypické. Casté byva pouzivani
stereotypnich frézi, echoldlie, zdména zajmen,
gramatické nedostatky a neschopnost pouzivat
fe¢ pro socidlnf interakce. Charakteristicky je
deficit v pragmatické komunikaci, predevsim
ve schopnosti recipro¢ni komunikace (1). Posti-
Zend byva i neverbdlnf slozka komunikace, je
potlacend az vymizeld gestikulace a plochd mi-
mika. Pro autismus typicka je porucha ve fan-
tazijni a spolecenské napodobuijici hie, ¢asté
repetitivni a stereotypni prvky ve hre, ulpivavost
aneodklonitelnost (15). Zachazeni s hrackami je
neobvyklé a ¢asto nefunkenf, funkci hracek na-
hrazuji predméty bézné denni potieby. Nékteré
déti se vénuji jen jednoduchému manipulativni-
mu zachdazeni s pfedméty, Casté je stereotypnf
soustiedéni na detail (17).

V klinickém obraze osob s autismem se ¢as-
to vyskytuje obsedantni Ipénf na neménnosti
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Zivota a prostfedi pacienta, které se projevu-
je dodrzovanim nefunkénich ritudld, naléha-
nim na prizplsobeni se ostatnich a odporem
i k malym zméndm osobniho prostfedi. Zajmy
autistickych osob jsou odlisné predevsim ve vy-
soké mffe zaujeti, neodklonitelnosti, ulpivavosti,
stereotypif a repetitivnosti. Nékteré jsou vyraz-
né odlisné od z&jmU vrstevnikd — Casty byva
zdjem o nezivé, mechanické pfedméty (napf.
dopravni systémy a prostiedky, odpadni systém)
a ne o spolecenské, interaktivni konicky a hry
s vrstevniky (17). Casté jsou smyslové abnorma-
lity (hypo- nebo hypersenzitivita, neobvyklé
smyslové zajmy) a stereotypni pohyby zahrnujici
predevsim zvlastni pohyby rukama a prsty (tzv.
manyrovani), chlizi po Spi¢kach nebo roztacen
predmétl (1).

Atypicky autismus

Podle MKN-10 mUze byt autismus atypicky
bud pokud jde o vék, kdy vznikl, nebo pokud
jde o symptomatiku, popfipadé je atypické
oboji. V prvnim ptipadé ditéte s atypickym
autismem madze byt odlisnost ve vyvoji patr-
na az po tietim roce véku, ale klicové oblasti
jsou naruseny stejné jako u détského autismu.
V druhém pfipadé atypické symptomatiky je
bud naruseny vyvoj ve viech tfech oblastech
autistické triady, ale zpUsob vyjadieni, hloubka
aintenzita symptomU nenapliuji diagnosticka
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Asperger(v syndrom

MKN-10 zaklddd rozdil mezi autismem
a Aspergerovym syndromem (AS) pfedevsim
na Urovni kognitivniho (hodnota 1Q) a fe¢ového
vyvoje. Odliseni obou diagnostickych jednotek je
nejddraznéji postaveno na nepfitomnosti opoz-
deéni vyvoje feci u AS. Déti s AS byvajl pozdéji
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diagnostikované. Lidé s AS jsou typicky motivo-
vani k interakci s ostatnimi lidmi, ale dostavaji se
do socidlni izolace, protoze jejich socidlné ko-
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z toho frustrovéni (17). K ostatnim lidem vcetné
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kterd jsou jinym lidem srozumitelnd automaticky.
Humor nebo ironii berou doslovné, coz vede
¢asto k problémovému chovéni. Obtizné cha-
pou potfeby jinych lidi, chybf jim Casto empatie,
pUsobi sebestfedné. Maji omezenou schopnost
vyjadfit vlastni pocity. Osoby s Aspergerovym
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nalézame v feci zvldstnosti. Déti se uci mluvit
jakoby zpaméti, recituji basnicky, pasaze z knih
nebo Uryvky z pohadek. Jejich fe¢ je mechanicka,
sroubovita a formalni, odpovidajici svym charak-
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sobuje problémy hlavné v adolescenci, zvlasté
ve vztahu k opa¢nému pohlavi (1). Schopnost
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