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Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD)
— kompleksowy przeglad procesu diagnostycznego i chordb
wspotistniejgcych

Autyzm - diagnoza i choroby wspdtistniejace

Streszczenie:
Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD) to ztozone zaburzenia neurorozwojowe, charakteryzujace sie
trudnosciami w komunikacji spotecznej i interakcjach oraz obecnoscig ograniczonych, powtarzalnych
wzorcoéw zachowan, zainteresowan lub aktywnosci. Wzrost $wiadomosci spotecznej i postep
w badaniach naukowych doprowadzity do ewolucji kryteriéw diagnostycznych i lepszego zrozumienia
heterogenicznosci tego spektrum. Celem niniejszego artykutu jest przedstawienie kompleksowego
przegladu obecnego stanu wiedzy na temat ASD. Materiat i metody: Dokonano przegladu
literatury naukowej, w tym najnowszych klasyfikacji diagnostycznych (DSM-5, ICD-11), standardow
postepowania oraz badan dotyczgcych diagnostyki i choréb wspétistniejgcych. Wyniki: W artykule
szczegdtowo opisano wieloetapowy i interdyscyplinarny proces diagnostyczny, z uwzglednieniem
narzedzi przesiewowych (np. M-CHAT-R) oraz ,,ztotego standardu” diagnozy klinicznej, obejmujgcego
protokét obserwacji ADOS-2 oraz wywiad diagnostyczny ADI-R. Omoéwiono réwniez role badan
dodatkowych (psychologicznych, logopedycznych, medycznych) w diagnostyce réznicowej. Znaczgca
cze$¢ pracy poswiecono analizie najczesciej wystepujacych choréb i zaburzen wspotistniejgcych
z ASD, takich jak ADHD, zaburzenia lekowe, depresja, padaczka, zaburzenia snu, problemy
gastroenterologiczne oraz niepetnosprawnos¢ intelektualna. Wnioski: Prawidtowa i wczesna
diagnoza ASD, oparta na rzetelnych narzedziach klinicznych, jest kluczowa dla wdrozenia skutecznych
interwencji terapeutycznych. Réwnie istotne jest rozpoznawanie i leczenie choréb wspdtistniejgcych,

ktore znaczgco wptywajg na funkcjonowanie i jako$¢ zycia oséb z ASD.
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Autism Spectrum Disorder (ASD)
— A Comprehensive Review of the Diagnostic Process and Co-
occurring Conditions

Autism — Diagnosis and Co-occurring Conditions

Summary:
Autism Spectrum Disorder (ASD) is a complex neurodevelopmental disorder characterized
by difficulties in social communication and interaction, and the presence of restricted, repetitive
patterns of behavior, interests, or activities. Increased public awareness and advances in scientific
research have led to an evolution of diagnostic criteria and a better understanding of the
heterogeneity of this spectrum. The aim of this article is to provide a comprehensive overview
of the current state of knowledge on ASD. Material and methods: A review of the scientific
literature was conducted, including the latest diagnostic classifications (DSM-5, ICD-11), standards
of care, and research on diagnosis and co-occurring conditions. Results: The article details the
multi-stage and interdisciplinary diagnostic process, including screening tools (e.g., M-CHAT-R)
and the “gold standard” of clinical diagnosis, which comprises the Autism Diagnostic Observation
Schedule, Second Edition (ADOS-2) and the Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R). The role
of additional assessments (psychological, speech-language, medical) in differential diagnosis is also
discussed. A significant part of the work is devoted to the analysis of the most common co-occurring
conditions and disorders, such as ADHD, anxiety disorders, depression, epilepsy, sleep disorders,
gastrointestinal problems, and intellectual disability. Conclusions: Accurate and early diagnosis of
ASD, based on reliable clinical tools, is crucial for implementing effective therapeutic interventions.
Equally important is the recognition and treatment of co-occurring conditions, which significantly

impact the functioning and quality of life of individuals with ASD.

Keywords:
Autism Spectrum Disorder, diagnosis, ADOS-2, co-occurring conditions, neurodevelopment
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Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD) — kompleksowy przeglad
procesu diagnostycznego i chordb wspdétistniejgcych

Wprowadzenie

Zaburzenia ze spektrum autyzmu (ASD, Autism Spectrum Disorder) stanowig grupe ztozonych,
heterogenicznych zaburzen o podtozu neurorozwojowym, ktorych pierwsze symptomy obserwowane sg
zazwyczaj we wczesnym dziecidstwie. Zgodnie z najnowszg klasyfikacjg Amerykanskiego Towarzystwa
Psychiatrycznego, DSM-5 (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fifth Edition),
kluczowe dla diagnozy sg dwie sfery trudnosci: (A) utrwalone deficyty w komunikacji spotecznej

i interakcjach spotecznych w réznych kontekstach oraz (B) ograniczone, powtarzalne wzorce zachowan,
zainteresowan lub aktywnosci®. Termin ,,spektrum” podkresla ogromng réznorodnosé w nasileniu
objawdéw, poziomie funkcjonowania intelektualnego oraz umiejetnosciach jezykowych osob

z ASD. Obejmuje on zaréwno osoby z gtebokg niepetnosprawnoscia intelektualng i brakiem mowy
funkcjonalnej, jak i osoby o ponadprzecietnym ilorazie inteligencji, postugujgce sie ptynnie mowa, lecz
doswiadczajgce subtelnych trudnosci w rozumieniu norm spotecznych.

Historia rozumienia autyzmu jest stosunkowo krétka. Pojecie to po raz pierwszy w kontekscie
dzieciecym opisali niemal jednoczesnie, choé niezaleznie od siebie, Leo Kanner w 1943 roku (,,autyzm
wczesnodzieciecy”) oraz Hans Asperger w 1944 roku (,,psychopatia autystyczna”). Przez dekady ich
opisy funkcjonowaty jako odrebne jednostki diagnostyczne. Dopiero wprowadzenie klasyfikacji DSM-

5 w 2013 roku potgczyto réozne podtypy (m.in. zaburzenie autystyczne, zespdt Aspergera, dzieciece
zaburzenie dezintegracyjne) w jedng, nadrzedng kategorie ,,zaburzen ze spektrum autyzmu”, co lepiej
oddaje ciagty, a nie kategorialny charakter trudnosci®’.

Szacuje sieg, ze ASD wystepuje u okoto jednego na 44-54 dzieci, z czterokrotnie czestszym rozpoznaniem
u chfopcow niz u dziewczynek, cho¢ coraz wiecej badan wskazuje, ze u dziewczat objawy mogg

by¢ maskowane lub przybiera¢ inng, mniej typowg forme, co prowadzi do niedodiagnozowania®.
Etiologia ASD jest ztozona i wieloczynnikowa. Obecnie uwaza sie, ze kluczowa role odgrywajg czynniki
genetyczne (wysoka odziedziczalnos¢, liczne zidentyfikowane geny ryzyka) w interakcji z czynnikami
Srodowiskowymi dziatajgcymi w okresie prenatalnym i okotoporodowym®. Tezy tgczace autyzm

ze szczepieniami zostaty wielokrotnie i jednoznacznie obalone w rygorystycznych badaniach naukowych
na ogromnych populacjach’.

Celem niniejszej pracy jest szczegdétowe omdwienie wspodtczesnych standardéw diagnozowania ASD

oraz przedstawienie najczesciej wystepujgcych zaburzen i choréb wspétistniejgcych, ktére maja

% American Psychiatric Association: Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fifth Edition.
American Psychiatric Publishing, Arlington, VA, 2013.

57 Lai M.C., Lombardo M.V., Baron-Cohen S.: Autism. Lancet, 2014; 383(9920): 896—-910.
8 Baio J., Wiggins L., Christensen D.L., et al.: Prevalence of Autism Spectrum Disorder Among Children Aged

8 Years — Autism and Developmental Disabilities Monitoring Network, 11 Sites, United States, 2014. MMWR
Surveill Summ, 2018; 67(6): 1-23.

% Tick B., Bolton P., Happé F., et al.: Heritability of autism spectrum disorders: a meta-analysis of twin studies. )
Child Psychol Psychiatry, 2016; 57(5): 585—-595.

0 Taylor L.E., Swerdfeger A.L., Eslick G.D.: Vaccines are not associated with autism: an evidence-based meta-
analysis of case-control and cohort studies. Vaccine, 2014; 32(29): 3623—3629.
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fundamentalne znaczenie dla planowania kompleksowego wsparcia i poprawy jakosci zycia oséb

w spektrum autyzmu.

Manifestacja objawdéw w zaleznosci od ptci

Objawy ASD moga manifestowac sie inaczej u dziewczat i kobiet, co czesto prowadzi

do niedodiagnozowania lub btednych rozpoznan. Autyzm jest rzadziej diagnozowany u dziewczat,

czterokrotnie czesciej jest diagnozowany u chtopcéw. Uwaza sie, ze rdznice te wynikajg z kilku

czynnikow:

e Maskowanie objawdéw. Dziewczeta i kobiety w spektrum czesto wykazuijg lepsze umiejetnosci nasladowania
zachowan spotecznych, co sprawia, ze ich trudnosci sg mniej widoczne.

e Specyficzne zainteresowania. Ograniczone i powtarzalne zainteresowania dziewczgt mogg by¢ bardziej
spotecznie akceptowalne (np. zamiast katalogowania faktéw o pociggach, mogg to by¢ intensywne
zainteresowania zwierzetami, celebrytami czy literaturg).

e Roéznice w komunikacji. Dziewczeta w spektrum autyzmu mogg czesciej inicjowac kontakt spoteczny
i nawigzywac przyjaznie, jednak mogg miec trudnosci z utrzymywaniem relacji i rozumieniem

subtelnych sygnatéw spotecznych.

Proces diagnostyczny w zaburzeniach ze spektrum autyzmu

Diagnoza ASD ma charakter wytacznie kliniczny — nie istnieje zaden marker biologiczny (np. badanie
krwi, neuroobrazowanie), ktéry moégtby jednoznacznie potwierdzi¢ lub wykluczy¢ autyzm. Proces
diagnostyczny jest ztozony, wieloetapowy i powinien byé prowadzony przez interdyscyplinarny zespot
specjalistow, w sktad ktérego wchodzg najczesciej psychiatra dzieci i mtodziezy, psycholog kliniczny,

a czesto takze pedagog specjalny i logopeda. Celem diagnozy jest nie tylko postawienie rozpoznania, ale
takze stworzenie szczegétowego profilu funkcjonowania danej osoby, co jest podstawg do zaplanowania

indywidualnych oddziatywan terapeutycznych.
1. Badania przesiewowe

Pierwszym etapem jest najczesciej identyfikacja grupy ryzyka za pomocga narzedzi przesiewowych. Sg
one stosowane przez pediatréw, lekarzy rodzinnych lub w ztobkach i przedszkolach. Najpopularniejszym
na $wiecie narzedziem do badania matych dzieci (miedzy 16. a 30. miesigcem zycia) jest M-CHAT-R/F

(Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised, with Follow-Up). Jest to kwestionariusz wypetniany przez

1 Robins D.L., Casagrande K., Barton M., et al.: Validation of the modified checklist for autism in toddlers, revised
with follow-up (M-CHAT-R/F). Pediatrics, 2014; 133(1): 37-45.
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rodzica, zawierajgcy pytania o kluczowe dla rozwoju umiejetnosci, takie jak wskazywanie protodeklaratywne
(palcem, by podzieli¢ sie z kim$ zainteresowaniem), reakcja na imie, zabawa ,,na niby” czy podgzanie
za wzrokiem dorostego. Pozytywny wynik badania przesiewowego nie jest diagnozg, a jedynie sygnatem

do pilnego skierowania dziecka na pogtebiong, specjalistyczng ocene diagnostyczna.
2. Kompleksowa ocena diagnostyczna — ,,ztoty standard”

Za ,ztoty standard” w diagnostyce klinicznej ASD na $wiecie uznaje sie potgczenie dwdch narzedzi:
standaryzowanej obserwacji zachowania dziecka oraz ustrukturyzowanego wywiadu z rodzicami/

opiekunami?.

e Protokét Obserwacji do Diagnozowania Autyzmu, Wydanie 2
(ADOS-2, Autism Diagnostic Observation Schedule, Second Edition)

ADOS-2 jest potustrukturyzowang, standaryzowang oceng komunikacji, interakcji spotecznych, zabawy
oraz ograniczonych i powtarzalnych zachowan. Badanie prowadzone jest przez certyfikowanego
diagnoste i polega na stworzeniu serii sytuacji (tzw. ,,préb”), ktére w naturalny sposéb prowokuja

do okreslonych zachowan spotecznych. Obserwator ocenia jakosc¢ i ilos¢ tych zachowan, kodujac

je wedtug precyzyjnych kryteriow. ADOS-2 sktada sie z pieciu modutdw, dobieranych w zaleznosci

od wieku i poziomu rozwoju mowy badanej osoby — od matych dzieci niepostugujgcych sie mowa,

po ptynnie méwigcych dorostych. To narzedzie pozwala na bezposrednig obserwacje kluczowych dla

spektrum autyzmu trudnosci w kontrolowanych, ale przypominajgcych naturalne, warunkach’.

e Wywiad do Diagnozy Autyzmu, Wydanie Zrewidowane

(ADI-R, Autism Diagnostic Interview-Revised)

ADI-R to kompleksowy, ustrukturyzowany wywiad przeprowadzany z rodzicami lub gtdwnymi opiekunami
osoby badanej. Jego celem jest zebranie szczegdétowych informacji na temat historii rozwoju dziecka,

ze szczegblnym uwzglednieniem zachowan kluczowych dla diagnozy ASD. Wywiad koncentruje sie

na trzech obszarach: (1) jakosciowych nieprawidtowosciach w interakcjach spotecznych, (2) jakosciowych
nieprawidtowosciach w komunikacji oraz (3) ograniczonych, powtarzalnych i stereotypowych wzorcach
zachowan. Co istotne, ADI-R pozwala na ocene zachowan, ktdre wystepowaty w przesztosci (szczegdlnie
w kluczowym okresie 4-5 roku zycia), a ktére mogg nie by¢ juz widoczne podczas krotkiej obserwacji

w gabinecie. Stanowi zatem kluczowe uzupetnienie badania ADOS-23.

2 Lord C., Rutter M., DiLavore P.C,, et al.: Autism Diagnostic Observation Schedule, Second Edition (ADOS-2)
Manual (Part I): Modules 1-4. Western Psychological Services, Torrance, CA, 2012.
3 Lord C., Rutter M., Le Couteur A.: Autism Diagnostic Interview-Revised: a revised version of a diagnostic

interview for caregivers of individuals with possible pervasive developmental disorders. ) Autism Dev Disord,
1994; 24(5): 659-685.
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Potaczenie perspektywy z bezposredniej obserwacji (ADOS-2) i szczegdétowego wywiadu rozwojowego

(ADI-R) pozwala na postawienie rzetelnej i trafnej diagnozy, minimalizujgc ryzyko pomytki.
3. Badania uzupetniajgce i diagnostyka réznicowa

Proces diagnostyczny nie koriczy sie na zastosowaniu ADOS-2 i ADI-R. Konieczna jest szeroka ocena

funkcjonowania, ktéra obejmuje:

e Badanie psychologiczne: Ocena poziomu rozwoju intelektualnego za pomocg standaryzowanych
testéw inteligencji (np. skale Wechslera) jest kluczowa. Pozwala na stwierdzenie lub wykluczenie
wspotwystepujacej niepetnosprawnosci intelektualnej oraz na okreslenie mocnych i stabych stron
profilu poznawczego pacjenta.

e Badanie logopedyczne/neurologopedyczne: Ocenia rozwdj mowy czynnej i biernej, rozumienie
jezyka, prozodie (melodie mowy), a takze pragmatyczne aspekty uzycia jezyka w kontekscie
spotecznym, ktdre sg czesto zaburzone w ASD.

e Ocena integracji sensorycznej: Przeprowadzana przez terapeute integracji sensorycznej, pozwala
zidentyfikowac¢ nadwrazliwos¢ (np. na dzwieki, dotyk, swiatto) lub niedowrazliwos$¢ sensoryczna,
ktére sg obecnie czescig kryteridw diagnostycznych ASD i znaczgco wptywaja na codzienne
funkcjonowanie.

e Badanie lekarskie: Niezbedne jest przeprowadzenie wywiadu medycznego i badania fizykalnego
przez pediatre, neurologa dzieciecego lub psychiatre. Celem jest wykluczenie innych schorzen, ktére
mogg dawac podobne objawy.

e Badanie stuchu: fundamentalne, by wykluczyé, ze brak reakcji na imie czy opdznienie rozwoju
mowy nie wynikajg z niedostuchu.

e Badania genetyczne: Nie sg rutynowo stosowane do diagnozy samego ASD, ale zaleca sie
je w przypadkach, gdy autyzm wspdtwystepuje z niepetnosprawnoscig intelektualng, cechami
dysmorfii lub objawami sugerujgcymi konkretny zespot genetyczny (np. zespoét famliwego
chromosomu X, stwardnienie guzowate).

e Badanie EEG i neuroobrazowanie (MRI, TK): Wykonywane sg w przypadku podejrzenia
wspotwystepowania padaczki (czestej w ASD) lub w diagnostyce réznicowej, jesli objawy
kliniczne wskazujg na mozliwos¢ istnienia zmian strukturalnych w mézgu lub innych zaburzen
neurologicznych. Nalezy podkresli¢, ze nie istniejg zmiany w obrazie MRI charakterystyczne dla

idiopatycznego ASD.

W diagnostyce rdéznicowej nalezy uwzgledni¢ m.in. globalne opdznienie rozwoju psychoruchowego,
niepetnosprawnos¢ intelektualng bez ASD, zaburzenia rozwoju jezykowego, mutyzm wybidrczy,
zaburzenia lekowe (zwtaszcza spoteczne), ADHD, zaburzenia wiezi czy schizofrenie o wczesnym

poczatku.
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4. Diagnoza i funkcjonowanie w dorostosci

Proces diagnozy ASD nie konczy sie na wczesnym dziecinstwie. Coraz wiecej oséb dorostych, ktére

przez cate zycie zmagaty sie z niezdiagnozowanymi trudnosciami w interakcjach spotecznych,

szuka profesjonalnej oceny. U dorostych objawy ASD mogg byé bardziej subtelne, a pacjenci czesto
wypracowujg strategie maskowania, aby lepiej funkcjonowaé w spoteczenistwie. Dlatego diagnoza
opiera sie na analizie historii zycia, w tym wspomnien z dziecinstwa, oraz na aktualnym funkcjonowaniu.
W diagnostyce dorostych stosuje sie te same narzedzia, co u dzieci, ale dostosowane do wieku

i poziomu rozwoju mowy, takie jak ADOS-2 i ADI-R. Diagnoza w dorostosci otwiera droge do lepszego
zrozumienia siebie i swoich trudnosci, a takze umozliwia dostep do odpowiedniego wsparcia, np. terapii

poznawczo-behawioralnej czy treningdw umiejetnosci spotecznych.

Tabela 1. Narzedzia diagnostyczne stosowane w procesie diagnozy ASD

Nazwa narzedzia Typ narzedzia Opis i zastosowanie
(akronim)
Modified Checklist for Autism | Narzedzie Kwestionariusz stosowany do identyfikacji grupy ryzyka
in Toddlers, Revised, with przesiewowe u matych dzieci (16—30 miesiecy). Pytania dotyczg
Follow-Up (M-CHAT-R/F) kluczowych umiejetnosci rozwojowych, takich jak
zabawa ,,na niby” czy reakcja na imie

Protokdt obserwacji Diagnoza kliniczna Pétustrukturyzowana, standaryzowana obserwacja

do diagnozowania autyzmu, | (,,ztoty standard”) i ocena komunikacji, interakcji spotecznych, zabawy
wydanie 2 (ADOS-2) — obserwacja oraz powtarzalnych zachowan. Prowadzona przez

certyfikowanego diagnoste w formie prowokowanych
préb spotecznych

Wywiad do diagnozy Diagnoza kliniczna Kompleksowy, ustrukturyzowany wywiad z rodzicami/

autyzmu, wydanie (,,ztoty standard”) opiekunami. Stuzy zebraniu szczegétowych informacji

zrewidowane (ADI-R) —wywiad na temat historii rozwoju i zachowan kluczowych dla
diagnozy ASD

Social Communication Narzedzie Kwestionariusz przesiewowy dla rodzicéw/opiekundw,

Questionnaire (SCQ) przesiewowe stosowany do oceny trudnosci

w komunikacji spotecznej; wykorzystywany m.in.
w badaniach epidemiologicznych

Skale inteligencji Wechslera | Ocena uzupetniajgca Standaryzowane testy do oceny poziomu rozwoju

— badanie intelektualnego (ilorazu inteligencji). Pomagaja
psychologiczne w diagnostyce rdznicowej i okreslaniu profilu
poznawczego.

Zrédto: opracowanie wtasne
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Choroby i zaburzenia wspdtistniejgce z ASD

Autyzm rzadko wystepuje w izolacji. Szacuje sie, ze u ponad 70% os6b z ASD diagnozuje sie co najmniej
jedno wspotistniejgce zaburzenie psychiczne, a u 40% — co najmniej dwa*. Rozpoznanie i leczenie tych
choréb jest rownie wazne, co terapia samego autyzmu, poniewaz czesto to one w najwiekszym stopniu

obnizajg jakos¢ zycia i powodujg dodatkowe trudnosci w funkcjonowaniu.
1. Zespot nadpobudliwosci psychoruchowe;j z deficytem uwagi (ADHD)

ADHD jest najczestszym zaburzeniem wspotwystepujgcym z ASD. Badania wskazuja, ze od 30%

do nawet 70% osdb z autyzmem spetnia rowniez kryteria diagnostyczne ADHD®. Przed publikacjg DSM-
5 jednoczesna diagnoza obu zaburzen nie byta mozliwa, co nie odzwierciedlato realidw klinicznych.
Objawy obu zaburzenn mogg sie naktadaé (np. trudnosci z koncentracjg, impulsywnos¢), ale tez
wzajemnie modyfikowaé. U osoby z ASD i ADHD trudnosci w interakcjach spotecznych mogg wynikac
nie tylko z deficytéw teorii umystu, ale takze z impulsywnosci i trudnosci w hamowaniu nieadekwatnych
reakcji. Leczenie farmakologiczne ADHD (leki stymulujace lub atomoksetyna) u oséb z ASD jest czesto
skuteczne, ale wymaga ostroznosci ze wzgledu na wieksze ryzyko dziatan niepozadanych, takich jak

drazliwosc¢ czy nasilenie stereotypii.
2. Zaburzenia lekowe

S3 one niezwykle powszechne w populacji oséb z ASD — szacuje sie ich wystepowanie na okoto 40%°.
Trudnosci w rozumieniu i przewidywaniu sytuacji spotecznych, problemy z elastycznym mysleniem
oraz nadwrazliwos¢ sensoryczna sprawiajg, ze $wiat jawi sie jako chaotyczny i zagrazajgcy. Najczesciej
diagnozuje sie fobie spoteczng, lek uogdlniony, fobie specyficzne oraz zaburzenie obsesyjno-
kompulsyjne (OCD). Lek moze manifestowac sie w sposdb nietypowy, np. poprzez nasilenie zachowan
stereotypowych, agresje, samouszkodzenia lub catkowite wycofanie. Terapia poznawczo-behawioralna
(CBT), dostosowana do specyfiki myslenia oséb z ASD (np. bardziej konkretna, z wykorzystaniem

wsparcia wizualnego), jest uznang metodg leczenia zaburzen lekowych w tej grupie.
3. Depresja

Ryzyko wystgpienia depresji u 0sdb z ASD jest znacznie wyzsze niz w populacji ogdélnej, zwtaszcza

w okresie dojrzewania i w dorostosci. Swiadomo$¢ wtasnej innoéci, trudnosci w nawigzywaniu relacji

4 Simonoff E., Pickles A., Charman T., et al.: Psychiatric disorders in children with autism spectrum disorders:
prevalence, comorbidity, and associated factors in a population-derived sample. ) Am Acad Child Adolesc
Psychiatry, 2008; 47(8): 921-929.

> Antshel K.M., Russo N.: Autism Spectrum Disorders and ADHD: Overlapping and Differentiating Features. —in
Goldstein S., Naglieri J.A. (eds.): Handbook of Executive Functioning. Springer, New York, 2014; 191-213.
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réwiesniczych, doswiadczanie odrzucenia i nekania (bullying) sg powaznymi czynnikami ryzyka. Objawy
depresji mogg by¢ trudne do wychwycenia — apatia moze by¢ mylona z wycofaniem typowym dla
autyzmu, a drazliwos¢ i wybuchy ztosci mogg by¢ gtéwnym symptomem obnizonego nastroju. Uwazna
obserwacja zmian w zachowaniu, utraty zainteresowan (nawet tych specjalistycznych), zmian apetytu

i snu jest kluczowa dla postawienia diagnozy.
4. Padaczka (epilepsja)

Zwigzek miedzy ASD a padaczka jest dobrze udokumentowany. Czestos¢ wystepowania padaczki

w populacji oséb z ASD wynosi od 5% do nawet 46%, w poréwnaniu do ok. 1% w populacji ogélnej®.
Ryzyko jest najwyzsze u oséb z wspotwystepujgca niepetnosprawnoscig intelektualng oraz u kobiet.
Napady padaczkowe mogga pojawic sie w kazdym wieku, ale obserwuje sie dwa szczyty zachorowan:
we wczesnym dziecinstwie i w okresie dojrzewania. Czasem subtelne napady (np. napady
nieSwiadomosci, miokloniczne) mogg by¢ mylone ze stereotypiami lub ,,zawieszaniem sie” typowym
dla autyzmu, dlatego kazda nagta zmiana w zachowaniu lub regres w funkcjonowaniu powinna sktonic

do diagnostyki neurologicznej, w tym badania EEG.
5. Niepetnosprawnos¢ intelektualna

Dane dotyczgce wspétwystepowania niepetnosprawnosci intelektualnej (NI) z ASD ewoluowaty

w czasie. Starsze badania sugerowaty, ze dotyczy ona wiekszosci oséb z autyzmem. Nowsze dane,
uwzgledniajgce osoby z tagodniejszymi objawami (dawniej zespdt Aspergera), wskazujg, ze NI dotyczy
okoto 30-35% osdb z ASD. Kolejne 20—-25% funkcjonuje w strefie granicznej inteligencji, a pozostali

w normie intelektualnej lub powyzej®. Ocena ilorazu inteligencji jest niezbednym elementem diagnozy,

poniewaz obecnos¢ NI znaczgco wptywa na dobdr metod terapeutycznych i rokowanie.
6. Zaburzenia snu

Problemy ze snem dotykajg od 50% do 80% dzieci i dorostych z ASD’. Najczesciej sg to trudnosci

z zasypianiem, czeste nocne wybudzenia, wczesne wstawanie oraz nieregularny rytm snu i czuwania.
Przyczyny moga by¢ ztozone: od leku, przez problemy z regulacjg wydzielania melatoniny,

po nadwrazliwos¢ sensoryczng, ktéra utrudnia wyciszenie sie. Przewlekte problemy ze snem nasilaja

trudnosci behawioralne w ciggu dnia, takie jak drazliwos¢, hiperaktywnosé i problemy z koncentracja.

7. Problemy gastroenterologiczne

6 Besag F.M.C.: Epilepsy in patients with autism spectrum disorders. Eur ) Paediatr Neurol, 2018; 22(2): 278-284.

7 Cohen S., Conduit R., Lockley S.W., et al.: The relationship between sleep and behavior in autism spectrum
disorder (ASD): a review. ] Neurodev Disord, 2014; 6(1): 44.
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Osoby z ASD znacznie czesciej niz populacja ogdlna zgtaszajg dolegliwosci ze strony

uktadu pokarmowego, takie jak przewlekte zaparcia, biegunki, bole brzucha czy refluks
zotgdkowo-przetykowy. Zwigzek ten nie jest do korica wyjasniony, ale hipotezy obejmuja stres, wybidrczosé
pokarmowgq prowadzgcg do niedoborowej diety oraz potencjalne rdznice w mikrobiocie jelitowej®.
Dolegliwosci somatyczne mogg by¢ przyczyna trudnych zachowan, zwtaszcza u oséb niemdwigcych, ktére

nie potrafig zakomunikowaé bdlu w inny sposéb.

Whioski

Zaburzenia ze spektrum autyzmu s3g ztozonym i wielowymiarowym wyzwaniem diagnostycznym

i terapeutycznym. Wspotczesne podejécie, oparte na koncepcji spektrum i ustandaryzowanych,
rzetelnych narzedziach klinicznych, takich jak ADOS-2 i ADI-R, pozwala na coraz trafniejsze

i wczesniejsze rozpoznawanie ASD. Wczesna diagnoza jest fundamentem dla wdrozenia intensywnych,
zindywidualizowanych programoéw terapeutycznych, ktére moga znaczgco poprawic rozwoj

i funkcjonowanie dziecka. Interwencje terapeutyczne i wsparcie powinny by¢ zindywidualizowane

i wielokierunkowe, uwzgledniajac potrzeby danej osoby. Do kluczowych metod nalezg: terapia
poznawczo-behawioralna (CBT), ktdra jest dostosowana do potrzeb oséb w spektrum, koncentruje

sie na zmianie nieefektywnych wzorcow myslenia i zachowania. Jest szczegdlnie skuteczna w leczeniu
wspotwystepujgcych zaburzen, takich jak lek czy depresja. W terapii oséb z autyzmem czesto stosuje sie
wsparcie wizualne, aby utatwic¢ zrozumienie abstrakcyjnych koncepcji; trening umiejetnosci spotecznych
(TUS), ktéry pomaga w nauce rozumienia i stosowania zasad spotecznych, radzenia sobie w réznych
sytuacjach komunikacyjnych oraz nawigzywaniu i utrzymywaniu relacji z réwiesnikami oraz wsparcie

w edukacji i na rynku pracy. W zaleznosci od poziomu funkcjonowania, osoby z ASD mogg korzystac

z pomocy pedagogdw specjalnych, asystentdw cienia czy specjalistéw ds. integracji zawodowe;j.
Odpowiednie wsparcie w szkole lub w miejscu pracy, takie jak elastyczne godziny pracy, ustrukturyzowane
Srodowisko czy dostosowanie komunikacji, moze znaczgco poprawic jakos$¢ zycia.

Jednakze, perspektywa kliniczna nie moze ograniczac sie jedynie do kluczowych objawéw autyzmu. Jak
wykazano w niniejszym artykule, ASD niezwykle czesto wspotwystepuje z szeregiem innych zaburzen

i chordb, takich jak ADHD, zaburzenia lekowe, depresja czy padaczka. Ich identyfikacja i leczenie sg
réwnie istotne, gdyz czesto to one stanowig gtdwne zrddto cierpienia i barier w codziennym zyciu oséb
z autyzmem i ich rodzin. Kompleksowe podejscie, uwzgledniajgce zaréwno specyfike neurorozwojowa
ASD, jak i jego medyczne i psychiatryczne powikfania, jest warunkiem koniecznym do zapewnienia

osobom w spektrum autyzmu petnego wsparcia i mozliwosci realizacji swojego potencjatu.

& Chaidez V., Kuelbs C., Magafia S.: Gastrointestinal problems in children with autism, developmental delays or
typical development. ) Autism Dev Disord, 2014; 44(5): 1117-1127.
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