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  Autyzm dziecięcy – rys historyczny Gabriela Jagielska


  Fenomen autyzmu dziecięcego interesował ludzi od dawna. Wprawdzie nie traktowano go w kategoriach choroby, jednak temat ten przewijał się w baśniach, podaniach ludowych i mitach. Opisywano w nich dzieci, które początkowo rozwijały się prawidłowo, ale zostały podmienione przez wróżki lub owładnięte przez złe duchy. Zachowania obserwowane później u dzieci odpowiadają objawom zespołu, który dziś nazywamy autyzmem. Przeważnie dotyczyło to chłopców, którzy żyli we własnym świecie, byli milczący, ignorowali obecność ludzi, patrzyli tępym wzrokiem, dostrzegali tylko błyszczące punkty. Starożytni lekarze i filozofowie opisywali wyobcowane dzieci, uznając je za bliskie bogom. W tradycji chrześcijańskiej osoby o cechach autystycznych uważano za błogosławione z powodu ich prostolinijności, naiwności, obojętności na konwenanse i ludzkie potrzeby. Ich dziwnym zachowaniom nadawano znaczenie symboliczne lub prorocze.


  Najwcześniejsza wzmianka naukowa, która najprawdopodobniej dotyczyła przypadku autyzmu dziecięcego, pochodzi z początku XIX wieku. Jest to opis zachowań pięcioletniego chłopca przyjętego do przytułku dla psychicznie chorych w londyńskim Bethlem Hospital. Chłopiec nigdy nie bawił się z rówieśnikami, nie przywiązywał się do nich, spędzał samotnie czas, bawiąc się żołnierzykami. Innym przypadkiem klinicznym opisanym na przełomie XVIII i XIX wieku był przypadek Victora – „dzikiego” chłopca z Aveyron, którego wychowania podjął się francuski lekarz E.M. Itard. Opis przypadku wskazuje na występowanie u chłopca objawów autystycznych. Victor, znaleziony w lesie w wieku 12 lat zachowywał się w sposób całkowicie aspołeczny. Mimo wysiłków otoczenia nigdy nie przyswoił sobie podstawowych norm społecznych i nie nauczył się samodzielnego życia w społeczeństwie. Nigdy nie okazywał przyjaźni, a jego zachowanie cechowała obojętność społeczna, określana przez otoczenie jako bezgraniczny egoizm. Do końca życia nie posługiwał się mową.


  Nazwę „autyzm wczesnodziecięcy” wprowadził amerykański psychiatra Leo Kanner w 1943 roku. Opisał on zaburzenie, które wcześniej nie było rozpoznawane jako jednostka kliniczna. Kanner określał autyzm jako „niezdolność do wchodzenia w normalny sposób w relacje z ludźmi i sytuacjami” albo jako „skrajne wycofanie, które sprawia, że kiedy tylko jest to możliwe, wszystko, co pochodzi z zewnątrz, jest pomijane, ignorowane, odrzucane”. Opisał on 11 dzieci, u których w bardzo wczesnym okresie życia pojawiły się charakterystyczne trudności i odmienności w rozwoju. Początek zaburzeń w rozwoju pojawiał się w 1. roku życia, a pełny obraz autyzmu obecny był przed 3. rokiem. Jako cechy charakterystyczne występujące u dzieci autystycznych Kanner wymieniał:


  [image: •] wyraźne autystyczne wycofanie,


  [image: •] pragnienie zachowania niezmienności,


  [image: •] brak mowy lub specyficzne zaburzenia mowy,


  [image: •] dysharmonie rozwoju poznawczego,


  [image: •] stereotypie.


  Co prawda Kanner wykluczał rozpoznanie autyzmu u dzieci z potwierdzonymi encefalopatiami (uszkodzeniem mózgu) i upośledzeniem umysłowym, jednak w związku z występowaniem typowego dla autyzmu zespołu objawów w latach 70. XX wieku zaczęto stawiać to rozpoznanie również u osób z upośledzeniem umysłowym oraz ze stwierdzonym uszkodzeniem ośrodkowego układu nerwowego.


  W 1944 roku, a więc niemal w tym samym czasie co Kanner, austriacki pediatra Hans Asperger opisał tzw. psychopatię autystyczną okresu dzieciństwa. Podobnie jak Kanner, zauważył on, że obserwowane przez niego dzieci przejawiają trudności w integracji społecznej, tendencję do izolowania się, stereotypowe zachowania, opór wobec zmian, nieudolność komunikacji, szczególne zainteresowania i niezwykłe umiejętności. Dzieci opisane przez Aspergera posługiwały się mową, ale ich wypowiedzi były zbyt „dorosłe”, pedantyczne, z dziwnym doborem słów. Komunikacja niewerbalna (gesty, postawa ciała, kontakt wzrokowy, prozodia) była u nich zaburzona. Asperger podkreślał występowanie u obserwowanych i leczonych przez siebie dzieci brak poczucia humoru, pedanterię oraz skłonność do obsesyjnego gromadzenia niepotrzebnych przedmiotów. Zwracał również uwagę na często występującą u nich niezgrabność ruchową. Uważał, że dzieci te w przyszłości mogą mieć wyjątkowe osiągnięcia, ponieważ cechują się oryginalnym, niezależnym myśleniem i uzdolnieniami. Asperger podejrzewał, że rozpoznane przez niego zaburzenie ma podłoże biologiczne. Grupa opisanych przez niego pacjentów odpowiada obrazowi klinicznemu najmniej zaburzonych osób autystycznych.


  W pierwszych wydaniach klasyfikacji zaburzeń psychicznych Amerykańskiego Towarzystwa Psychiatrycznego (DSM-I i DSM-II, opublikowanych odpowiednio w 1952 i 1968 roku) autyzm dziecięcy traktowano jako postać schizofrenii dziecięcej (mimo że zarówno Kanner, jak i Asperger odróżniali występujące u obserwowanych przez nich dzieci objawy od schizofrenii dziecięcej), ale już w następnej klasyfikacji (DSM-III, wydanej w 1980 roku) autyzm zaliczono do grupy całościowych zaburzeń rozwoju.


  W 1981 roku Lorna Wing przypomniała objawy opisane przez H. Aspergera i nadała im nazwę „zespół Aspergera”. Kryteria diagnostyczne zespołu Aspergera zostały po raz pierwszy sformułowane w 1989 roku przez Carinę i Christophera Gillbergow na podstawie opisów klinicznych dzieci obserwowanych przez Aspergera. Po raz pierwszy diagnoza ta znalazła się w klasyfikacji ICD-IO (wydanej w 1993 roku) i w klasyfikacji DSM-IV (wydanej w 1994 roku).


  W latach 80. Wing i Judith Gould wprowadziły termin „kontinuum autystyczne” na określenie zaburzeń o różnym nasileniu, dotyczących trzech sfer funkcjonowania:


  1) uczestnictwa w naprzemiennych interakcjach społecznych,


  2) komunikowania się,


  3) wyobraźni.


  Na jednym krańcu tego kontinuum znajdują się dzieci z bardzo poważnymi zaburzeniami funkcjonowania (dzieci niemówiące, izolujące się, z licznymi zachowaniami stereotypowymi, upośledzone umysłowo), a na drugim – dzieci prawidłowo rozwinięte intelektualnie, które charakteryzują się bardziej dyskretnymi zaburzeniami sfery funkcjonowania społecznego, specyficznymi, ograniczonymi zainteresowaniami oraz niemal prawidłową mową, służącą komunikowaniu się z innymi osobami. Do spektrum autystycznego zaliczono więc także dobrze funkcjonujące dzieci z cechami autystycznymi, odpowiadające dzieciom opisanym przez Aspergera, które według obowiązujących kryteriów autyzmu dziecięcego nie zostałyby Zdiagnozowane jako autystyczne.


  Triada zaburzeń wyodrębnionych przez Wing i Gould znalazła odzwierciedlenie w aktualnie obowiązujących klasyfikacjach: DSM-IV-TR (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, wydanie IV poprawione) oraz ICD-IO (Międzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Chorób i Problemów Zdrowotnych, Rewizja dziesiąta), gdzie do grupy całościowych zaburzeń rozwoju zaliczono zaburzenia, w których w różnym nasileniu występują następujące objawy:


  1) nieprawidłowości w rozwoju społecznym, zwłaszcza zdolności do uczestnictwa w naprzemiennych interakcjach społecznych,


  2) deficyty i dysfunkcje w porozumiewaniu się (słownym i bezsłownym),


  3) obecność sztywnych wzorców zachowania, aktywności i zainteresowań.


  Epidemiologia całościowych zaburzeń rozwoju Gabriela Jagielska


  Chociaż pierwsze badania epidemiologiczne dotyczące rozpowszechnienia autyzmu dziecięcego wskazywały, że wynosi ono 2-5 na 10 000 urodzeń, to późniejsze badania dowodziły częstszego występowania tego zaburzenia w populacji dziecięcej. Taka rozbieżność wynikała z faktu, że kryteria diagnostyczne autyzmu zmieniały się na przestrzeni lat. W pierwszych badaniach epidemiologicznych identyfikowano jedynie dzieci z tzw. „czystym”, „klasycznym” lub kannerowskim autyzmem (czyli dzieci bez uszkodzenia mózgu i upośledzenia umysłowego). Natomiast w późniejszym okresie kryteria diagnostyczne rozszerzono tak, żeby diagnozą objąć zarówno osoby z ciężką, jak i łagodną postacią tego zaburzenia, a ponadto zaczęto rozpoznawać autyzm u dzieci z encefalopatiami i upośledzeniem umysłowym.


  Badania epidemiologiczne przeprowadzone w latach 80. i 90. XX wieku wydają się wskazywać na wielokrotny wzrost rozpowszechnienia całościowych zaburzeń rozwoju, co może mieć związek z poprawą diagnostyki zaburzeń autystycznych, większą świadomością społeczną, większą wiedzą o całościowych zaburzeniach rozwoju wśród lekarzy i psychologów, szerszymi kryteriami diagnostycznymi oraz możliwością rozpoznania autyzmu również u osób z upośledzeniem umysłowym. Niektórzy badacze wiążą ten wzrost także z czynnikami środowiskowymi.


  Uta Frith zauważa, że w ostatnich latach autyzm jest coraz częściej rozpoznawany wśród pacjentów z upośledzeniem umysłowym, co skutkuje spadkiem rozpoznań niespecyficznego upośledzenia umysłowego, a wzrostem rozpoznań autyzmu.


  Według Sunitiego Chakrabartiego i Erica Fombonne w ciągu ostatniej dekady XX wieku nastąpiło skrócenie czasu, jaki mijał od stwierdzenia pierwszych objawów do postawienia diagnozy, a u większości dzieci skierowanych do specjalisty pierwsze objawy autyzmu były rozpoznawane ok. 2. roku życia. W przypadku zespołu Aspergera rodzice zazwyczaj zaczynają poszukiwać pomocy, gdy dziecko ma 3,5 roku. Średni odstęp czasu między pojawieniem się obaw co do rozwoju i funkcjonowania dziecka a szukaniem pomocy wynosił ok. 0,6 roku dla autyzmu i 1,1 roku dla zespołu Aspergera. Badania wskazują również, że diagnoza zespołu Aspergera stawiana jest dość późno, bo średnio ok. 11. roku życia, a czas pomiędzy pierwszymi obawami rodziców a ostateczną diagnozą wynosi ok. 8,5 roku. W jednym z badań żadne z dzieci z zespołem Aspergera nie zostało Zdiagnozowane przed 3. rokiem życia, u 17% z badanej grupy zespół Aspergera rozpoznano przed 5. rokiem życia, a ok. 10% osób zostało Zdiagnozowanych po 20. roku życia.


  Według ostrożnych szacunków rozpowszechnienie całościowych zaburzeń rozwoju wynosi 30 na 10 000, jednak nowsze badania nad występowaniem objawów z tzw. spektrum autystycznego wskazują, że rozpowszechnienie to sięga ok. 60 na 10 000 badanych (0,6%).


  Na podstawie badań przeprowadzonych w 2003 roku w sześciu stanach USA Fombonne ustalił, że rozpowszechnienie zaburzeń ze spektrum autystycznego w grupie dzieci w wieku 8 lat wynosi od 45 do 99 na 10 000 (średnia 67 na 10 000). Rozpowszechnienie wśród chłopców wynosiło od 66 do 148 na 10 000, a wśród dziewcząt – od 20 do 43 na 10 000. Średnia wieku, w którym postawiono w tej grupie rozpoznanie całościowych zaburzeń rozwoju, wynosiła 52 i 56 miesięcy.


  Ponieważ przeprowadzone dotychczas badania epidemiologiczne dotyczyły dzieci, można przypuszczać, że osoby z cechami autystycznymi i z ponadprzeciętną inteligencją, u których objawy stają się widoczne dopiero w okresie dorastania i dorosłości, pozostają nadal poza statystyką. Na podstawie badań przeprowadzonych w Szwecji, którymi objęto populację dzieci uczących się w szkołach podstawowych, rozpowszechnienie zespołu Aspergera oszacowano na 0,4%. Wyniki tych badań mogą wskazywać, że rozpowszechnienie zaburzeń ze spektrum autystycznego może sięgać nawet 1 % populacji.


  Ze względu na zmieniające się kryteria całościowych zaburzeń rozwoju trudno jednoznacznie stwierdzić, czy nastąpił rzeczywisty wzrost rozpowszechnienia całościowych zaburzeń rozwoju. Porównanie najnowszych badań z badaniem Wing i Gould z 1979 roku, w którym objawy spektrum autystycznego (dzieci z tzw. triadą zaburzeń autystycznych) stwierdzono u 20 na 10 000 osób, może wskazywać na trzykrotny wzrost rozpowszechnienia całościowych zaburzeń autystycznych w ciągu ostatnich 30 lat. Jednak mniejsze rozpowszechnienie zaburzeń spektrum autystycznego w pierwszym badaniu przeprowadzonym przez Wing i Gould mogło również wynikać z rzadszego w owym czasie rozpoznawania autyzmu i zespołu Aspergera wśród dzieci z prawidłowym poziomem inteligencji.


  Obiektywne rozstrzygnięcie, czy rzeczywiście mamy do czynienia z wzrastającą zachorowalnością na całościowe zaburzenia rozwojowe, możliwe jest tylko po zastosowaniu identycznych kryteriów i metod badawczych w kolejnych badaniach epidemiologicznych. Projekt badawczy tego typu (choć dotyczący dość krótkiego okresu obserwacji) zrealizowali Chakrabarti i Fombonne. Polegał on na dwukrotnym przeprowadzeniu badań epidemiologicznych w populacji dzieci urodzonych w latach 1992-1995 oraz 1996-1998 w Stafford w Wielkiej Brytanii. W obu badaniach rozpowszechnienie całościowych zaburzeń rozwoju było podobne (w pierwszym badaniu wyniosło 62,5 na 10 000, w drugim – 58,7 na 10 000). Badania te wykazały, że autyzm dziecięcy występuje z częstością 22 na 10 000 dzieci w wieku przedszkolnym, a inne całościowe zaburzenia rozwoju u dalszych 36,7 na 10 000. Średni wiek, w którym postawiono diagnozę, wynosił 37,8 miesięcy. Najczęstszym rozpoznaniem w badanej grupie dzieci były niespecyficzne całościowe zaburzenia rozwoju (autyzm atypowy), który występował ok. 1,7 razy częściej niż typowy autyzm. Zespół Aspergera występował rzadziej niż autyzm i autyzm atypowy.


  Autyzm dziecięcy występuje wielokrotnie częściej u płci męskiej, a stosunek rozpowszechnienia autyzmu u płci męskiej w porównaniu z żeńską wynosi od 3:1 do 5,7:1. Przewaga liczebna chłopców jest szczególnie wysoka wśród chorych z prawidłowym poziomem inteligencji. Dane te wskazują, że płeć męska cechuje się większą podatnością na działanie czynników patogennych będących przyczyną autyzmu. Oznacza to również, że u dziewczynek wystąpienie autyzmu związane jest z większą ilością czynników uszkadzających ośrodkowy układ nerwowy (OUN) niż u chłopców. W grupie dzieci z uszkodzeniem OUN i upośledzeniem umysłowym rozpowszechnienie autyzmu wśród obu płci jest bardziej wyrównane.


  Stosunek płci męskiej do żeńskiej u osób z rozpoznaniem zespołu Aspergera ocenia się w różnych badaniach od 1,7:1 do nawet 27:1. U płci żeńskiej obserwuje się mniejsze nasilenie zaburzeń związanych z funkcjonowaniem społecznym niż u płci męskiej.


  Etiologia zaburzeń autystycznych Gabriela Jagielska


  Całościowe zaburzenia rozwoju stanowią podgrupę zaburzeń neurorozwojowych, do których zalicza się również specyficzne zaburzenia rozwoju mowy i języka, specyficzne zaburzenia umiejętności szkolnych, specyficzne zaburzenia rozwoju funkcji motorycznych. Zaburzenia neurorozwojowe ujawniają się w okresie niemowlęctwa lub dzieciństwa i związane są z uszkodzeniem lub opóźnieniem funkcji, które są ściśle uzależnione od procesu dojrzewania mózgu. Innymi słowy, są one związane z niewystąpieniem w toku rozwoju umiejętności odpowiednich dla 
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