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avtizem

kompleksna razvojna motnja

spremenjeno vedenje na podrocju:
socialne interakcije
besedne in nebesedne komunikacije
Imaginacije

zacCetek v obdobju malcCka

ni bioloskega markerja

preplet okoljskih in genetskih dejavnikov



epidemiologija

pogostost:1/1000 — 3/1000
ZDA, VB: 1/166
spekter avtistiche motnje
spremenjeni diagnosticni Kriteriji
dostop do zgodnje terapije
vkljuCevanje v ustrezne solske programe
medijska pozornost

decki/deklice: 3-4/1



zgodovina

DSM- 3 (1980): Pervazivna razvojna motnja (PRM),
Ki je vkljuCevala infantilni avtizem

MKB-10 (WHO, 1992), DSM-IV (APA, 1994);

PRM poleg avtizma Se Rettov sindrom, Aspergerjev
sindrom, dezintegrativha motnja v otrostvu ter PRM —
neopredeljena

v 80-ih: “spekter avtisticne motnje” (SAM) oz.
“kontinuum avtistiCne motnje” (autism specter
disorder — ASD)



ICD-10

Childhood Autism

Atypical Autism

Rett’'s Syndrome

Other Childhood Disintegrative Disorder

Overactive disorder with mental retardation

with stereotyped movements

Asperger’'s Syndrome

Other Pervasive Developmental Disorder

Pervasive developmental disorder,

unspecified

DSM-IV
Autistic Disorder
Pevasive Developmental Disorder Not Otherwise
Specified (PDD-NOS)
Rett Disorder
Childhood Disintegrative Disorder

No corresponding category

Asperger Disorder

PDD-NOS

PDD-NOS



Differential Diagnostic Features of Autism and Nonautistic Pervasive Developmental Disorders

Feature Autistic Asperger's Rett's Childhood Pervasive
Disorder Disorder Disorder Disintegrative Developmental
Disorder Disorder-NOS
Age at recognition (months) 0-36 Usually >36 5-30 >24 Variable
Sex ratio M>F MSF F (2M) M>F M>F
Loss of Skills Variable Usually not Marked Marked Usually not
Social skills Very poor  Poor Varies Very poor  Variable
with age
Communication skills Usually poor Fair Very poor  Very poor  Fair to good
Circumsribed Interests Variable Marked NA NA Variable
(Mechanical) (Facts)
Family history - similar problems Sometimes Frequent Not usually No Unknown
Seizure disorder Common Uncommon Frequent Common Uncommon
Head growth declerates No No Yes No No
IQ range Severe MR Mild MR Severe MR Severe MR Severe MR
to normal to normal to normal
Outcome Poor to good Fair to good Very poor  Very poor  Fair to good



nevrobiologija

strukturne nevro-slikovne preiskave:
T volumen moZganov v obdobju malcka

T volumen bele, | sive substance — skorja,
limbiéno podrogje,  CC
pruning ?, bela substanca?, mikroglija?
funkcionalne nevro-slikovne preiskave
underconnectivity
pomankljiva integracija informaci

perseveracije lokalnih krogov
Sibka osrednja koherenca (Uta Frith, 1989)



genetika

kompleksna poligenska motnja

sorojenci — 6 %

monozigotni dvojcki — 60 %

tuberozna skleroza, sindrom FX — 5 %
presnovne motnje: fenilketonurija
15911-13 (duplikacija) — do 3 %; (GABA?)
/q



genetika

5-HTT (serotonin transporter gen)
MeCP2

genomika, proteomika, transkriptomika
(MRNA)



teratogeni dejavniki

prvi trimester:
rubela
etanol
talidomid
valproat (FVS)
mizoprostol

nevroimunologija



klini¢na slika

odstopanje v vedenju v drugem letu starosti

govor, skupna pozornost (joint attention),
tipiCna igra

regresija ?



klini¢na slika

govor
negovoreci

govorecCi — govor spremenjen

sintaksa, pragmatika, ritem, melodija
eholalija

neologizmi
formalen govor — “mali profesor”

nebesedna komunikacija
pogled, izraz obraza, kretnje



klini¢na slika

socialno vedenje

manjka fleksibilnost in potrebna pozornost
glede na pomembnost osebe ali objekta

pomembnejsi predmeti kot osebe

igra.:
“paralelna” igra, namesto “kooperativne”
odsotnost “domislijske igre”



klini¢na slika

motivira jih “sistem”

racunalniki in razni stroji
spremenjeno cutilno zaznavanje
motnje hranjenja

nenormalna stopnja aktivnosti



klini¢na slika

motnje spanja

custvene motnje
obsesivno-kompulzivna motnja
anksioznost

povecCana agresivnost, avtoagresivnost



koobolevnost

umska manjrazvitost (70-80 %)
epilepsija (25-30 %)

motnje sluha in/ali vida.

motnja pozornosti in hiperaktivnost (ADHD)
motnja custvovanja
obsesivno-kompulzivna motnja (OCD)
Tourettov sindrom

motnja v senzorni integracijl




diagnostika

1999; Ameriska akademije za nevrologijo v
sodelovanju z drugimi institucijami - praktiCne
smernice za diagnosticni postopek in skrining
metode (Filipek in dr. 1999)



diagnostika

absolutne indikacije za napotitev naprej iz
primarno-sekundarnega nivoja:

odsotnost Cebljanja do prvega leta

odsotnost kazanja s prstom ali drugih
socialnih gest ob prvem letu

odsotnost posamezne besede do 16. meseca
ali spontane dvo-besedne fraze do 2. leta
vsaka izguba ze pridobljene vescCine
npr.govora pri katerikoli starosti (t.i. regresija)



diagnostika

pristop na terciarnem nivoju -
Interdisciplinaren in celosten

tim: nevro-pediater, psiholog, avdiolog,
govorni terapevt, pedo-psihiater, delovni
terapevt, specialni pedagog in fizioterapevt

aktivno vkljuceni starsi



diagnostika

nevroloski pregled:
displastiCna znamenja”?
nevrokutani sindromi?
kognitivho funkcioniranje, vedenje, govor
dispraksija
gibalne stereotipije pri 40-60 %
observacija igre



diferencialna diagnostika

umski zaostanek ali mejna inteligenca - stereotipije

motnja v razvoju govora — socialno vedenje
obiCajno normalno

shizofrenija se lahko zaCne v otrostvu; obiCajno
normalni razvoj pred pojavom dolocCenih psihoticninh
simptomov; lahko predhodno ze doloCene tezave na
podrocCju socialnega vedenja

selektivni mutizem; ohranjen govor v doloCenih
situacijah, odsoten v drugih; mutizem pri avtizmu ni
nikoli selektivni



diferencialna diagnostika

dezintegrativha motnja; progresivnho nazadovanje v
umskem in gibalnem delovanju po najmanj dveh letih
normalnega razvoja,

Rettov sindrom; mikrocefalija, dodatni znaki in
simptomi

obsesivno-kompulzivna motnja; ohranjene
socialne in komunikacijske spretnosti ter govor;

shizoidna osebnostna motnja; relativna izolacija ob
sposobnosti za normalne odnose v doloCenem
kontekstu; ne pred 18. letom

reaktivna motnja navezanosti (attachment);
posledica hude zanemarjenosti ali zlorabe; obicajno
reverzibilna potem, ko se spremeni okolje



preiskave

laboratorij: ne rutinsko; npr. na presnovne
motnje; na tezke kovine, anti-gliadinski
skrining, urin: organske kisline, peptidi

nevro-slikovne preiskave

genetsko testiranje:
FISH na subtelomerne delecije
15911-q13 (duplikacija)
sindrom fragilnega x kromosoma



terapija

ni ozdravljiv

zgodnja vedenjska terapija

govorna terapija

sistematiCna in zadosti intenzivna

cim zgodnejSa, vecji je uspeh (plasticnosti
mozganov!)



edukacija

delo s starsi in ucitelji
TEACCH
Integracija ?

socialno in emocionalno okolje

dobro strukturiran program
poudarek na konsistentnosti pravil in rutinah



zdravila

SIPPS
anksioznost
obsesivno kompulzivha motnja
atipicni antipsihotik - risperidon
Izbruhi jeze (tantrums)
hetero in avto-agresivnost

stranski uCinki: zvisan apetit, utrujenost, pretirana
umiritev

motnje spanja — melatonin
stimulansi?
alternativne terapije



prognoza

odstotek tistih z “dobrim” izidom 20 %

odstotek tistih s “slabim™ izidom (zivljenje v
instituciji ali pri starsih s potrebno visoko
stopnjo supervizije) 46%

Inkluzija/integracija v redne Solske programe
je Se vedno bolj iziema kot pravilo in je boljsa
v zacetku solanja



prognoza

tezko obdobje - prehod v odraslo dobo

v mladostniSkem obdobju — princip tretjine

trend pozitiven - nazadovanje, ki bi zajelo vsa
podrocCja, je izjema



prognoza

napovedni dejavniki:
solanje (kvaliteta in dolzina)

govorni razvoj — le malo otrok, ki do 5-6 leta
ne razvijejo uporabni govor, ima kasneje
dober ali srednje dober izid

IQ v zgodnjem razvoju, vendar man|
konsistentno

nadpovprecno razvite (t.i. “savant”)
Sposobnosti

kontinuirana strokovna podpora



prihodnost

Intenzivno iskanje zgodnejsih znakov

razvoj skrininga

genetske raziskave

boljSe razumevanje regresije

Identificiranje moznih okoljskih dejavnikov
razumevanje zgodnjega avdioloskega razvoja
vpliv doloCene terapije — zgodnja intenzivna
vedenjska terapija, dieta...

DTI difuzijsko tenzijsko slikanje — prikaz povezav v
OZ (temelji na MRI)



Slovenija

celostna, timska, zgodnja obravnava na primarno-sekundarnem
In terciarnem nivoju

razmislek o skrining metodi (CHAT?)

terapevtski timi po regionalnem principu in razvoj zgodnje
Intenzivne vedenjske terapije z elementi govorne in delovne
terapije

razvojni vrtci

povezovanje RA in MHO



Slovenija

diagnosticni, terapevtski, edukacijski in raziskovalni
center na terciarnem nivoju

uvajanje novih diagnosticnih orodij
edukacija uciteljev in priprava na integracijo
programi za odrasle

epidemioloske studije



