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Prehladové clanky
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Poruchy autistického spektra (PAS) sii neurovyvinové ochorenia, ktoré sii charakterizované poruchami v socialnej komunikdcii a pri-
tomnostou repetitivneho stereotypného spravania sa. Ich incidencia a prevalencia na Slovensku nie je znama. Vo vyspelych krajinach
sa na zaklade Stidii a narodného zberu informacii uvazuje o prevalencii 1 - 2 % deti, s exponencialne sa zvySujicou tendenciou vysky-
tu. Zavedenim skriningu M-CHAT vo veku 16 a 24 mesiacov sa mdZe zniZit vek diagnostiky pod 36 mesiacov z 4,51 roka v SR. V¢éasna
diagnostika umozZiiuje véasnii intervenciu, ktorou ako jedinou vieme ovplyvnit dlhodobii prognézu jedincov s PAS. Okrem skriningu
v ambulancii vSeobecného pediatra je nutna surveillance PAS.

Klacove slova: autizmus, poruchy autistického spektra, vcasna diagnostika, skrining

Autistic Spectrum Disorders (ASD) are neurodevelopmental disorders characterized by impairment in social communication and the pres-
ence of repetitive stereotypical behavior. Incidence and prevalence PAS in Slovakia is unknown. In developed countries, based on studies
and national collection of information, the prevalence of 1-2% of all children is estimated, with an exponentially increasing tendency. The
introduction of M-CHAT screening at age 16 and 24 months could reduce the age of establishing diagnosis under 36 months (currently
4.51 years in Slovakia). Early diagnosis is a prerequisite for early intervention, which is the only factor that can influence the long-term
prognosis of PAS individuals. In the pediatrician’s office, in addition to screening, PAS surveillance is needed.
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Tabul'ka 1. Porovnanie klasifikacif
Poruchy autistického spektra

(PAS) patria medzi najcastejSie neuro-
vyvinové poruchy. St charakterizované
dvoma jadrovymi priznakmi, a to
poruchou socialnej komunikacie
a obmedzenym repetitivnym spravanim.

Hoci je na Slovensku platna
Medzinarodna klasifikacia chordb, 10.
revizia (MKCH-10), v aktualnej klasifikacii
chordb DSM-5 (Diagnosticky a Statisticky
manual APA) sa zahrnuli v§etky predcha-
dzajlce diagnozy ako detsky autizmus,
Aspergerov syndrom, Rettov syndrém,
a iné pod jednu spolo¢nt skupinu diag-
noéz: Poruchy autistického spektra (PAS) (1)
(tabulka 1).V nej boli diagnostické kritéria
zredukované, zameriavaji sa na problémy
v oblasti socialnej komunikacie a inte-
rakcie a na opakujtce sa vzorce sprava-
nia a zaujmov (diagnéza PAS nevyzaduje
oneskorenie/poruchu reci). Podla DSM-5
sa porucha nemusi vyskytovat do 3 rokov
veku a diagnostické kritéria st rozSirené
0 mozné senzorické problémy (nadmerna
citlivost na hluk, na dotyk a pod.).

1. Detsky autizmus

1.Autisticka porucha

2. Atypicky autizmus

2. Pervazivna vyvinova porucha,
inak nespecifikovana

3. Aspergerov syndrém

3. Aspergerova porucha

4. Rettov syndrém

4. Rettova porucha

5. Iné dezintegrativne poruchy

5. Detska dezintegrativna

Poruchy autistického spektra (PAS)
(Uvddzaju sa spresnenia, a to:
stupen zévaznosti, pritomnost
mentdlnej retardacie, porucha
reci, mozné pridruzené
ochorenia)

porucha

Zdroj: modifikované podfa MKCH-10 a DSM-5

Prevalencia PAS je v USA podla
Centra pre kontrolu a prevenciu chordb
(CDC)1: 68, t.]. asi 1,47 %, v europskych
studiach sa opisuje medzi1 -2 % (2, 3)
so zvySujacou sa tendenciou vyskytu.

Prevalencia autizmu na Slovensku
je zatial neznama, v SR nie je povinne hla-
senou diagndzou a ani informacie o PAS
sa momentalne nezbieraji. Predpoklada
sa ale, ze prevalencia na Slovensku je
podobné ako v spominanych vyspelych
krajinach. V pilotnych $tadiach v SR sa
zistila v ambulanciach vSeobecnych pe-
diatrov, ktori vyuzivali skriningové me-
tody, podobna prevalencia (tabulka 2),

v ambulanciach bez aktivneho skriningu
v8ak bola len tretinova. Ziskat presné
udaje o prevalencii je v§ak klucové pre
planovanie vytvorenia zdravotnickej,
edukacnej, ako i socidlnej podpory pre
jedincov s PAS. V ambulancii pediatra,
ktory sa stard o 1000 deti, by mohlo byt
priemerne okolo 10 - 15 pacientov s PAS.
Prevalencia PAS je odli$na u oboch pohla-
vi, s vy§§im vyskytom u chlapcov v pome-
re 4 :1, predovSetkym s vy$Sim podielom
chlapcov u deti s vy$s$im 1Q (2).

Etiopatogenéza PAS nie je zatial
objasnend, vzhladom na to, Ze ide o spek-
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trum poruch, je znaCne heterogénna,

Stadie poukazuji na multifaktoroveé pri-

¢iny. Pocas ostatného obdobia sa vyskum

etiologie autizmu zameral na Stadium
biologickych zakladov tohto klinicky vel-

mi variabilného ochorenia. ZvySujtca sa

prevalencia autizmu sa moze pripisat

genetickym mutaciam, zdedenym, alebo
vytvorenym de novo, ktoré negativne
ovplyviiuja vyvin centralneho nervového
systému. Ako genetické rizika sa identi-
fikovali vzacne mutacie s velkym téin-
kom, ¢o podporuje relevantnost Studii
monogénovych portch, ako je tuber6zna
sklerdza (4). Sicasné teodrie podporuju
aj polygénovu dedi¢nost, pricom za au-
tisticky fenotyp je zopovednych viacero
génov s malym tc¢inkom. Genetické abe-
racie vSak nemozu plne zodpovedat za
vSetky pripady tohto spektra ochoreni
(5). Mozno predpokladat, ze sptastacom
vyvinovych portich st kombinacie ¢in-
kov nepriaznivych génov s rizikovymi
faktormi prostredia. Ak predpokladame,
ze s PAS sa dieta narodi, nepriaznivé fak-
tory prostredia musia posobit najneskor
pocas prenatalneho zivota. Abnormality
imunitného systému mozu ovplyviiovat
synapticky prenos v CNS, ktorého po-

Skodenie mdze byt vyznamnym patome-

chanizmom vzniku autistického fenoty-

pu. Zostava tiez vysvetlit ¢astejsi vyskyt

PAS u muzského pohlavia. Aj ked PAS nie

st priamo viazané na X chromozoém, do

avahy prichadza z genetického hladiska

bud protektivny G¢inok druhého X

chromozému u Zenského pohlavia, ale-

bo Y chromozém ako rizikovy faktor

u chlapcov (4). Hormoény a neurome-

diatory a neuromodulatory st poslami

génov a poruchy ich Gc¢inkov a Gc¢inkov
ich metabolitov by mohli tiez zohravat
ulohu v etiopatogenéze PAS.

Pre prax v§eobecného pediatra je
dolezité spomendt tieto idaje:

* Monozygotné dvojcata maji oko-
lo 60 - 90 % pravdepodobnost mat
ochorenie, ak ho ma ich strodenec,
dizygotné dvojcata a stirodenci deti
s PAS maj pravdepodobnost okolo
7 -13 %, preto ak sa v rodine dietata
vyskytne u iného strodenca PAS, je
treba takéto dieta zvySene sledovat.

* U malej Casti deti s PAS, tvoriacej asi
10 - 20 %, je tato porucha podmiene-
na znamymi genetickymi, neurovy-

Tabulka 2. Vybrané skriningové a diagnostické metddy PAS pouzivané v SR

M-CHAT-R/F Modified Checklist for Skrining Nie Rodi¢ vyplni 5-10min
Autism in Toddlers-Revised Follow-up
SCQ Social Communication Questionnaire | Skrining Nie Rodi¢ vyplni 30 min
ADOS-2 Autism Diagnostic Observation Diagnostika | Ano Pozorovanie 45 min
Schedule-Second Edition ceritikovanym
odbornikom
ADI-R Autism Diagnosis Interview-Revised | Diagnostika | Ano Struktdrované | 2 - 3 hodiny
interview
rodica
GARS Gilliam Autism Rating Scale Diagnostika | Nie Ucitel a klinik

Zdroj: modifikované podla Elder, 2077 (9)

vinovymi alebo inymi ochoreniami.
Medzi tieto patria: tuberdzna skle-
roza, syndrom fragilného chromozo-
mu X, Rettov syndrom, a pod.). Ak ma
dieta niektoré z uvedenych ochoreni,
stcastou klinického prejavu moézu byt
aj symptomy PAS.

* Napriek tomu, Ze pri¢ina PAS nie je
znama, v Stadiach sa zistilo, Ze mo-
zog dietata s PAS sa vyvija odli$ne
ako u tzv. ,neurotypickej* populacie.
Hlavicka rastie rychlejSie u niektorych
deti s autizmom v ranom detstve, pre-
to sa v klinike stretavame s nalezmi
vacSieho obvodu hlavicky u Casti deti
s PAS v ranom detstve (6). Nalez vSak
nie je pritomny u vSetkych deti s PAS.

e ZvySeny vyskyt sa spija aj s vySSim
vekom rodicov dietata, predominant-
ne otcov, s expoziciou tehotnej Zeny
niektorymi toxinmi, teratogénmi a pe-
rinatalnymi infekciami, ale aj s inymi
faktormi, ako s vyziva matky, infekcie
pocas gravidity a nezrelost plodu pri
narodeni. U tychto deti treba sledovat
vyvin dieta so zvy$enou pozornostou.

U deti s PAS st priznaky rozno-
rodé. U kazdého dietata s vyjadrené
v inom rozsahu a intenzite. Prejavy za-
hfniaj:

* abnormality v reciproc¢nej social-
nej interakcii (neschopnost pouzivat
neverbalne prejavy na regulovanie
socialnejinterakcie, neschopnost vy-
tvarat vztahy s rovesnikmi, absencia
zdielanej radosti, nedostatok social-
no-emocionalnej reciprocity)

* kvalitativne abnormality v komuni-
kacii - chybanie, alebo oneskoreny
vyvin hovorenej rec¢i a neschopnost
kompenzovat tento deficit pomocou
gest, absencia spontannej symbolic-
kej alebo socialne napodobiujicej
hry, relativna neschopnost iniciovat
alebo udrZat konverza¢nt vymenu,
stereotypna, repetitivna rec alebo
idiosynkraticka re¢, t. j. pouzivanie
niektorych beznych pojmov alebo
fraz v $pecifickom nezvycajnom po-
nimani dietata

* restriktivne, repetitivne a stereo-
typné vzorce spravania (prili§ silné
zaujatie alebo tzko vymedzené vzor-
ce zaujmu, zjavné kompulzivne lip-
nutie na nefunkénych rutinach alebo
ritualoch, stereotypné a repetitivne
motorické manierizmy, zaujatie ¢as-
tami predmetov alebo nefunkénymi
zlozkami predmetov)

Deti s PAS vykazuji vo zvySenej
miere poruchy vyvinu reci, kognitivnych
schopnosti, pozornosti, ako aj poruchové
spravanie ako agresivita namierena voci
sebe alebo druhym, ktoré mé6zu zhorso-
vat zaradenie deti do Skolského procesu.

Prognéza pacientov s PAS zavisi
od vCasnej a korektnej diagnostiky a na-
slednej v€asnejintervencie. Z tohoto do-
vodu je pre dieta s PAS klGCovy vcasny
zachyt a pediatri primarneho kontaktu
v nej zohravaja obvykle hlavni tlohu.
V idealnych podmienkach by takato
diagnostika mala prebehnut do druhého
roka veku dietata.
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Oddialenie diagnostiky je pre
prognézu dietata velmi nepriaznivé. Na
oddialenie diagnostiky moze vplyvat:

* pritomnost velkej heterogenity pri-
znakov, odliSnosti v kvantitativne;j
ako aj kvalitativnej oblasti jednotli-
vych priznakov, rozdielnost ¢asu ich
nastupu, ako aj prevaha typického
nad atypickym spravanim v ranom
veku, spravanie nemusi absentovat,
mozZe sa vyskytovat menej konzis-
tentne a kvalitativne odliSne (7, 8)

* nemame k dispozicii spolahlivy bio-
logicky marker

* do veku 12 mesiacov nemame k dis-
pozicii spolahlivé ani behavioralne
markery PAS

* diagnostika PAS a diferencialna
diagnostika PAS je v tomto veku na-
ro¢na, zvlast odliSenie oneskoreni
vyvinu reci a oneskoreného psycho-
motorického vyvinu od PAS, preto
by ju mal robit len §pecializovany
odbornik, ku ktorému musi dieta pri
podozreni na PAS odoslat primarny
pediater ¢o najskor

e u niektorych odbornikov stale
pretrvdva nespravny nazor, Ze
diagnostika PAS pred tretim rokom
nie je mozna. AvSak stabilita diagnozy
urcenej vo veku do 3 rokov je podla
literatary 80 - 100 %(10)

* hoci prvé obavy o dieta s budiicou
diagnoézou PAS udavaju rodicia zvy-
¢ajne vo veku 12 - 24 mesiacov (11),
priemerny vek diagnostiky PAS je re-
lativne neskory, v USA je 3,83 rokov (2)
a na Slovensku podla Akademického
centra pre vyskum autizmu (ACVA),
v Case od 2013 do 2014 bol 4,51 roka (12)

* priznaky sa nemusia prejavit v prvych
mesiacoch Zivota, regres do veku 24
mesiacov je udavany u okolo 30 per-
cent deti(13)

* pridiagnostike diev¢at priznaky mo-
Zu byt odlisné

» pravdepodobnost konS$tatovania
podozrenia na PAS u deti mladSich
ako tri roky poc¢as navstevy dietata
v pediatrickej ambulancii bez aktiv-
neho skriningu PAS je nizka. V expe-
rimentalnej $tadii psycholégovia so
$pecializaciou na PAS pocas kratkych,
cielenych, 10-minatovych pozorovani
neidentifikovali 39 % pripadov PAS.
Ukazuje sa, Ze kratke a necielené po-

zorovanie v pediatrickej ambulancii
neposkytuje dostatok informacii na
to, aby vyvolalo obavy pediatra(9). Vo
veku 12 a 18 mesiacov dietata sami
rodicia lepSie identifikuja priznaky
PAS u vlastného dietata ako klinici
pri kratkom pozorovani(13)

* symptomy PAS sa nemusia vyrazne
manifestovat do obdobia, kym so-
cialne poZiadavky na dieta nepre-
siahnu jeho limitované kapacity ale-
bo jeho schopnost ich kompenzovat

* Oddialenie diagnézy moze byt aj pre
presiahnutie kapacit poskytovatelov
zdravotnej starostlivosti. Problémom
Specializovanych pracovisk byva-
ja dlhé éakacie doby, ktoré st do-
sledkom ¢asovo naro¢ného vyset-
renia a nedostatku diagnostikov.
Nedostatok poskytovatelov odport-
Canej terapie navySe stazuje dostup-
nost véasnej intervencie

Existuje skupina tzv. ,varovnych
priznakov“ PAS, ktorym je potrebné ve-
novat pozornost pri pozorovani dietata

v tomto veku:

* Obavy rodicov. Vzdy, ked rodi¢ ko-
munikuje obavy je nutné im venovat
pozornost.

» obavy rodicov z deficitov socialnych
schopnosti

* obavy rodicov z portch vyvinu reci
alebo spravania

* obavy rodicov z intolerancie zmien
u dietata

* Objektivne priznaky

* oneskoreny vyvin reci a socialnych
a komunikac¢nych schopnosti

* nepritomnost blabotania do 9 mesiacov

* neukazovanie ukazovacikom alebo
chybanie gest v 12 mesiacoch

* neodpovedanie na oslovenie menom
v 12 mesiacoch

* nepritomnost jednoduchych slov do
16 mesiacov

* nepritomnost imaginativnej (predsta-
vivostnej) alebo symbolickej hry do 18
mesiacov

* nepritomnost dvojslovnej zmysluplne;
reci do 24 mesiacov

* nepritomnost tsmevov ani inych ra-
dostnych vyrazov na socialne stimuly
v 6 mesiacoch

* nepritomnost recipro¢ného zdielania
zvukov, ismevov alebo inych vyrazov
tvare v 9 mesiacoch

» pritomnost nezvyklého a repetitiv-
neho pouzivania predmetov

* kvantitativne a kvalitativne odliSne sa
vyskytujuce stereotypné a repetitiv-
ne pohyby tela ako sl napr. mavanie
rukami, chodenie po $pickach

» strata reci alebo inych socialnych
zruénosti v akomkolvek veku

* atypicka trajektoria vyvinu dietata

Skrining PAS sl(izi na vyhladava-
nie deti s vysokym rizikom PAS v po-
pulacii, ktora je povazZovana za zdrava.
Tymto skriningom moze, ale aj nemusi
byt vyslovené podozrenie na onesko-
reny alebo problémovy vyvin. Metdda
skriningu by mala byt rychla, ale ajlahko
dostupn4, aby sa v ¢o najkratSom Case
mohol skontrolovat, ¢o najvac¢si pocet
deti, ako napriklad pocas preventivnej
prehliadky v senzitivnom veku.

PAS ma relativne vysoku preva-
lenciu. Velka heterogenita priznakov,
a teda naro¢na diagnostika bez aktiv-
neho skriningu, nizka cena a pomerne
mala ¢asova narocnost skriningu st len
niektoré z argumentov pre jeho celo-
plos$né zavedenie. Pripadné skriningom
zachytené faloSne pozitivne identifiko-
vaneé deti maji Casto iné vyvinové one-
skorenia, ktoré mozu tiez profitovat zo
skorej intervencie. ACVA spolu s inymi
zariadeniami a spolu s Ministerstvom
zdravotnictva sa snazia o zavedenie Spe-
cifického skriningu PAS do povinnych
preventivnych prehliadok v 16. a 24. me-
siaci veku dietata.

V pripade akéhokolvek podozre-
nia na neuroatypicky vyvin dietata je
potrebné realizovat cieleny skrining,
v pripade potreby dieta vySetrit na
Specializovanom pracovisku (napriklad
Akademické centrum vyskumu autizmu,
alebo iné medicinske, klinické pracovis-
ko). ZvySent pozornost treba venovat
detom, ktoré majt strodenca s PAS alebo
tym, ktori maj niektory z vysSie uvede-
nych varovnych priznakov.

V ramci Specializovaného skrinin-
gu a diagnostiky je k dispozicii niekol'’ko
metod (tabulka 2).

M-CHAT R/F je skriningova me-
toda, ktora bola validizovana v ramci pri-
marnej starostlivosti pre vekovi skupinu
16 - 30 mesiacov (13). Skriningovy do-
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taznik M-CHAT R™ (uvedeny v tabulke
3, je k dispozicii aj na webovej stranke
ACVA) zahriiuje 20 otazok pre rodicov, na
ktoré odpovedia ,ano“ alebo ,nie“ (14). Je
bezplatny a Iahko pristupny na internete.
M-CHAT bol preloZeny aj do slovenciny
ainych jazykov. M-CHAT ma publikovan
senzitivitu a Specificitu testu 0,87a 0,99,
s pozitivnou prediktivhou hodnotou 0,80
a negativnou prediktivnou hodnotou
0,99. Aktualizovana verzia M-CHAT R /F
bola validovana na vzorke 16 071 batoliat
na navstevach v§eobecnych pediatrov
v dvoch americkych geografickych re-
giénoch (14). Trvanie vyplnenia rodicom
je 5 mintt a je mozné ho vyplnit aj mimo
ambulancie v§eobecného lekara (napri-
klad pred samotnym vySetrenim v ¢akar-
ni alebo moze byt zaslany poStou alebo
emailom pred preventivnou prehliadkou,
resp. po prehliadke, takisto je k dispozicii
v online forme). V ACVA LF UK bol po-
uzity v pilotnom vyskume na populacii
1 000 slovenskych deti vo veku 16 - 36
mesiacov v ambulanciach v§eobecnych
lekarov pre deti a dorast a v Specifickej
populacii 600 deti, ktoré rodicia prihla-
sili na diagnostiku do ACVA.

Skorovanie: ak je pri otazkach 2,
5 a 12 odpoved ,ANO* pripoéitajte za
kazda odpoved jeden bod. Pri ostatnych
otazkach pripo¢itajte jeden bod za kazdu
odpoved ,NIE“ Po spocitani bodov do-
staneme skore, ktoré urcuje dalsi postup
(pozri tabulku 4)

V pripade pozitivneho skriningu
na PAS metédou MCHAT je vhodné dieta
¢o najskor odoslat na také Specializova-
né pracovisko, ktoré sa venuje diagnos-
tike a diferencialnej diagnostike PAS. Na
Slovensku je to napriklad ACVA v spo-
lupraci s Narodnym tstavom detskych
chordb v Bratislave. Zoznam pracovisk
venujucich sa diagnostike PAS je na we-
bovej strdnke ACVA. V budtcnosti MZ
SR pripravuje zoznam odbornikov, ktori
realizuji podrobnt diagnostiku a dife-
rencialnu diagnostiku deti s podozrenim
na PAS a kam bude moZné odoslat deti,
ktoré majt pozitivny skrining.

V §tadii ACVA sme zistovali
prevalenciu u 14 primarnych pediatrov
pomocou Struktarovaného dotaznika.
V nasSich zisteniach vo pilotnej vzorke
13 534 deti, najvySSia prevalencia bola
v skupine od 15 do 18 rokov, a to 0,48 %

Tabul'ka 3. Dotaznik M-CHAT - R™

Prosime, odpovedzte na nasledujlice otdzky podla toho, ako sa Vase dieta zvycajne sprava. Ak ste
sprévanie pozorovali len zopdrkrat, ale zvycajne ho dieta nerobi, odpovedzte nie.
Zakrazkujte, prosime, Ano alebo Nie na kazdu otdzku.

1 Ak ukdzete na hracku cez miestnost, pozerd Vase dieta na fiu? (napriklad ak Ano | Nie
| ukdzete na hracku alebo zvieratko, pozrie sa dieta na td hracku alebo zvieratko)
2. | Maliste niekedy obavy, Ze vase dieta nepoduje? Ano | Nie
Hréa sa VaSe dieta tak, Ze napodobriuje nieco alebo sa hré s predstieranim nie¢oho?
3. | (napriklad napodobriuje, Ze pije z prazdneho pohérika, napodobnuije, Ze telefonuje Ano | Nie
alebo napodobniuje, Ze kimi babiku alebo plySovu hracku)
4. | Vylieza rado Vase dieta na predmety? (napriklad na ndbytok, na preliezky, po schodoch) | Ano | Nie
Robi dieta nezvycajné pohyby prstami blizko 0&i? (napriklad pohybuje prstami hore | £ .
5. . .. e Ano | Nie
dole blizko svojich oéi)
6 Ukazuje Vase dieta ukazovacikom, ak niec¢o chce alebo si pyta takto pomoc? Ano | Nie
* | (napriklad ukéZe na jedlo alebo hracku, na ktoré nedoc¢iahne)
Ukazuje ukazovacikom na nieco, ¢o ho zaujalo? (napriklad ukaze na lietadlo na c .
7. Y, . Ano | Nie
oblohe alebo na velké nékladné auto na ceste)
Prejavuje Vase dieta primerany zdujem o iné deti? (napriklad pozoruje druhé deti, c .
8. . . . Ano | Nie
usmeje sa na ne alebo ide k nim)
PrinaSa Vdm Vase dieta veci, aby vdm ich ukdzalo - nielen aby ste mu pomohli, ale
9. | lenaby sa s Vami podelilo o zaZitok? (napriklad ukéze Vém kvetinku, ply$ovi hracku | Ano | Nie
alebo autictko)
Reaguje Vase dieta na oslovenie svojim menom? (napriklad ked ho oslovite jeho ‘ .
10. } R . . , . Ano | Nie
menom, pozrie sa, povie niec¢o, vyda zvuk alebo zastavi, ¢o préve robi)
11. | Usmeje sa Vase dieta na Vés, ked sa vy usmejete na neho? Ano | Nie
Znepokojuju Vase dieta bezné zvuky? (napriklad kri¢i alebo place kvoli hluku ako je | & .
12. PR P Ano | Nie
zvuk vysdvaca alebo hlu¢nejsia hudba)
13. | Chodi Vase dieta? Ano | Nie
14. | Pozerd Vam dieta do ocf, ked s nim hovorite, hrate sa s nim alebo ho obliekate? Ano | Nie
15. Snazisa na,podobnovat, ¢o robite? (napriklad zakyva Vam, zatlieska alebo zopakuje Ano | Nie
zvuky po Vas)
16. Ak otocng hlavou, aby ste sa na nie€o pozreli, obzrie sa VaSe dieta, aby videlo na ¢o Ano | Nie
sa pozerate?
Snazi sa Vase dieta, aby ste mu venovali pozornost? (napriklad pozrie sa na Vas, ‘ .
17. o . S : . Ano | Nie
aby ste ho pochvdlili alebo povie ,pozri sa" alebo ,pozeraj sa na mna")
Rozumie dieta, ak mu poviete, aby nie¢o urobilo? (napriklad ked neukdzete prstom, | & .
18. : . Do A S p Ano | Nie
porozumie slovdm ,daj knihu na stolicku” alebo ,dones mi tvoju deku")
Ak sa stane nieco nové, pozrie sa dieta na Vas, aby zistilo, €o si 0 tom myslite? ‘ .
19. . . fx S S f . Ano | Nie
(napriklad ak pocuje zvlastny alebo smie$ny zvuk, vidi novd hracku, pozrie sa na Vas)
20. Md Vavs_e dieta rqdo pohybové aktivity? (napriklad hojdanie sa alebo nadhadzovanie Ano | Nie
na Vasich kolenach)

Prelozila MUDr. Silvia Hnilicovd, © 2009 Diana Robins, DeborahFein, & Marianne Barton

(11 deti z 2 296), nasledovala skupina vo
veku 10 aZ 14 rokov s vyskytom 0,47 %
(15 deti z 3 200), v skupine vo veku 5 aZ
9 rokov bola prevalencia 0,42 % (15 zo
3 601) a v skupine do 4 rokov 0,33 % (12
z 3367). NaSe vysledky na vzorke slo-
venskych deti ukazujt, Ze zistena pre-
valencia diagnostikovanych deti s PAS
u naSich primarnych pediatrov je niz§ia
ako predpokladana a vekom sa zvySuje.
Pri porovnani ambulancii so zavedenych
skriningom M-CHAT v 16. a 24. mesiaci
zivota a ambulancii bez skriningu, ambu-
lancie so zavedenym M-CHAT majt pre-
valenciu zhodnt s hodnotami zistenymi
vo vyspelych krajinach a bez zavedenia

M-CHAT na trovni 30 % predpokladane;j
hodnoty (15).

Nakolko v diagnostike PAS nie je
k dispozicii Ziaden biologicky marker,
diagnosticky zaver sa robi na zaklade
klinického zhodnotenia opierajiceho
sa o diagnosticky zlaty Standard, a to
ADOS-2 a ADI-R vySetrenia, vySetrenie
kognitivnych schopnosti a adaptivneho
spravania. Nutné je diferencidlne diag-
nostické zhodnotenie symptémov PAS
na vyltcenie konkrétnej choroby, po-
ruchy alebo definovaného neurologic-
kého alebo metabolického syndromu.
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Tabulka 4. Vyhodnotenie M-CHAT R

0-2 nie je potrebné dalSie vySetrenie na PAS
3-7

nutné pokracovat s overovacim
dotaznikom M-CHAT - F:

Mozno urobit aj v ACVA na LF UK -
vyskum.autizmus@gmail.com

skrining je pozitivny, dieta treba dalej
diagnostikovat ohfadom mozného PAS

Mozno urobit aj v ACVA na LF UK -
vyskum.autizmus@gmail.com

Zdroj: Robins, 2014

Diagnostika zahrriuje podla potreby
spolupracu viacerych $pecialistov spolu
s detskym psychiatrom, ktori realizujua
podrobnt diagnostiku a diferencialnu
diagnostiku deti s podozrenim na PAS:
a to Specializovaného klinického psycho-
l6ga, detského neuroldga, genetika, otori-
nolaryngoléga, gastroenteroléga a inych.

ADOS-2 je semiStruktirované
vySetrenie, pri ktorom sa dieta v nizko-
podnetovej miestnosti vystavi podnetom,
ktoré provokujt odlisné spravanie u deti
s PAS. ADI-R je podrobné anamnestické
vySetrenie, pri ktorom rodic¢ alebo opat-
rovatel odpoveda na 93 otazok. Zvycajne
ADOS-2 trva 45 - 60 min v zavislosti od
modulu, ADI-R 1,5 - 3 hodiny.

V tejto stvislosti je dolezité upo-
zornit, Ze u deti s PAS sa CastejSie ako
v zdravej populacii vyskytujt rozne ko-
morbidity. Zahrriuji neurologické (napr.
epilepsia), psychiatrické (napr. ADHD),
gastrointestinalne, pohybové abnorma-
lity, poruchy zmyslového vnimania, po-
ruchy reéi, spanku a iné. Casto PAS spre-
vadza porucha kognitivnych schopnosti.

KedZe etiopatogenéza nie je Gpl-
ne objasnena, nie je dostupna kauzal-
na terapia ani G¢inna prevencia vzniku
ochorenia. Podla mediciny zaloZenej na
dokazoch, jedinou terapiou, ktora je mo-
mentalne k dispozicii, je aplikovana be-
havioralna analyza (ABA) a kombinované
metody zahriiujice ABA terapiu (16, 17).

Metdda ABA je schopna zlepsit sympto6-
my autizmu a vyrazne zvysit kvalitu zivo-
ta deti s PAS. ABA je i¢inna v ovplyvneni
problémového spravania, ako aj v nacvi-
ku chybajacich zruénosti a vedomosti.
U deti s Aspergerovym syndrémom sa
ukazuje uzito¢na aj kognitivne-behavio-
ralne terapia a terapia prostrednictvom
socialnych pribehov - Social Stories.
Podporné terapie ako logopedicka in-
tervencia, muzikoterapia st doplnkové.
Farmakoterapia sa vyuziva hlavne pri
liecbe komorbidit. Psychofarmakoterapia
je symptomaticka, vyuziva sa hlavne pri
liecbe Castych psychiatrickych komor-
bidit - napr. ADHD, tzkostnych portch,
depresie atd.

Lekar primarnej starostlivosti
musi v prvom rade dokladne priebez-
ne vyhodnocovat celkovy psychomo-
toricky vyvin dietata a spolupraco-
vat so Specialistami pri podozreni na
PAS. V koordinacii so §pecializovanymi
centrami by mal pomoct zabezpecit
edukaciu rodi¢ov, napriklad poskytnutim
edukaénych materialov a elektronickych
zdrojov, ktoré mo6zu pomoct preklentt
obdobie pri ¢akani na diagnostiku
a vhodnu terapiu.

Prognoéza dietata je individual-
na. U daného dietata je ovplyvnitelna
hlavne ¢o najskor$im zacatim v¢asnej
intervencie. Zo §tadii je zname, Ze inter-
vencia, ktora sa zacala pred tretim rokom
zivota, vyraznejSie zlepSila prognozu
v porovnani s tym, ked rovnaku inter-
venciu aplikovali po piatom roku Zivota
(19), preto v¢asna a spravna diagnostika
a skrining s pre prognézu ochorenia
klacove.

Prdca bola podporend grantom:
APVV-0254-11, APVV-15-0085
a APVV-15-0045.
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