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Opis przypadku
Case report

Anomalie rozwojowe w autyzmie dziecigcym na przykladzie
8-letniej dziewczynki — spojrzenie na etiopatogenez¢ autyzmu.
Opis przypadku

Developmental anomaly in infantile autism as exemplified by a case
of an 8-year-old girl — a look at the etiopathogenesis of autism
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STRESZCZENIE. Autorzy przedstawiajq opis kli-
niczny dziewczynki z rozpoznaniem autyzmu dziecie-
cego, u kidrej stwierdzono obecnos¢ anomalii rozwo-
Jjowej pod postaciq dodatkowego zebra. Obecnos¢ tej
anomalii postuzyla autorom do rozwazenia wybra-
nych zagadnien dotyczqcych etiologii autyzmu.

SUMMARY. The authors present a clinical de-
seription of a girl diagnosed with infantile autism.
She had a developmental anomaly, an additional
rib. Selected issues concerning etiology of autism
are discussed in this context.
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Przyczyny rozwoju autyzmu dziecigcego
pozostaja nieznane. W badaniach nad etiolo-
gia tego zaburzenia bierze si¢ pod uwagg
koncepcje psychoanalityczne, etologiczne
oraz biologiczne. Obecnie najwigcej zwo-
lennikéw maja wybrane koncepcje biolo-
giczne. Uwaza sig, ze autyzm uwarunkowa-
ny jest réznymi czynnikami natury biolo-
gicznej z uwagi na wspdtwystepowanie roz-
nych zaburzen struktury i funkcji organizmu
[Berney 2000, Bobkiewicz-Lewartowska
2000]. Nalezy zwrdci¢ uwage, ze pewnych
nieprawidtowosci nalezy poszukiwaé poza
o$rodkowym ukladem nerwowym — chodzi
przede wszystkim o zaburzenia rozwojowe.
Juz wczesniej zwracano uwagg na obecnosé
roznych dysmorfii u dzieci z autyzmem

dzieciecym [Orstavik i wsp. 1997, Ho i
Eaves 1997]. Dotyczyly one najczesciej twa-
rzy (m.in.: duze czoto, mala rynienka, dlugie
szpary powiekowe itd.). Zwracano takze
uwage na nieprawidtowosci w rozwoju in-
nych okolic ciata (np. dodatkowa brodawka
sutkowa, znamiona typu kawy z mlekiem).
Autorzy pracy zainteresowali sie dziew-
czynkq z rozpoznaniem autyzmu dziecigce-
go, u ktorej wykryto anomali¢ rozwojowa
pod postacig dodatkowego zebra.

OPIS PRZYPADKU

Dziewczynka, lat 7,5, jest drugim dziec-
kiem w rodzinie, ma dziesiecioletnia zdrowa
siostre. Wywiad okotoporodowy jest obcia-
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zony — cigza przenoszona, zatrucie wodami
plodowymi.

Z wywiadu rodzinnego — dziadek choro-
wal na schizofreni¢. Rozwoj dziewczynki do
1,5 roku zycia byt prawidiowy. Po tym okre-
sie pojawily si¢ bardzo silne leki nocne,
dziewczynka budzita si¢ czgsto z placzem,
nie mozna byto wtedy nawiazaé¢ z nig zadne-
go kontaktu. Zdarzalo sie, ze uciekala z 16z-
ka chowajac si¢ pod stolem. Dziewczynka
odczuwata lgk przed nocnikiem i zatatwia-
niem si¢. Nie mowila do trzeciego roku zy-
cia. Zeby dosta¢ jaki§ przedmiot nie wska-
zywala nan, lecz w charakterystyczny spo-
sob chwytala matke za nadgarstek. W okre-
sie rozwoju mowy wystgpita echolalia oraz
nieprawidlowe uzywanie zaimkoéw. Dziew-
czynka wykazywata nadwrazliwo$¢ na dzwig-
ki, przy glosniej grajacym radiu, czy przy
glosniejszych rozmowach zatykala sobie
uszy i chowala si¢. Fascynowaly ja urzadze-
nia mechaniczne, np. wlaczona pralka. Za-
bawa polegata na wielokrotnym powtarzaniu
pewnych czynnosci, np. pstrykania kontak-
tem.

Z wywiadu od matki — dziewczynka
okresowo stereotypowo kotysata sig. W
wieku 4 lat zaczela uczgszczaé do przed-
szkola. Chodzita tam bardzo chetnie, nie
bawita si¢ jednak z innymi dzieémi, nie po-
zwalala nawet zlapa¢ si¢ nikomu za reke,
obserwowala tylko zabawe innych. Wyniki
badania psychologicznego w wieku 4,5 lat —
inteligencja nizsza od przecigtnej (75 wg
testu Termana-Merrill), rozwdj mowy op6z-
niony — mowa czynna ksztaltuje sie na po-
ziomie ok. drugiego roku zycia, zaséb stow i
wiadomosci o S$wiecie jest ubogi, dziew-
czynka méwi niewyraznie, gwarg, wypo-
wiada si¢ pojedynczymi stowami, spora-
dycznie postuguje si¢ potaczeniem dwodch
stow, wystepuje echolalia. Myslenie na po-
ziomie sensoryczno-motorycznym — wyko-
nuje proste polecenia, rozpoznaje niektore
przedmioty wg nazwy i na podstawie uzyt-
ku, wskazuje prawidlowo czedci ciata. Pa-
mig¢ stuchowa bezposrednia — obnizona.

Koncentracja uwagi dowolnej krétkotrwata,
uwaga mimowolna jest zakiécana momen-
tami ,,wylaczania si¢” z sytuacji. Koordyna-
cja wzrokowo-ruchowa oraz pamie¢ wzro-
kowa ponizej trzeciego roku zycia. Umiejet-
noSci manualne i grafomotoryczne na po-
ziomie trzeciego roku zycia — dziewczynka
nawleka koraliki, buduje z klockow wiezg i
most, odwzorowuje koto.

W 1998 r. byla hospitalizowana w od-
dziale dziecigcym, rozpoznano opOZnienie
psychiczne oraz wykazano w obrazie rtg
klatki piersiowej anomali¢ rozwojowg doty-
czaca goérmych zeber po lewej stronie.
W epikryzie pisano m.in.: dziewczynka
z upos$ledzeniem umystowym i cechami au-
tystycznymi. Badanie T4 i TSH w normie.

Badanie psychologiczne wykonane rok
pbzniej (wiek: 6 lat i 2 miesigce) wykazalo
m.in., ze dziewczynka nie potrafi ujmowaé
réznic ani klasyfikowa¢ materiatu stownego,
dokonuje klasyfikacji na materiale obrazko-
wym. Ma uksztaltowane pojecie liczby
w zakresie 10. Zasob wiadomosci o $wiecie
oraz stownictwa czynnego ksztattuje si¢ po-
nizej wieku dziecka, tj. 5 lat. Pamie¢ fonolo-
giczna zdan zaburzona. Pamigé stuchowa
bezposrednia na poziomie trzeciego roku
zycia. Percepcja wzrokowa nieznacznie ob-
nizona. Analiza i synteza wzrokowa, orien-
tacja w mikroprzestrzeni oraz umiejgtnosci
grafomotoryczne na poziomie ok. piatego
roku zycia. Koncentracja uwagi jest slaba,
szczegblnie w sytuacji zadaniowej dziew-
czynka czgsto rozprasza si¢ i odbiega od te-
matu. Sporadycznie wystepuje echolalia. W
nowej dla siebie sytuacji reaguje zahamowa-
niem, zdarza sie, ze mowi cichutkim glosem.
W wieku 7 lat u dziecka przeprowadzono
kolejne badanie psychologiczne. Inteligen-
cje, badang testem Termana-Merrill, stwier-
dzono nizsza niz przecig¢tna w gornej granicy
przedzialu LI, = 83. Myslenie, percepcja,
pamigé u dziecka ksztaltowaly sie jak w ba-
daniu sprzed roku — brak postepu. Badanie
pedagogiczne pod katem dojrzatosci szkol-
nej wykazalo bardzo dobre przygotowanie
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z elementdw czytania, stabe z elementow
matematyki oraz niedostateczne z elemen-
tow pisania. Brak znajomosci czytania zna-
kow matematycznych oraz umiejetnosci ich
zastosowania, brak umiejetnosci poréwny-
wania liczb, dodawania i odejmowania w
zakresie 10, rozwiazywania prostych zadan z
tre$cia, poréwnywania zbioréw, graficznego
odtwarzania poje¢ dotyczacych orientacji
przestrzennej: nad, pod, na prawo od, na le-
wo od..., odwzorowywania figur i znakéw
graficznych oraz elementéow literopodob-
nych. Dziewczynka zna cyfry 0-10, prawi-
dlowo stosuje i nazywa liczebniki porzad-
kowe, zna i prawidlowo rozpoznaje litery
mate i duze, podpisuje obrazki wyrazami,
sktada wyrazy z liter na podstawie obrazka,
czyta tekst. Odroczono obowigzek szkolny.
W roku 1999 wykonano MRI glowy. Wyka-
zano torbiel szyszynki wielkosci 1 cm.

W grudniu 1997 r. przeprowadzono
pierwsze badanie skalg CARS [Schopler i
wsp. 1988]. W dniu badania dziecko osia-
gneto wiek 4 lata 3 miesigce 26 dni. W wy-
niku badania tym testem dziecko osiagneto
wynik 27,5 p., co wynikalo z nastepujacych
cech autystycznych:

— wycofywanie si¢ z kontaktéw spolecz-
nych (2,5 p.), krétkotrwale nawiazywanie
kontaktu wzrokowego,

— zaburzenia nastroju (2,5 p.) — zmienno$é
nastroju, wystepowanie $miechu, ptaczu
— bez przyczyny,

— problemy ze spaniem (juz od 18 miesigca
zycia, gdy dziecko, zdaniem matki, zo-
stalo przestraszone petardami w noc syl-
westrowa — odtad lgki nocne) — sen plyt-
ki, $rédnocne budzenie,

~ dziwne reakcje na zmystowe odczucia —
zachecanie matki do bicia po glowie —
konieczno$¢ doswiadczania stymulacji
dotyku na granicy bolu (2,5 p.).

~ tendencja do zachowan stereotypowych
w postaci kolysania sie,

— przyjmowanie odmiennej postawy — cho-
dzenie na palcach,

L

— rutynowa, ,jalowa” zabawa jednym
przedmiotem, tj. pudetkami, malpka —
brak zabawy w role (2,5 p.),

— silne reakcje lekowe, nerwowos$¢ ujaw-
niana w zachowaniu (3,5 p.),

— komunikacja werbalna zaburzona w
stopniu lekkim (1,5 p.) — dziewczynka
mowi o sobie w trzeciej osobie liczby po-
jedynczej, nie uzywa zaimka ,ja”, nie
zadaje pytan,

— przyswajanie nowych umiejgtnosci w ty-
powy sposob,

— dziecko nie lubi rysowaé.

R T R SR PR e

Badanie CARS wykonane 4 lata pdZniej
wykazalo wigksze zaburzenia w skalach do-
tyczacych komunikacji werbalnej i niewer-
balnej, sfery aktywnosci i funkcjonowania
sfery intelektualnej, ktérych rozwdj nie po-
stepowal z wiekiem, co sprawilo wrazenie
wiekszej patologii.

Obecne funkcjonowanie dziecka: stan
zdrowia dobry — rzadko choruje somatycz-
nie; z choréb wieku dziecigcego przechodzi-
fa $winke. Ma alergic na pomararicze.
Dziewczynka nie lubi hatasu, przy glosniej-
szych rozmowach zatyka sobie uszy i chowa
si¢ pod stolem. Boi sig¢ samodzielnie wycho-
dzi¢ na ulicg. Nasladuje pewne czynnosci
(np. utykanie) czy proste dzwigki (np.
szczekanie psa). Echolalia obecnie wystepu-
je tylko sporadycznie. Dziewczynka pytana
0 co$ mOwi nie na temat lub odpowiada ,,nie
wiem”. Czgsto zamysla sie, wylacza — na-
stuchuje wtedy, strzepuje co$ z siebie, mru-
czy, $mieje sie jakby ja ktos faskotat. Boi si¢
ciemnosci — w nocy boi sie wchodzié sama
do pokoju, wydaje jej sie, ze lapie ja jaka$
rgka. Spi razem z mama — czesto ssie palce;
czasami zdarza si¢ to takze w ciagu dnia,
zwlaszcza gdy si¢ zdenerwuje. Bawi sie
w zasadzie wszystkim; interesuje jg zwlasz-
cza wszystko to, co nowe. Zabawa jest jed-
nak nietypowa, np. interesuja ja wylacznie
mate lalki, ktore tylko trzyma przemawiajac
do nich: ,ti, ti, ti”. Ma bardzo wrazliwy
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wech — z upodobaniem wacha np. Swiezo
umyta podioge. W zasadzie nie lubi jes¢,
gdy jest glodna ma ochotg na nietypowe
produkty — suche pigtki chleba, suchy maka-
ron, ewentualnie same stodycze. Chetnie
oglada reklamy, nie interesuja jej natomiast
bajki czy filmy dla dzieci.

U dziewczynki stosowano haloperydol,
a nastepnie sulpiryd z dobra reakcja.

KOMENTARZ

W poczatkowym okresie rozwojowym
dziewczynki obserwowano typowe objawy
autyzmu dziecigcego: zaburzenia mowy,
zachowania i kontaktéw spotecznych. Spel-
nienie tych kryteridow diagnostycznych wy-
nika z nastgpujacych cech i zachowan
dziewczynki: echolalia, nieprawidlowe uzy-
wanie zaimkdéw, chichot, percepcja jezyka
stabsza od jego ekspresji, podwyzszony prog
bdélu, nadwrazliwos$é na dzwigki oraz na do-
tyk, przesadne reakcje na $wiatto i zapach,
specyficzna dieta, ptacz bez przyczyny, ste-
reotypowe zachowania, nieprawidlowy kon-
takt z otoczeniem. W dalszym okresie roz-
wojowym zaczgto braé¢ pod uwage mozli-
wo$¢ wystepowania omaméw wzrokowych,
stuchowych, niezwerbalizowanego, uroje-
niowego poczucia zagrozenia, co odpowia-
datoby juz mozliwosci istnienia procesu
psychotycznego (schizofrenicznego). Proces
schizofreniczny wystepuje raczej po okresie
prawidlowego rozwoju i bardzo rzadko ob-
serwowano rozwdj schizofrenii po wcze-
$niejszym rozpoznaniu autyzmu dziecigce-
go. W roznych teoriach dotyczacych etiolo-
gii autyzmu wskazuj sie m.in. na zwiazek
migdzy réznymi alergenami, w tym pokar-
mowymi a autyzmem — opisywana dziew-
czynka byla uczulona na pomarancze — oraz
na dysfunkcje integracji sensorycznej wy-
stepujacej jako ,,obronno$¢ dotykowa” [He-
ad 1920, =za: Bobkiewicz-Lewartowska
2000], ktora polega na unikaniu doznan do-
tykowych oraz na problemach dotyczacych
funkeji stuchu (dziewczynka nie pozwalala

sie dotykaé oraz przy gloéniejszych dZwig-
kach zatykala sobie uszy). Ponadto, Cham-
berlain i Herman [Ritvo 1993, za: Bobkie-
wicz-Lewartowska 2000] wysuneli hipotezg
dotyczaca nadmiernego wydzielania melato-
niny przez szyszynke, co uruchamia zmiany
biochemiczne prowadzace do nieprawidio-
wego poziomu serotoniny 1 opioidow.
U dziewczynki w badaniu MRI stwierdzono
torbiel szyszynki, co jednak zdaje sie nie
mie¢ zwiazku z wydzielaniem melatoniny —
autorzy na ten temat nie znalezli informacji
w bazie Medline.

Moze zastanawia¢, dlaczego autorzy pra-
cy opisali przypadek autyzmu ze zwrdce-
niem jedynie uwagi na anomalie rozwojowa
i to jeszcze obecna poza osrodkowym ukta-
dem nerwowym.

Warto tutaj powota¢ sie na wypowiedz
Courchesne [Courchesne 1997, za: Bobkie-
wicz-Lewartowska 2000], ktéry odnosnie
etiologii autyzmu proponuje spoglada¢ poza
obecny uktad mozg-zachowanie i odkryé
szczegdty etiologicznych zdarzen i ontoge-
netycznych $ciezek, ktore prowadza do tego
zaburzenia. Dalej autor konkluduje, ze kazdy
fakt biologiczny moze pomoéc w odkryciu
istotnych czesci calej historii, nawet jezeli
nie spelnia kryteriéw specyficznosci, po-
wszechnosci czy pierwszenstwa.
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