Univerzita Karlova v Praze

1. lékarska fakulta

Studijni program: Biomedicina

Studijni obor: Lékatska psychologie a psychopatologie

MUDr. Iva Dudova

Vztah olfaktorickych funkci a psychopatologie u pacienta s poruchou autistického spektra

Relationship of olfactory functions and psychopathology in patients with autism spectrum
disorders

Disertacni prace

Skolitel: prof. MUDr. Michal Hrdli¢ka, CSc.

Praha, 2011



Prohlaseni:

ProhlaSuji, Ze jsem zdvéreCnou praci zpracovala samostatné a Ze jsem uvedla a
citovala vSechny pouZité prameny a literaturu. Soucasn¢ prohlaSuji, Ze préice

nebyla vyuZzita k ziskéani jiného nebo stejného titulu.

Souhlasim s trvalym uloZenim elektronické verze mé prace v databazi systému
meziuniverzitniho projektu Theses.cz za ucelem soustavné kontroly podobnosti

kvalifikacnich praci.

V Praze, 20. 12. 2011

IVA DUDOVA

Podpis



Identifikaéni zaznam:

DUDOVA, Iva. Vztah olfaktorickych funkci a psychopatologie u pacientii s poruchou
autistického spektra. [Relationship of olfactory functions and psychopatology in patients
with autism spectrum disorders]. Praha, 2011. 149 stran. Disertaéni priace (Ph.D.).

Univerzita Karlova v Praze, 1. 1ékarska fakulta.

Abstrakt

Cilem nasi préace bylo vysSetfit Cichové funkce (€ichovy préh, ¢ichovou
identifikaci a ¢ichovou preferenci) a zjistit jejich vztah k zadvaZnosti psychopatologie u déti
s poruchou autistického spektra (PAS). 35 pacientii s Aspergerovym syndromem a vysoce
funkénim autismem (primérny veék 10,8 + 3,6 let; 31 chlapcil) bylo porovnano s 35
zdravymi kontrolami (primérny vék 10,4 £+ 2.4 let; 28 chlapcit). Ob¢ skupiny se statisticky
vyznamn¢ neliSily ani primérnym vékem (p = 0,598), ani zastoupenim pohlavi (p = 0,324).
Cichovi identifikace a ichovy prah byly méfeny pomoci testu Sniffin’ Sticks. Cichova
libost byla mé&fena na 5 - ti polozkové Skale pti pouZziti testu Sniffin’ Sticks, ¢asti ¢ichové
identifikace. Pro ur€eni zdvaZnosti autistické psychopatologie byla pouZita observacni
Skdla détského autistického chovani CARS.

U osob s PAS bylo naméteno ve srovnani s kontrolni skupinou vyrazné€ nizsi
skore Cichového testu Sniffin® Sticks (6,3 £ 3,1 vs. 7,9 £2,0; p = 0,025), tedy zjiSténa
vyrazné sniZzend senzitivita. Pacienti s PAS byli signifikantné lepsi ve spravné identifikaci
viiné pomerance (94 vs. 63%; p < 0,05) a signifikantné horsi ve spravné identifikaci viiné
hiebicku (40 vs. 74%; p < 0,05). Pro dalSich 14 polozek nebyl zjistén statisticky
vyznamny rozdil. Pro celkové skore Cichové identifikace nebyl nalezen statisticky

vyznamny rozdil mezi obéma skupinami (10,7 + 2,55 vs. 10,6 + 2,76; p = 0,799).



Schopnost ¢ichové identifikace vyjadiend celkovym skore korelovala signifikantné

s vékem v kontroln{ skupiné (r = 0,355, p = 0,049) na rozdil od autistické skupiny (r =
0,280, p = 0,103). Pacienti s PAS hodnotili na rozdil od kontrolni skupiny viini skofice a
ananasu jako signifikantné mén¢ piijemnou (p < 0,05), to samé plati na drovni trendu i pro
vuni hiebi¢ku (p < 0,1). V absolutnich hodnotach byla hodnocena jako nejvice piijemna
vin¢ pomerance (primérné skore 1,66) pro autistickou skupinu a viin€ banénu (primérné
skore 1,63) pro kontrolni skupinu. Jako nejvice nepiijemnd byla autistickou skupinou
hodnocena viiné hiebi¢ku (pramérné skore 3,89) a pro kontrolni skupinu viing terpentynu
(prumérné skoére 4,03).

Pro zavaznost autistické symptomatologie vyjadienou celkovym skérem skély
CARS nebyla zjiSténa statisticky vyznamna korelace ani s dosazenou hodnotou ¢ichového
prahu (r = 0,127, p = 0,469), ani s hodnotou ¢ichové identifikace (r = 0,04, p = 0,981), ani
s ¢ichovou preferenci (r = -0,173, p = 0,319). Neprokdzali jsme ani vztah mezi polozkou 9
Skaly CARS (¢ichovd, chutova a hmatova reakce) a hodnotou ¢ichového prahu (r = 0,103,
p = 0,555), hodnotou ¢ichové identifikace (r = 0,247, p = 0,152) ani s ¢ichovou preferenci
(r=-0,058, p =0,741).

Zjistili jsme zhorSenou ¢ichovou detekci a téméf nenaruSenou ¢ichovou
identifikaci u déti s PAS. Osoby v autistické skupin¢ hodnotily vSechny viin¢ v celkovém
skore jako méné pifjemné nez osoby v kontrolni skupiné, i kdyz rozdil nebyl statisticky
signifikantni (p = 0,123). Stupen zdvaznosti autistické psychopatologie nem¢l podle nasich

vysledk vliv na hodnocené ¢ichové funkce v autistické skupiné.



Abstract

The aim of our study was to examine olfactory functions (odor detection
thresholds, odor identification and odor preference) and to explore their relationship with
psychopathology in children with autism spectrum disorders (ASD). Thirty-five patients
with Asperger’s syndrome and high functioning autism (mean age 10,8 + 3,6 years; 31
boys) were compared with 35 healthy control subjects (mean age 10,4 + 2,4 years; 28
boys). There were no significant differences between groups with regard to mean age (p =
0,598) and gender proportion (p = 0,324). Olfactory testing (threshold and identification)
used the Sniffin’ Sticks test. Odor pleasantness was assessed on a 5-point scale using the
Identification part of the Sniffin’ Sticks test. The severity of autistic psychopathology was
measured by the Childhood Autism Rating Scale (CARS).

Participants with ASD, in comparison with healthy controls, were significantly
impaired relative to odor detection thresholds (6,3 £ 3,1 vs. 7,9 + 2,0; p = 0,025). Autistic
participants were significantly better in correctly identifying the odor of an orange (94 vs.
63%; p < 0,05) and significantly worse at correctly identifying the odor of cloves (40 vs.
74%; p < 0,05). With regard to identification of fourteen other substances, there were no
significant differences. There was no significant diference between autistic and control
subjects on the total score of olfactory identification (10,7 + 2,55 vs. 10,6 £ 2,76; p =
0,799). Odor identification ability (as expressed by this total score) correlated significantly
with age in the control group (p = 0,049), but not in the autism group (p = 0,103). Patients
with ASD, compared to healthy controls, perceived the smell of cinnamon and pineapple
as significantly less pleasant (p < 0.05); at the trend level, the same was true of cloves (p <
0,1). In absolute values, orange was perceived as the most pleasant odor among autistic

participants (mean score 1,66) and banana (mean score 1,63) for controls. Clove was



perceived as the most unpleasant smell for the autistic group (mean score 3,89) and
turpentine for the control group (mean score 4,03).

We found no significant correlations of the severity of autistic psychopatology (as
expressed by the total CARS score) with odor detection thresholds (r = 0,127; p = 0,469),
odor identification (r = 0,04; p=0,981) or odor pleasantness (r =-0,173; p = 0,319). There
was also no significant relationship of the CARS item No.9 (,,Taste, smell, and touch
response and use*) with odor detection theresholds (r = 0,103; p = 0,555), odor
identification (r = 0,247; p = 0,152) or odor pleasantness (r = -0,058; p = 0,741).

We found impaired odor detection and almost normal odor identification in
children with ASD. Autistic subjects assessed all the odors, overall, as less pleasant than
control subjects, however, the difference was not significant (p = 0,123). Finally, we did
not find any significant relationship between the severity of autistic symptomatology and

olfactory functions.
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Uvod

Poruchy autistického spektra, jejichz hlavnimi zdastupci jsou détsky autismus,
atypicky autismus a Aspergertiv syndrom, jsou zdvazné pervazivni vyvojové poruchy.
Odhady prevalence téchto poruch vykazuji v poslednich desetiletich trvaly narast. Znamy
britsky détsky psychiatr sir Michael Rutter uvadi ve svém ptehledovém c¢lanku o autismu
zroku 1970 prevalenci détského autismu 4/10 000; soucasnd prevalence poruch
autistického spektra se odhaduje na 1% populace. Ve zvyseni prevalence se podle dalsiho
vyznamného védce na poli poruch autistického spektra, profesora Simona Baron-Cohena
(2009), odrazi nékolik faktori: zlepSené rozpozndvani a odhalovédni poruch autistického
spektra, zmény v metodologii epidemiologickych studii, lepsi dosazitelnost diagnostickych
sluzeb, zvétSeni povédomi o téchto poruchiach mezi profesiondly i rodici, akceptace
komorbidity s jinymi poruchami a rozsifeni diagnostickych kritérii.

Zvyseni zajmu o poruchy autistického spektra reflektuji i pocty védeckych publikaci
s touto problematikou v poslednich desetiletich. Podle databdze Medline vychdzi od roku
2007 vice nez 1000 védeckych ¢lankl na toto téma za rok, v roce 2010 to bylo 1346
Clankd. Poruchy autistického spektra se tak staly v mezindrodnim mé&fitku
nejzkoumangj$imi poruchami v détské a adolescentni psychiatrii. Situace v Ceské
republice toto vyzkumné nadSeni nekopirovala. O poruchich autistického spektra se do
poloviny devadesatych let publikovalo miniméln€ a odbornd vefejnost (détsti psychiatii,
psychologové, pediatti, détsti neurologové) byla informovéana nedostate¢né, coz vedlo
k malo senzitivni diagnostice a nedostatecné péci. V soucasné dob¢ je situace jiz zlepSena.
V modernich cCeskych ucebnicich psychiatrie jsou kapitoly pervazivnich vyvojovych
poruch zpracovany sohledem na nejnovéjSi poznatky, vroce 2004 vysla prvni

mezioborovd monografie o détském autismu (Hrdlicka a Komarek), nasledovana obséhlou



publikaci Poruchy autistického spektra (Thorovd, 2006) zamétenou na psychologické a
psychodiagnostické aspekty problematiky, vzrostla publikani a piednaskova aktivita o
autistickych poruchach.

Poruchy autistického spektra jsou charakterizované narusenou socidlni interakci,
deficitem verbdlni i neverbdlni komunikace a omezenymi, opakujicimi se a stereotypnimi
vzorci chovani, z4jmi a aktivit. Tyto jaddrové piiznaky jsou pro diagnostiku autistickych
poruch klicové, presto se v praxi setkdvame s dalSimi symptomy dokreslujicimi Sifi
naruseni u autistickych osob. V soucCasnych diagnostickych manudlech opomijené, ale
v praxi velmi Casto pfitomné jsou smyslové abnormity. Leekam se svymi spolupracovniky
(2007) zjistili na podklad¢ standardizovaného diagnostického interview u 90% testovanych
autistickych déti smyslové odchylky. Naruseni se muZze tykat kteréhokoliv smyslu
(vnimani zrakové, sluchové, chutové, Cichové, hmatové a dotekové a také vnimani tykajici
se vnitfniho Citi a vestibuldrniho systému) a projevuje se smyslovou pfecitlivélosti,
sniZenou citlivosti nebo naopak nadmérnym vyhleddvanim senzorickych podnétl. Nejvice
prozkoumané jsou abnormity spojené se zrakovym a sluchovym vniméanim, naproti tomu je
madlo praci vénujicich se napiiklad Cichovym, chutfovym nebo taktilnim abnormitim u
osob s poruchami autistického spektra. Funkéni ¢i dysfunkéni zpracovani senzorickych
vjemu spolecné s motorickymi projevy muze byt pozorovdno v raném détstvi a intenzita
vyzkumného usili se zamétuje na vyuziti smyslovych deficitii v ¢asné diagnostice poruch
autistického spektra.

Cilem této préce je upozornit na ¢ichové abnormality u osob s poruchou autistického
spektra. Nejprve poddme piehled o poruchiach autistického spektra z pohledu soucasné
mediciny. Blize se sezndmime s pojmem cCasné diagnostiky a s prostfedky k jejimu
dosaZeni. Shrnuti poznatkd o naruSeném zpracovani senzorickych vjeml a smyslovych

zvlastnostech u autistickych osob piedchdzi ptredstaveni jednoho ze zdkladnich smysld —
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¢ichu — a vyznamu c¢ichovych funkci v neuropsychiatrii. Ve vyzkumné ¢ésti predstavime
vlastni vysledky vyzkumu c¢ichovych funkei (¢ichovy prah, identifikace a preference) u

déti s poruchou autistického spektra.
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1. Poruchy autistického spektra

1.1. Historie a klasifikace

Vyvoj diagnézy a pojeti détského autismu (DA) nebyl jednoduchy. Porucha byla
popsana americkym psychiatrem rakouského piivodu Leo Kannerem v préci ,,Autistické
poruchy afektivniho kontaktu* vroce 1943 (Kanner, 1943) a poprvé zatfazena jako
samostatnd diagnéza v americkém diagnostickém manudlu DSM-III v roce 1980
(American Psychiatric Association, 1980). Sprdvného zatfazeni do mezindrodniho
klasifika¢niho systému se dockal détsky autismus az o vice neZ 10 let pozdéji v desaté
revizi Mezindrodni klasifikace nemoci (MKN — 10, 1992), ktera vstoupila v platnost k 1.
lednu 1993. Aspergertiv syndrom byl popsan rakouskym pediatrem Hansem Aspergerem
v roce 1944 pod ndzvem autistickd psychopatie (Asperger, 1944); do klinické praxe byla
tato porucha znovu uvedena Lornou Wingovou v roce 1981 (Wing, 1981). V soucasné
dobé se pod pojmem poruchy autistického spektra nebo pervazivni vyvojové poruchy
sdruzuji détsky autismus, Aspergertiv syndrom, atypicky autismus (podle ndzvoslovi
DSM-IV Pervasive Developmental Disorder Not Otherwise Specified, Cili pervazivni
vyvojovd porucha dile nespecifikovand) a détskd desintegracni porucha (Fombonne,
2009). V ptipravované nové verzi Diagnostického a statistického manudlu DSM-V se
pocitd se spojenim détského autismu, atypického autismu a Aspergerova syndromu do
nové diagnostické kategorie Poruchy autistického spektra (Happé, 2011).

Cesta ke spravné diagnostice a zatfazeni poruch autistického spektra (PAS) do
klasifikacnich systémt byla slozitd a zdlouhava. Pfipomenme napiiklad zavadéjici uziti
terminu autismus pro noveé popsanou poruchu (pojem ,autismus® poprvé pouzil Eugen

Bleuler v roce 1911 pfi popisu psychopatologie schizofrenie a oznacoval jim schizofrenni
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stazeni se z redlného svéta a ponofeni se do vlastniho, nesrozumitelného svéta nemoci)
nebo mylné zarazeni détského autismu do skupiny schizofrennich psychéz v détstvi - jak
v Mezinarodni klasifikaci nemoci, tak i v americkych klasifika¢nich manudlech DSM-I a
DSM-II. Zavadéjici byla také hypotéza o psychogenni etiologii autismu, kterd
predpokladala, ze DA je disledkem chybné, citové chladné vychovy ditéte (Desperet,
1956). Spravné klasifikacni zatazeni a koncepcni ukotveni DA ve skupiné ,,pervazivnich
vyvojovych poruch®, jakoZ i rozsiteni autistické problematiky na celé spektrum PAS
neobycejné stimulovalo vyzkum v této oblasti. Tento rozmach trvd od devadesatych let
minulého stoleti az do dneska. Méfeno poctem publikaci v nejrozsitenéjsi reSerSni databazi
Medline, détsky autismus je dnes nejzkoumanéjsi poruchou v détské psychiatrii.

Pro obezndmenost ¢eské odborné vetejnosti s problematikou détského autismu a celé
skupiny PAS je podstatné, 7e do poloviny devadesitych let se v Ceské republice o DA
publikovalo minimdln¢. Prvni moderni zpracovani tématu se objevilo v uCebnicich
psychiatrie azZ pocinaje rokem 2000, v roce 2004 vysla prvni mezioborovd monografie o
détském autismu (Hrdlicka a Komaérek, 2004), v roce 2006 vyslo zpracovani poruch
autistického spektra s diirazem na klinickou praxi (Thorové, 2006). Pfirozenym disledkem
byla tedy nevelkd informovanost 1ékaiti a dalSich odbornikli (psychologti, pedagogl) a

nasledné¢ mélo senzitivni diagnostika a péce, aCkoli se piece v posledni dob¢ zacind situace

postupné ménit k lepSimu.
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1.2. Epidemiologie a etiopatogeneze

Epidemiologie

Do dneska bylo provedeno vice nez 40 epidemiologickych studii DA.
V nejreprezentativnéj$i soucasné monografii o autismu (Volkmar a kol., 2005) byla
publikovana metaanalyza 36 analyzovatelnych studii z let 1966 - 2003. Medidn prevalence
osmndcti studii zlet 1966 — 1993 byl 4,7/10 000, zatimco medidn prevalence dalSich
osmndcti studii DA z let 1994 — 2004 byl 12,7/10 000. Byla nalezena vyznamnd korelace
mezi prevalenci a rokem publikace. Autor metaanalyzy ovSem neni piesvédcen, Ze tato
data jednoznacné podporuji hypotézu o skuteCném nariistu incidence autismu. Jini autofi
v diskuzi nad zvySujici se prevalenci zmifuji rizné mozZnosti interpretace, napf. moznost
faleSn¢ pozitivnich diagnéz, rozsSifovani koncepce pervazivnich vyvojovych poruch, rtizna
ucinnost vyhleddvani piipadli pomoci screeningu, ale také skute¢ny narist poc¢tu piipad
(Charman, 2002; Tidmarsh a Volkmar, 2003). Median prevalence AS byl podle Sesti studii
odhadnut na 2,6/10 000 (vyjimkou byla prace Ehlerse a Gillberga z roku 1993, podle které
se prevalence AS pohybovala v Sirokém rozpéti 0,6-56,5/10 000 s primérnou hodnotou
28,5/10 000). Aspergeriv syndrom je tedy asi 5x méné Castou poruchou nez DA
(Woodbury-Smith a Volkmar, 2009).

Nejnovéjsi epidemiologické studie uvadéji prevalenci PAS jesté vyssi. Studie Bairda
a kol. zroku 2006 zkoumala celou populaci déti mezi 9-10 lety citajici 56 946 déti
v regionu South Thames ve Velké Britanii. Prevalence DA byla pro striktné definovany
autismus 24,8/10 000, pro konsenzudlni autismus 38,9/10 000 a pro jiné PAS 77,2/10 000,
coz v souhrnu pro vSechny poruchy autistického spektra bylo 116,1/10 000 (Baird a kol.,

2006). Studie Baron-Cohena a kol. zroku 2009 uddvd prevalenci PAS 94/10 000.
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Poruchou autistického spektra by tak bylo zasaZeno piiblizn¢ 1% détské populace
(Roelfsema a kol., 2011). Prevalenci PAS v populaci 7-12 letych déti v Jizni Korei se
zabyvala studie Kima a kol. zroku 2011. Jejich vysledky jsou jesté vice alarmujici —
prevalence PAS byla 2,64% a nediagnostikovanych a nelécenych bylo 2/3 piipadi PAS.
Détsky autismus je CastéjSi u chlapct nez u divek v primérném poméru 4,3:1
(Volkmar a kol., 2005), Aspergerovym syndromem jsou chlapci zasazeni jeSté¢ vice
v poméru 9:1 vici divkdm (Woodbury-Smith a Volkmar, 2009). Pomér pohlavi pro PAS je

vice vyrovnan - chlapci: divky 3,3:1 (Baird a kol., 2006).

Etiopatogeneze

Genetické studie

V objasnovani etiologie PAS ma nepochybné vyznamné misto genetika. Pfi uZiti
diagn6zy autismu dle MKN-10 je konkordance u monozygotnich (MZ) dvojcat 60% a 0%
u dizygotnich (DZ) dvojcat. Jestlize zahrneme Sir$i autisticky fenotyp, konkordance je
92% u MZ a 10% u DZ dvojcat (Volkmar a kol., 1999). Odhadovana heritabilita DA je
nad 90%, coz je vice neZ u schizofrenie, bipoldrni afektivni poruchy a hyperkinetické
poruchy v détstvi (odhad heritability 80%) a mnohem vice nez u alkoholismu (60%) nebo
deprese (40%) (Owen a kol., 2000; Sedlacek a kol., 2002).

Snaha identifikovat geny podminujici autismus dosud nevedla k ureni jednoznacné
asociace definované alely nékterého genu s autistickou poruchou. Celogenomovymi
studiemi je mozné oznacCit fadu chromozomadlnich segmentli, které by mohly nést
predisponujici geny. V soucasné dobé€ jsou nejvice zkoumanymi lokusy 7q, 2q a 15q,
z dalSich lokust se jevi jako slibné 17q, 13q, 3q, 1q, 9p, 16q a 21 q. Pro Aspergertiv

syndrom se jako slibné jevi lokusy na chromozomech 1, 3 a 17 (Woodbury-Smith a
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Volkmar, 2009). V poslednich deseti letech bylo analyzovano vice nez 100 funkénich a
pozic¢nich kandidatnich genii pro DA. Asociacni studie s vybranymi kandiddtnimi geny
(napt. gen RELN pro reelin nebo NLGN3 a NLGN4X pro neuroligin) byly ziidka dspéSné
replikovdny, snad s vyjimkou genu pro GABA-A receptor GABRB3 a genu pro
serotoninovy transportér SLC6A4 (Santangelo a Tsatsanis, 2005; Bacchelli a Maestrini,
2006). Urcity vyznam v etiologii autismu mohou mit také rizikové faktory v téhotenstvi
(expozice thalidomidu, rubeola a nékteré jiné virové infekce), vyssi veék rodicli, imigrace
matek a pre- a perinatdlni komplikace (Szatmari a kol., 1998; Volkmar, 1998; Rutter,

2011).

Abnormalni rust mozku

Rozvoj autistické symptomatologie je spjat s abnormalnim rtistem mozku. Autisté se
nerodi s vétSim mozkem nez jejich zdravi vrstevnici, ba naopak. Jak nalezl Courchesne se
spolupracovniky (2003, 2004), déti postizené autismem maji mensi obvod hlavy pfi
narozeni nez zdravé déti (primeér na 25. percentilu), coZ je ndsledovano excesivnim ristem
hlavy mezi 1. - 2. mésicem a 6. - 14. mé&sicem Zivota. Na konci tohoto obdobi pak maji
autistické déti vyznamné vysSs$i primérny obvod hlavy, neZz je popula¢ni norma (84.
percentil). Mezi 2. — 3. rokem Zivota md 90% autisti objem mozku, ktery vyrazné
pfevySuje normdlni batolata. Aylwardovd a kol. (2002) popsali vyvojové aspekty
celkového mozkového objemu pomoci strukturdlni magnetické resonance (MRI). Podle
této studie méli autisté az do 12. roku Zivota vyznamné vétSi objem mozku nez zdravé
kontroly, mezi 13. — 18. rokem vé&ku byl rozdil nadéle detekovatelny, ale ztratil jiz
statistickou vyznamnost. Po 19. roce se jiz celkovy objem mozku u autistickych pacientli a
kontrol nijak neliSil. Zd4 se, Ze vzorec abnormadlniho riistu mozku muZe byt zpisoben

abnormdlnimi mozkovymi ristovymi faktory (Nicholson a Szatmari, 2003). Nelson se
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spolupracovniky (2001) zkoumali neonatdlni krevni skvrny odebrané u déti, u nichz byl
pozdé&ji diagnostikovan autismus, a u kontrol. Nalezli, Ze pacienti méli vyznamné zvySené
hladiny vasoaktivniho stievniho peptidu, peptidu vztazeného ke genu kalcitoninu,
neurotrofického faktoru derivovaného z mozku (brain-derived neurotrophic factor, BDNF),
a neurotrofinu 4/5. Tyto faktory jsou zapojeny do neurdlni proliferace, migrace,
diferenciace a rustu. Perry et al. (2001) referoval trojndsobné zvySeni riistového faktoru
derivovaného z mozku (brain-derived growth factor, BDGF) v pfednim mozku
autistickych pacienti studovanych post mortem. Tyto nélezy jsou nesnadno
interpretovatelné a vyplyva z nich mozné vysvétleni pro obdobi nadmérného riistu mozku

u autismu. Zadna studie nezkoumala velikost mozku u osob s Aspergerovym syndromem.

Zobrazovaci metody a EEG

Stile vyznamnéjsi roli v objasiiovani patogenezy PAS hraji zobrazovaci metody.
V soucasnosti je k dispozici pfes padesat studii strukturdlni MRI mozku, které ndm -
kromé celkového mozkového objemu - poskytuji informace i o regionélnich odchylkéach ve
vyvoji autistického mozku. Metaanalyzy téchto studii se shoduji v tom, Ze autisté maji
oproti zdravym kontroldm vétsi celkovy objem mozku, komor a mozecku, naopak mensi
corpus callosum a mozkovy kmen (Sokol a Edwards-Brown, 2004; Palmen a van
Engeland, 2004; Stanfield a kol., 2008) (tabulka €. 1). Nekonstantné, jen v nékterych
studiich, je nalézdna hypoplazie cerebellarnich lobulti VI — VII, zmenSeni hippokampu a

zmény amygdaly.
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Tab. 1: Metaanalyzy vysledku MRI studii

Struktura/ Sokol a Edwards- Palmen a Van | Stanfield a kol.
parametr Brown 2004 Engeland 2004 | 2008
Objem mozku zvétSen zvetSen zvétSen
Mozecek zvétsen zvétsen zvétsen
Mozeckové laloky | 87% hypoplazie nezménény zmensSeni lalokt

13% hyperplazie VI-VII a VIII-X
Ncl. caudatus zvétseni nelze uzaviit zvétseni
Corpus callosum | zmenSeni zmenSeni zmenSeni
Hipokampus zmenSeni, BZ nelze uzaviit nelze uzaviit
Amygdala zmenSeni, zvétSeni, BZ | zvétSeni velikost zavisi na véku

BZ - beze zmén

Z modernich funk¢nich zobrazovacich metod se v poslednich letech ve vyzkumu
patofyziologie autismu prosadila zejména funkéni magnetickd rezonance (fMRI) mozku a
hlavni trend se zaméfil na vzorce mozkové aktivace pii expozici podnétovym obrazkiim
lidskych tvari v kontrastu s obrazky nezivych véci (resp. abstraktnich tvarti) u autistickych
pacientl v porovnani se zdravymi kontrolami. Podstatné poznatky pro bliz§i porozuméni
autistickym symptomim pfinesla klicovd fMRI studie tymu R. Schultze z roku 2000
(Schultz a kol., 2000). V této studii béhem expozici lidskym tvafim (nikoli vSak neZivym
objektiim), autisté vykazali oproti zdravym kontroldm vyznamné vyssi aktivaci v pravém
gyrus temporalis inferior a menSi aktivaci v pravém gyrus fusiformis (tj. gyrus
occcipitotemporalis  lateralis dle anatomické Autisticti

nomenklatury). pacienti
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vyhodnocovali tvare zpisobem, ktery je u zdravych kontrol typicky pouze pro zpracovani
informaci o nezivych pfedmétech. Dalsi studie u autistickych osob potvrdily vyznamné
mensi aktivaci pravého fusiformniho gyru, a nékteré také nalezly oboustranné vyznamné
mensi aktivaci amygdaly pfi expozici podnétovym obrazim lidskych tvari. Tyto
abnormality primarniho zpracovani zrakové informace pravdépodobné piedstavuji
podstatny prvek patogeneze socidlniho deficitu u autistické poruchy (Schultz, 2005).
Studie Pierceové a kol. (2004) si navic polozila otdzku, jestli existuje rozdil pii expozici
tvaiim zndmym a nezndmym. Pfedchozi studie pochopitelné¢ pracovaly se standardnimi
podnétovymi obrazky, tedy fotografiemi nezndmych tvari. Ve studii Pierceové bylo
zjisténo, Ze pii expozici zndmym tvafim dochédzi i u autistickych pacienti k vyraznéjsi
aktivaci amygdaly, coZ autofi interpretuji, Ze ,tato struktura mlZe reagovat na stimuly
s odménujici hodnotou... a ty mohou zvysit pozornost a motivaci autistickych pacient.*
Teoreticky vyznam tohoto zjisténi pro koncipovani budoucich néacvikovych a
rehabilitacnich programu je ziejmy.

Studii zkoumajicich pomoci zobrazovacich metod osoby s Aspergerovym
syndromem je vyrazné¢ mén¢, jejich vysledky jsou podobné jako u DA. U osob s AS
nachdzime abnormdlni vzorce aktivace v sulcus terporalis inferior a ve frontdlnich
oblastech béhem plnéni neuropsychologickych testli, abnormality funk¢ni integrace
amygdaly a parahippocampélniho gyru a strukturdlni abnormity v oblasti gyrus temporalis
inferior, entorhindlniho kortexu a gyrus fusiformis (Woodbury-Smith a Volkmar, 2009).

Vyznam elektroencefalografie (EEG) pro vyzkum ustoupil s rozvojem modernich
zobrazovacich metod do pozadi. Je jiZ dlouho zndmo, Ze u autistl je zvySeny vyskyt EEG
abnormalit, zejména epileptiformniho typu. Spinkové EEG je citlivéjsi pro detekci EEG
abnormalit neZ béZné EEG, coZ se potvrdilo napt. ve studii Hrdlicky a kol. (2004b), ve

které spankové EEG detekovalo vyznamné vice epileptiformnich vyboji oproti bdélému
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EEG (39,5% versus 23,3%). Epileptiformni vyboje byvaji lokalizovany centrotemporalné
nebo frontdlné, vzacné je popisovéna i lokalizace occipitdlni (Hrdlicka a Komarek, 2004).
V metaanalyze EEG studii (Kagan-Kushnir a kol.,, 2005) byla nalezena prevalence
epileptiformnich EEG abnormalit v rozmezi 10,3 — 72,4%. Pokud byla pouzita pouze data
studii hodnocenych jako ,pfijatelné”“, pak byla prevalence epileptiformnich EEG
abnormalit v uz§im rozmezi: 38,3 — 60,8%. U casti analyzovanych studii bylo moZno
vyhodnotit prevalenci epileptiformnich EEG abnormalit izolované¢ u pacientii bez
anamnézy epilepsie, a zde byla nalezena nizsi prevalence abnormalit, a to v rozmezi 6,1 —
31%. Je ovSem tfeba mit na paméti, ze vyskyt epileptiformnich EEG abnormalit v bézné
zdravé détské populaci neni nulovy, ale pohybuje se vrozmezi 1,5 — 5% (Trevathan,
2004). Klinické pouziti EEG je rovnéz limitované. EEG abnormality nejsou asociovany se
zéavaznosti autistickych symptomua (Hrdlicka a kol., 2004a). VétSina studii nenalezla ani
vztah epileptiformnich EEG abnormalit k vyskytu autistické regrese. Néktefi autofi se
domnivaji, ze EEG zlistava dileZitym ndstrojem v diferencidlni diagnostice DA oproti
Landau — Kleffnerové syndromu. Dv¢ ze Ctyt studii to potvrdily: prvni nalezla jeden piipad
mozného Landau — Kleffnerova syndromu u souboru 50 déti s poruchou autistického
spektra, tj. 2% zachyt (Shevell a kol., 2001), druhd nalezla rovnéz jeden piipad u souboru
85 déti s pervazivni vyvojovou poruchou, tj. 1,1% zachytu (Battaglia a Carey, 2006). Dalsi

dvé studie vyznély naopak negativné (Challman a kol.; 2003, Kosinovsky a kol., 2005).

Alternativni etiologické hypotézy zahrnujici o¢kovani

V poslednich letech byla rovné€Z zvySend pozornost vénovdna hypotézdm o mozné
spojitosti mezi vznikem détského autismu a prodélanym ockovanim. Pozornost se zaméfila
jednak na otdazku samotné vakcinace trojkombinaci MMR (measles, spalnicky — mumps,

pfiusnice — rubella, zardénky), jednak na otdzku thimerosalu, konzervac¢ni latky obsazené
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ve vakcindch. Velmi podrobny a fundovany piehled problematiky pfinesl nestor svétové
détské psychiatrie M. Rutter (2005), ktery nakonec svou analyzu uzavird, zZe se nepodatila
prokdzat souvislost mezi incidenci autismu na jedné stran¢ a ockovanim MMR nebo

thimerosalem na stran€ druhé.
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1.3. Klinicky obraz

Détsky autismus

Charakteristickd je psychopatologie zejména v oblasti socidlnich vztahi, jazyka/feci
a komunikace a abnormélniho chovani, hry a zajm1, pficemz pro diagnézu DA se pozaduje
nastup piiznaki pred dovrSenim tfetiho roku Zivota.

1. Vék zacatku

Diagnostické systémy MKN-10 i DSM-IV se shoduji, ze alespon v jedné ze ti{
oblasti psychopatologie (viz ddle body 2 — 4) musi byt zietelny ndstup psychopatologie
pfed dovrsenim tfettho roku Zivota. Nastup problémii vSak byva zpravidla mnohem
diivéjsi. Podle anamnéz s rodinami autistickych déti si rodie celkem v 55% piipada
uvédomovali, Ze s psychomotorickym vyvojem v prvnim roce Zivota nebylo néco
v potfadku, i kdyz ne vzdy jiz byli schopni popsat specifickou autistickou patologii
(Hrdlicka a kol., 2004b). Francouzsti autofi popsali, Ze 37,6% rodic¢ti vnimalo abnormality
ve vyvoji ditéte pfed dosaZenim prvniho roku ditéte, 20,6% mezi 12. — 18. mésicem, 19,4%
mezi 18. a 24. mésicem, 18,8% mezi 24. a 36. mesicem a jen 3,6% rodici po 36. mésici
veéku (Baghdadli a kol., 2003).

Rozvoj autistickych pfiznaki probihd bud’ postupné a plizivé (vétSinou jiz béhem
prvniho roku Zivota) nebo v men$im procentu piipadi nastdvd tzv. autistickd regrese.
Autistickou regresi definujeme jako zdvazny vyvojovy obrat zpét; proces, kdy se u ditéte
Jiz osvojené vyvojové dovednosti ¢astecn€ nebo uplné ztriceji. Regrese nastiva nejCastéji
v oblasti feci, ale miize se tykat i jinych vyvojovych oblasti (neverbalni komunikace,
sdilend pozornost, socidlni interakce, hra) (Thorovd, 2006) a n€kdy i kognitivnich
schopnosti. Regrese miiZe nastat jak u déti, které se do té doby normdln¢ vyvijely, tak u

déti vykazujicich mirné zndmky autismu. Ztratu dovednosti popisuji nej€astéji rodice, tento
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fenomén byl validizovdn analyzou domécich videozdznamu. Vyskyt regrese je popisovan
zhruba u jedné tfetiny déti s poruchou autistického spektra (Goldberg, 2003). Nejcastéji
k ni dochézi okolo 18. mésice Zivota. Zajimavou otdzku, zda je regrese pfitomna u vSech
neurovyvojovych poruch, zodpovédely prace Bairda a Picklese se spolupracovniky z let
2008 a 2009. Podle nich se regrese jevi byt siln¢ asociovana s autismem, naproti tomu jeji
vyskyt u jinych neurovyvojovych poruch je spise raritni (Rutter, 2011).

2. Abnormality v socidlni interakci

Normalné se vyvijejici déti projevuji socidlni chovani (socidlni dsmév, broukand,
ocni kontakt) od prvnich tydnil v Zivoté, coZ je zdkladem pro rozvoj dalSich dovednosti
(Lewis, 1996; Sadock a Sadock, 1999). Naproti tomu autisticti kojenci se Casto vyhybaji
ocnimu kontaktu a nejevi zdjem o lidské hlasy a tvare. Nékdy je tim vyvolané podezieni,
Ze je dité hluché. Autistické déti nevytvaii typickou vazbu k matce (attachment), malokdy
projevuji strach z cizich lidi (Lewis, 1996; Wiener, 1997). U déti s autismem se setkdvame
s celou Skdlou socidlniho chovani, kterd ma dvé extrémni polohy — osamélost, kdy je
v popfedi nezdjem o kontakt slidmi a slabd nebo Zddnd odpovéd na emoce okoli — a
nepfiméiend socidlni aktivita se snahou o navazovéani socidlniho kontaktu vSude a
s kazdym (Thorovd, 2006). U starSich déti muze dojit k opozdénému vyvoji vztahu
k rodicim (Koenig a kol., 2000), tento vztah ovSem zustdvd nestandardni a zaméfeny
pfevdazné na uspokojeni svych potieb. VétSina autistickych déti md vyrazné problémy
s kontaktem s vrstevniky jak v mlads$im, tak ve starSim v&ku. Vazne u nich pfizptisobeni
chovani socidlnimu kontextu, typickd je neschopnost chdpat jemnost a komplexitu
socidlnich vztahil a situaci a Spatné pouzivani socidlnich signdlti (Lewis, 1996; Wiener,

1997; Sadock a Sadock, 1999).
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3. Abnormality v komunikaci a hie

Opozdény vyvoj fe€i byva velmi Casto prvnim signdlem pro znepokojeni rodicl i
odbornikli. Porucha komunikace se u déti s autismem tyka jak verbdlni, tak neverbalni
urovné. Asi polovina autistickych déti si nikdy neosvoji dostatecné pouzitelnou
komunikativni fe¢ (Lewis, 1996; Wiener, 1997; Sadock a Sadock, 1999). Ale i u déti, u
kterych se komunikativni fe¢ vyvine, zaznamendvame cetné abnormity a deficity v jejim
pouziti. Typickd je neschopnost dialogu a verbdlni reakce na sd€leni jinych osob (Lewis,
1996). V te¢i byva ndpadné Sroubované, madlo vystizné vyjadfovani, vyskytuji se jak
bezprostfedni, tak opozdéné echolélie, zdmeény zdjmen a rodl, neologismy, verbalni
ritudly, podivné vyroky a dotazy, naruSend vétnd stavba. Postizeni neverbdlni slozky
komunikace je podobné¢ rozsahlé, je potlatend az vymizeld gestikulace (deklarativni a
imperativni ukazovani, pohyb hlavy k vyjadieni souhlasu ¢i nesouhlasu, bézna
instrumentdlni gesta), plochd mimika nereagujici na déni kolem a nevyjadfujici potieby
autistického ditéte, chybéni dsmévu v socidlni interakci. Kdysi byvala hypomimie u
autistickych déti popisovéna jako ,,vyraz ml€enlivé moudrosti (Nesnidalova, 1973).

Vyvoj hry a jeji kvalita zavisi na schopnosti pfedstavivosti a zapojeni fantazie, na
urovni mysleni, motoriky a socidlnich dovednostech jako je ndpodoba a sdileni pozornosti
(Thorova, 2006). U autistickych déti jsou kvalita, mira a zplsob hry narusené rtzné
zévazné. Pro autismus typickd je porucha ve fantazijni a spolecenské napodobujici hte,
Casté repetitivni a stereotypni prvky ve hte, ulpivavost a neodklonitelnost. Zachazeni
s hrackami je neobvyklé a Casto nefunk¢ni, funkci hracek nahrazuji pfedméty bézné denni
potieby. Nékteré déti se vénuji jen jednoduchému manipulativnimu zachdzeni s predméty
jako je roztaceni, mavani, bouchani, hazeni nebo stereotypni ¢innosti se vztahovymi prvky
jako je ftazeni, tifidéni a seskupovdni predmétd podle urcitych pravidel. Bézné je

soustiedéni na detail nebo na nefunkéni aspekty hracek (napf. jejich oichdvani nebo
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olizovani) (Sadock a Sadock, 1999). U &asti autistickych déti je pfitomna napodobivd ¢i
fantazijni hra, kterd ale byvda mén¢ spontanni a riznoroda, rigidni, s omezenym socidlnim
kontextem.

4. Abnormality v chovdni a zdjmech

V klinickém obraze autistii se Casto vyskytuje obsedantni Ipéni na neménnosti Zivota
a prostfedi pacienta, které se projevuje dodrZzovanim nefunkcnich ritudld, naléhdnim na
prizptisobeni se ostatnich a odporem i k malym zméndm osobniho prostiedi. Nékdy jen
necekand drobnd zména v dennim programu nebo ptesun jediné véci v byté vyvolad vybuch
vzteku. Autisté mivaji rovnéZ nepfiméiené az idiosynkratické reakce na nékteré zvuky
(jako napft. hluk mixeru, vysavace, pracky), viin¢ ¢i chut’ potravy. Naopak mivaji zvyseny
prah pro bolest (= jsou zvySen¢ odolni vii¢i bolesti), coz mlze vést az k nebezpecnému

Opakujici se pohyby jsou u autistl Casté a pro okoli ndpadné. Jako motorické
manyrismy oznacujeme volni stereotypni, opakujici se pohyby rukou, prsti nebo i celého
téla nemajici zadny zfejmy ucel. Mlze se jednat o kratké tiepavé i kroutivé pohyby rukou
a prstl, poklepavani, otdceni, tfepani spojené s manipulaci s pfedméty, nastavovani rukou
do zvlastnich pozic, kyvani trupem, pietdeni z boku na bok, poskakovani, toceni se kolem
vlastni osy a dal$i. Objevuji se Casto pfi emocnim rozruseni — pifi radosti, v situacich
nepohody, stresu nebo tzkosti. Slouzi patrné k uvolnéni napéti nebo k vyplnéni volného
Casu. U &asti déti se vyskytuje hyperkinetickd symptomatika (hyperaktivita, impulzivita),
kterd vyzaduje farmakoterapeutickou intervenci.

Zajmy autistickych osob jsou odliSné predevSim ve vysoké mite zaujeti,
neodklonitelnosti, ulpivavosti, stereotypii a repetitivnosti. Nékteré jsou vyrazné odlisné od
zajmu vrstevnikid — Casty byvd zdjem o neZivé, mechanické predméty (napf. dopravni

systémy a prostfedky, odpadni systém) a ne o spoleCenské, interaktivni koni¢ky a hry
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s vrstevniky (Lewis, 1996; Wiener, 1997; Sadock a Sadock, 1999). Autistické déti maji
tendenci rizné predméty hromadit a jejich vyhozeni nebo odebrani nesou velmi tikorné.

5. Jiné ndpadnosti

Kognitivni schopnosti autistickych osob jsou rozvinuté nerovnomérné, nékteré z nich
mohou dosahovat az geniality (tzv. ostravky specidlnich schopnosti) kontrastujici
s celkovou nizkou udrovni praktickych schopnosti. Lze je pozorovat asi u 10% autista
(Sadock a Sadock, 1999). Howlinovad se spolupracovniky uvadi, Ze rodice aZ tfetiny
autistickych déti referuji o jejich zvlastnich schopnostech (Rutter, 2011). Jednd se o
vyjime¢nou mechanickou pamét’ se schopnosti memorovat presné fady nezazivnych udaja
(telefonni c¢isla z telefonniho seznamu, zastdvky v jizdnim fadu aj.), matematické
schopnosti provadét zpaméti slozité pocetni tkony, malifské nebo hudebni schopnosti

spocivajici ve vérné reprodukci obrazu ¢i melodie po jediném shlédnuti ¢i poslechu apod..

Vysoce funk¢ni autismus

Pojem vysoce funk¢ni autismus (high functioning autism, HFA) byl v minulosti
uzivany pro popis déti, které mély klasické autistické piiznaky v raném véku, ale jejich
kognitivni schopnosti béhem pozdéjsiho vyvoje vedly k vyssi inteligenci a lepSimu
socidln¢ ptizplisobivému chovani oproti détem s détskym autismem. Zatimco Aspergeruv
syndrom je jako samostatnd diagnostickd jednotka uveden v obou zdkladnich
diagnostickych manudlech (MKN-10 a DSM-IV), termin vysoce funk¢éni autismus neni
oficidln¢ zahrnut do klasifikace. Typicky détsky autismus je asi v 75% ptipadl spojen
s mentalni retardaci rtizného stupné. Vysoce funk¢ni autismus diagnostikujeme u osob,
které spliuji kritéria pro détsky autismus, ale autistické pfiznaky nejsou tak zdvazné.
Soucasné se jejich inteligence pohybuje nejmén¢ v pdsmu podpriméru (IQ nad 70) a

disponuji adekvatni slovni zdsobou, 1 kdyZ jejich schopnost u¢eni a porozuméni zaostava
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za stejné¢ starymi normdlné¢ se vyvijejicimi détmi. Déti s HFA zpravidla neumi v feci
vyjadiit své emoce a maji problémy s interpretaci neverbalnich podnéti od jinych osob

(Attwood, 2003b).

Atypicky autismus

Podle MKN-10 miiZe byt autismus atypicky bud’ pokud jde o v¢€k, kdy vznikl, nebo
pokud jde o symptomatiku, popiipad¢ je atypické oboji. V prvnim piipad¢ ditéte s
atypickym autismem miiZe byt odliSnost ve vyvoji patrnd azZ po tfetim roce veku, ale
symptomatika v klicovych oblastech jako vzdjemnd socidlni interakce, komunikace a
omezené, opakujici se a stereotypni vzorce chovani, z4jmi a aktivit (autisticka tridda) jsou
naruSeny stejné jako u détského autismu. V druhém piipadé atypické symptomatiky je bud’
naruseny vyvoj ve vSech tiech oblastech autistické triddy, ale zptisob vyjadieni, hloubka a
intenzita symptomil nenapliuji diagnosticka kritéria, nebo jedna z klicovych oblasti neni
vyrazn¢ abnormalni. Diagnostickd jednotka Atypicky autismus je zahrnuta pouze v MKN-
10, americkd klasifikace DSM-IV pouzivd terminu Pervazivni vyvojovd porucha
nespecifikovand (PDD-NOS). Tato porucha je pravdépodobné dosti Castd, ale velmi malo
prostudovand pravé kvuli své heterogenit¢ a neptesné definici (Volkmar a kol., 1998).
Atypicky autismus muzeme také diagnostikovat u osob s tézkou nebo hlubokou mentalni
retardaci vykazujicich autistické symptomy. Jejich mentalni v€k je natolik nizky, Ze mira
komunikacniho nebo socidlniho deficitu nekontrastuje s projevy obvyklymi pro mentalni

retardaci (Thorova, 2006).

Aspergeriv syndrom

Aspergertiv syndrom byl poprvé zahrnut do oficidlniho klasifika¢niho systému v roce

1984 a nahradil tak termin zavedeny Hansem Aspergerem — autistickd psychopatie (Wing,
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1981). Tato porucha autistického spektra se v literatufe popisovala pod riznymi néazvy,
jako naptiklad schizoidni porucha, schizotypni porucha osobnosti v détstvi nebo atypicky
vyvoj (Bennett a kol., 2008), neZ do klinické praxe prosadila Lorna Wingov4 v roce 1981
termin Aspergeriv syndrom. Klinicky ma mnoho spolecného s autismem, piedevSim s
vysoce funkénim typem. Dosud se vedou spory o tom, jaky je vztah mezi Aspergerovym
syndromem a autismem. Jak MKN-10, tak DSM-IV Kklasifikuji Aspergertiv syndrom
odd€len¢ od autismu, i kdyz diagnostickd validita rozdilu mezi obéma jednotkami je
problematickd. Ob¢ klasifikace zakladaji rozdil mezi autismem a AS predevSim na drovni
kognitivniho (hodnota IQ) a feCového vyvoje. Podle Americké psychiatrické asociace je
Aspergeriiv syndrom charakterizovdn nepfitomnosti klinicky signifikantniho naruseni
kognitivniho vyvoje a vyvoje fe¢i. OdliSeni obou diagnostickych jednotek je nejdirazng;ji
postaveno na nepiitomnosti opozdéni vyvoje feci u AS

Z kontinudlniho sledovani déti zkuSenymi Iékaii vime, Ze klinicky obraz
pervazivnich vyvojovych poruch ¢i poruch autistického spektra se miize modifikovat
v prubéhu vyvoje. Dité¢ diagnostikovdno jako autistické nebo majici vysoce funkéni
autismus muZe byt v pozdé€jsi fazi vyvoje preklasifikovdno na osobu s AS (Atwood, 1998;
Gillberg, 1998). V rozporu s klasifikaci DSM-IV je také zkuSenost klinickych lékafil, Ze
pokud dit¢ spliiuje diagn6zu jak pro détsky autismus, tak pro Aspergeritv syndrom, dostava
diagnézu AS (Mahoney a kol., 1998). Naproti tomu se mnozi lékafi mohou dostat do
nepiijemné situace, pokud pouze urcité specifickd diagndza zajisti ditéti piistup k potfebné
péci. V nékterych zemich jsou sluzby, jako je naptiklad asistence ve Skolnim zafizend,
statni podpora pro rodi¢e nebo moZnost pojistného kryti piistupné pouze tehdy, ma-li dité
diagnézu détského autismu. Lékaii tak mohou ditéti stanovit méné pifesnou diagndzu

autismu namisto vystizn¢j$iho AS.
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1. Vék zacatku

Déti s AS byvaji pozdéji identifikovany jako problematické a také pozdé&ji
diagnostikované — podle studie Howlinové a kol. z roku 2000 dokonce primérné az ve
veéku 11 let (déti s typickym autismem mély priimérny vék stanoveni diagnézy 5 let).

2. Abnormality v socidlni interakci

Osoby s AS jsou neobratné v socidlnich vztazich, jednostranné reaguji na vrstevniky,
problematicky chdpou city druhych lidi a jsou k nim lhostejni (Szatmari a kol., 1989). Lidé
s AS jsou typicky motivovani k interakci s ostatnimi lidmi, ale dostdvaji se do socidlni
izolace, protoze jejich komunikacni styl je znacné odliSny a zvlastni. K ostatnim lidem
véetnd vlastni rodiny se chovaji formélng, s odstupem. Casto se obraceji na druhé, jen kdyz
potiebuji uspokojit své potieby. Déti se obtizné zapojuji do kolektivu vrstevnikli, problémy
se vyskytnou vétSinou uz v mateiské Skole. Nechdpou pravidla spolecenského chovani,
kterd jsou jinym lidem srozumitelnd automaticky. Humor nebo ironii berou doslovné, coz
vede Casto k problémovému chovani. Navazuji velmi téZce pratelstvi. Obtizné chipou
potfeby jinych lidi, chybi jim Casto empatie, piisobi sebestfedné. Maji omezenou schopnost
vyjadiit vlastni pocity, jsou nachylni k sebepodceniovéani, odsuzovani a hledani chyb na
vlastni osobé. U nékterych je naopak patrna absolutni nekriticnost vaci vlastni osobg,
zdUraziiovani nadpramérné inteligence, bezohlednost vi¢i rodinnym piislusnikiim
(Woodbury-Smith a Volkmar, 2009; Thorové, 2006).

3. Abnormality v komunikaci a hie

Osoby s Aspergerovym syndromem nemaji ve vétSin¢ piipadii opozdény vyvoj feci,
pfesto nalézdme v feci zvlaStnosti. DéEti se uci mluvit jakoby zpaméti, recituji bésnicky,
pasdze z knih nebo tryvky z pohddek. Jejich fe¢ je mechanickd, Sroubovitd a formalni,
odpovidajici svym charakterem spie fedi dospé&lého. Casto fe¢ neodpovidd socidlnimu

kontextu situace, mohou vykiikovat nesouvislé véty, ulpivaji na tématech bez zdjmu o
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odezvu posluchace, Ipi na piresném vyjadfovani nebo vyzaduji spoluprici pti verbalnich
ritudlech. Obtizn¢ formuluji odpovédi na otdzky a strukturuji sviij fecovy projev.

4. Abnormality v chovdni a zdjmech

Schopnost ovladat vlastni chovani je u déti s AS sniZend, maji sklony k ndladovosti a
vyskytuji se u nich obtiZzné kontrolovatelné zachvaty vzteku i ve vy$$im véku. Casté byva
problémové chovani, obtizné snasi zmény v navyklém fadu a rutiné. Ritualizované chovani
se vyskytuje jak viici sobé¢, tak vici svému okoli. Zajmy jsou izké a ulpivavé, nejCastéji se
tykaji vSeho, v ¢em lze vystopovat néjaky fad nebo prvky opakovéni. Jak intenzita, tak
obsah zdjmi odliSuje déti a adolescenty s AS od jejich vrstevnikii (Woodbury-Smith a
Volkmar, 2009). Mezi oblibené zajmy patii dopravni prostfedky, pocitace a programovdind,
vesmir, pfiroda a zvitata, mapy, dopravni znacky a znaCky aut, encyklopedie, historie,
technickd schémata a navody, ¢isla, shromazd’ovani faktd, kreslen{ stejnych témat. Casté je
opakovani riiznych textd, poucek a reklam. V retrospektivni analyze ptipadii popsanych
Hansem Aspergerem a jeho tymem (Hippler a Klicpera, 2003) byl u 82% klinickych
piipadt popsan specificky zdjem. Na druhou stranu mohou byt lidé s AS nadani v riznych
oblastech, napft. literarni, v pamétovych dovednostech, vlogickém a matematickém

uvazovani (Thorova, 2006).
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1.4. Diagnostika a komorbidita

Diagnostika

Samotné stanoveni diagndzy a miry zdvaZnosti postizeni pouze pomoci prostého
klinického hodnoceni je malo pfesné. Hraje zde roli, Ze se jednd o poruchy, se kterymi
neptichdzi 1ékatfi a psychologové mimo specializovana centra Casto do kontaktu. Pfi
klinickém vySetfeni se opirdme o pozorovani ditéte a o kontakt s nim, kliCové jsou
anamnestické tdaje rodiny o ndstupu pfiznakli a vyvoji onemocnéni. Detailni voditka
poskytuji kritéria MKN-10, a to pfedevSim ve své verzi pro vyzkum (MKN-10, 1996). Pro
presngjsi hodnoceni autistickych projevii (jakoZto i pro ndsledné sledovani vyvoje
postiZzeni) existuje fada standardizovanych diagnostickych ndstroji, které se jiz staly
rutinni ¢asti vySetfovaciho a hodnoticiho procesu (Rutter a Taylor, 2002). Tyto ndstroje
samotné netvoii diagndzu, ale dopliuji a zpfesnuji podklady pro ni.

V soucasnosti je u nds vibec nejvice uzivana pomérn¢ jednoduchd observacni Skdla
CARS (Childhood Autism Rating Scale), jejiZz administrace trvad pfiblizn¢ pil hodiny.
Velmi podrobnym strukturovanym interview s rodi¢i (nebo pecovateli o dit¢) je ADI-R
(Autism Diagnostic Interview — Revised). Doba potiebna k jeho administraci se pohybuje
okolo 3 hodin. Tento nastroj je uzivan i v Ceské republice nékterymi pracovisti zejména

vvvvvv

pro vyzkum nebo k posouzeni nejslozitéjSich piipadl. Vibec nejsofistikovanéjSim a
observacni Skdla ADOS (Autism Diagnostic Observation Schedule). Jeji provedeni trva
pfiblizn¢ hodinu. Tzv. zlatym diagnostickym standardem je klinické vySetfeni
kombinované s ADI-R a ADOS (Woodbury-Smith a Volkmar, 2009). Schéma
diagnostického procesu uZivaného na nékterych pracovistich v Ceské republice, véetnd

dalsich Iékaiskych a laboratornich vySetfeni, shrnuje graf ¢. 1 pfevzaty se svolenim autor

31



z Hrdlicka a Komadrek (2004). Je tfeba zdlraznit, Ze za stanoveni diagndzy musi nést
kone¢nou odpovédnost 1ékat — deétsky psychiatr. Ostatni odbornosti 1ékai'ské i nelékatské

na postupu vysetiovani autistickych pacientli spolupracuji pod jeho koordinaci.
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Graf 1: Diagnostika détského autismu (DA) (podle Hrdlicka a Komarek, 2004)
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Diferencialni diagnostika

Diferencidlni diagnostika vymezuje jednak jednotlivé poruchy autistického spektra
v ramci pervazivnich vyvojovych poruch (Pervasive Developmental Disorders, PDD),

jednak proti jinym psychiatrickym porucham s podobnou ¢i ptibuznou symptomatikou.

1. Pervazivni vyvojové poruchy

Diferencidlni diagnostika jednotlivych PAS je obtiznd nejen proto, Ze chybi
biologické markery, které by umoznily jednoduché rozliSeni. Vyjimkou v rdmci PAS je
Rettliv syndrom, u kterého dokdzeme pomoci genetické analyzy odhalit patologicky gen.
Ani tato metoda vSak neni stoprocentni (Hrdlicka a Dudova, 2007). Tabulka ¢. 2 ukazuje

zékladni rozdily mezi PDD navzijem (pfevzato se svolenim autort z Hrdlicka a Komaérek,

2004).
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Tab. 2: Rozdily mezi jednotlivymi pervazivnimi vyvojovymi poruchami

(Hrdlicka a Komarek, 2004)

Znak Détsky Aspergeriv | Rettiv Jina dezintegr. | Jiné PDD
autismus syndrom syndrom porucha

VEk pfi 0-3 >3 0,5-2,5 >2 Rizné

rozpoznani (roky)

Pohlav{ M>7Z M>7Z Z M>7Z M>7Z

Inteligence MR - podprimér — | zdvaznéjsi | zdvaznéjsi MR | MR —
norma norma MR norma

Regrese nekdy ne ano ano vétSinou

ne

Komunika¢ni pievaziné dobré velmi Spatné | velmi Spatné Razné

schopnosti omezené

Socidlni velmi Spatné zavisi na velmi Spatné Riizné

schopnosti Spatné veéku

Omezené zajmy | rizné ano nevalidni nevalidni rys | Razné

rys

Rodinnd malokdy casto ne ne ?

anamnéza

podobnych obtizi

Vyskyt epilepsie | béZny ne velmi Casty |bézny ?

Prognéza rizna vétSinou velmi Spatnd | velmi Spatnd Razna

dobra

PDD - pervazivni vyvojova porucha, M — muzi, Z — Zeny, MR — mentélni retardace
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Diferencialni diagnostika Aspergerova syndromu s vysoce funkcnim autismem
Aspergeriiv syndrom od vysoce funk¢éniho autismu je uzZivani spontanni fe¢i s pouzivanim
sloves do 36 mésice véku (Bennet a kol., 2008). Pohled zastancii oddéleni DA a AS je
takovy, Ze i pfes podobnost a velmi blizkou piibuznost je Aspergeriv syndrom na jednom
konci poruch autistického spektra a autismus na druhém konci. Odptirci oddélovani
autismu a AS naopak tvrdi, Ze neni rozdil mezi klinickou manifestaci obou jednotek a je
zbytené pouZivat zvlastni oznaleni (Schopler, 1996). Rada studii srovnavala klinické
projevy Aspergerova syndromu s vysoce funkénim autismem. Howlinovd se
spolupracovniky (2003) nasli 26 studii za poslednich 15 let, které piimo srovnavaji jedince
s HFA a AS. Vstupnimi kritérii pro review byl adekvatni popis diagnostickych kritérii a
méfeni 1Q. Clanky obsaZzené v review byly hodnocené podle sledovanych oblasti
zahrnujicich hlavni klinické charakteristiky, pre- a postnatdlni anamnézu, motorické
abnormality, neuropsychologicky a feCovy profil a behaviordlni/psychické poruchy.
Howlinovéa se spolupracovniky uvadi, Ze ¢asné rozdily v jadrovych ptiznacich a deficitech
mezi obéma skupinami se sniZuji s vékem. Celkové méla skupina déti s AS Iépe vyvinuté
verbalni schopnosti bez ohledu na IQ ve srovnani s détmi s HFA. V zavéru review autofi
uvadi, Ze nebyly Zadné jasné rozdily v podilu socidlnich, emocnich a psychiatrickych
potizi, soucasné symptomatice, motorické neobratnosti a neuropsychologickém profilu
mezi obéma skupinami (Howlin, 2003). Macintosh a Dissanayke (2004) uzaviraji svou
systematickou review na stejné téma s tvrzenim, Ze validita Aspergerova syndromu jako
specifické jednotky oddélené od vysoce funkéniho autismu neni jednoznacné ani
potvrzena, ani vyvracena. Konec¢né Frithova (2004) vyvodila z narativné pojaté review, Ze
v behaviordln¢ a neuropsychologicky zamétené literatute je na AS nahliZzeno spiSe jako na

variantu autismu neZ na samostatnou poruchu. Zaroven Frithova uvdadi, Ze diagnéza AS je
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velmi dulezitd pro klinickou praxi, i kdyZ jeji vymezeni oproti dalSim poruchdm
autistického spektra se zda nedostateCné definovano. PiestoZe od zahrnuti Aspergerova
syndromu do klasifika¢niho systému DSM-IV dramaticky narostla jeho diagnostika jak u
déti, tak u dospélych (Rosenberg, 2009), byl v piipravovaném diagnostickém a
statistickém manudlu DSM-V Aspergeriiv syndrom zahrnut spole¢né s détskym autismem
a pervazivni vyvojovou poruchou jinak nespecifikovanou do nove vytvoiené diagnostické
kategorie Poruchy autistického spektra (Happé, 2011).

Shrneme rozdily mezi AS a HFA z hlediska prevalence, intelektovych a fecovych
schopnosti, motorické obratnosti, autistickych ptiznakl a prognézy.

Prevalence: Posledni konsenzudlni tdaje o prevalenci DA se pohybuji kolem
13/10 000, u AS kolem 2,6/10 000. Prevalenci HFA lze odhadnout na piiblizné
3,25/10 000. U osob s AS je vyssi rodinny vyskyt poruchy (obzvlasté u otcit), neZ u osob
s HFA (Gillberg, 1998).

Intelektové schopnosti: Aspergeriv syndrom ani vysoce funkéni autismus by nem¢l
byt diagnostikovéan u pacientti s IQ nizSim nez 70. Lidé s AS maji vyssi celkové skore IQ a
verbalni 1Q nez lidé s HFA. N¢které studie nalezly i lepsi vykon ve skupiné pacientl s AS
proti pacientim s HFA pfi testovani teorie mysli nebo exekutivnich funkci (Hrdlicka a
Komirek, 2004). Studie Klina a kol. z roku 1995 prokdzala u déti s AS a HFA odlisSny
neuropsychologicky profil, naopak dalsi studie pouzivajici neuropsychologické testovani
tento vysledek nepotvrdily (Manjiviona a Prior, 1999; Miller a Ozonoff, 2000; Ozonoff a
kol., 2000).

Redové schopnosti: podle ustilené koncepce AS jsou fedové schopnosti u této
poruchy intaktni, nékdy dokonce hypertrofované. U AS by se nemélo vyskytovat opozdéni
¢1 naruSeni vyvoje feci pred 3. rokem Zivota. Prvni slova by se tak u nich méla objevit pred

druhym rokem veéku a véty s komunikacnim obsahem pred tfetim rokem véku. U osob
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s HFA ma byt naopak vyvoj feci a fe¢ obecné vzdy naruSena. Mnozi odbornici ale tvrdi, Ze
opozdény vyvoj fe¢i nevylucuje diagnézu AS. Ve véku 5 let by vSak déti s AS mély mluvit
plynule (Eisenmajer a kol., 1996).

Motoricka neobratnost: bézné byva popisovdna u pacientii s AS a je také soucdsti
diagnostickych kritérii MKN-10, neni vSak podminkou diagnézy a v klasifikaCnim
systétmu DSM-IV pfitomna neni. Motorické manyrovani je vice spojovano s HFA
(Gillberg a kol., 1991). Ve studiich Ghauziddina a kol. se motorickd neobratnost u starSich
déti s HFA a AS vyskytovala rovhomérné. To naznacuje, Ze na rozdil od mensich déti, kde
muze byt motorickd neobratnost diagnostickym voditkem, u starSich déti ztraci tento rys
diagnostickou hodnotu (Hrdlicka a Komarek, 2004). U déti s AS se také méné vyskytuje
zaujeti urcitou ¢asti predmétu.

Autisticka symptomatika: AS je charakterizovan stejné jako autismus kvalitativnim
narusSenim socidlni interakce. Socidlni izolace u nich na rozdil od osob s HFA nebyva ¢asto
vysledkem nezdjmu o druhé, protoZe mohou touZzit mit ptatele a intimni partnery, je pro né
ale nesnadné kvalitniho socidlniho zapojeni dosdhnout. Svou odliSnost i socidlni izolaci si
uvédomuji. Neobvyklé stereotypni zdjmy a konicky byvaji u AS propracovanéj$i nez u
HFA, obecné jsou mén¢ abnormalni, ale vékové nepfiméiené (Klin a kol., 2000). Proto je
nemohou sdilet se svymi vrstevniky, coz vede k prohlubovéni socidlni izolace. Tyto
ohraniené zdjmy zabiraji hodné Casu ditéte a jsou Casto spojovany se shromazd’ovanim
informaci a faktu.

Prognéza: Jak jsme jiz uvedli, déti s AS byvaji pozd¢ji identifikovany jako
problematické a také pozdéji diagnostikované. Pribyva diagnostikovanych dospélych osob
s AS, ktefi se o této poruSe dozveédeli nejcastéji pomoci internetu a sami sebe identifikovali

jako postiZené jedince. Progn6za AS je obecné povazovéna za lep$i nez u pacienti s HFA.
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Na rozdil od HFA se u lidi s AS castéji objevuji suicidalni myslenky a chovani, atypické
deprese a zavislost na alkoholu (Hrdlicka a Komérek, 2004).

Citova vazba (attachment): v raném détstvi mizeme odliSit AS od HFA také na
zéklad¢ vzorct spojenych s vazbou na matku. Déti s AS Castéji projevuji adekvatni vazbu
vuci rodinnym piisluSnikiim a navazuji kontakty s vrstevniky, i kdyz ¢asto nepfimétenc a
nevhodné. U déti s autismem vcéetné HFA je vazba na rodinné piislusniky vice atypicka a
pro Sir$i socidlni fungovani je typické staZeni a lhostejnost (Klin a Volkmar, 1997).

Adaptivni chovani a sebeobsluha: diagnostickd kritéria DSM-IV popisuji osoby
s AS jako osoby bez Kklinicky vyznamného zpozdéni ve ve€ku odpovidajicich
sebeobsluznych ¢innostech a adaptivnim chovani. Klinickd zkusSenost ukazuje, Ze rodice,
zejména matky, Casto musi upominat déti a dospivajici s AS a radit jim v oblasti
sebeobsluhy a schopnosti bézného denniho Zivota. Toto upomindni se nejcastéji tyka
dodrZzovéni osobni hygieny, oblékani a strukturovani Casu. Lékafi z praxe také uvadéjiiu
pacientl s AS vyrazné problémy s adaptivnim chovanim, predevs§im pokud se tyka projevl
a zvladani zlosti, dzkosti a vykyvl v ndladach (Attwood, 2003a). Jak osoby s AS, tak

s HFA maji prospéch ze stejnych na chovani zamétfenych terapeutickych programti.

2. Jiné psychiatrické poruchy

Tabulka ¢. 3 shrnuje piipadné poruchy, které ptichdzeji v tvahu v psychiatrické
diferencidlni diagnostice DA (Hrdlicka a Dudov4, 2007). Zéikladem je rozbor
psychopatologie, pouZziti posuzovacich Skdl (napf. CARS) a/nebo strukturovaného
rodi¢ovského interview (napt. ADI-R), coz vétSinou staci k vylouceni specifické autistické

//////

zacCatkem.
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Tab. 3: Psychiatricka diferencialni diagnostika détského autismu

Mentalni retardace

Schizofrenie s asnym zacatkem

Demence v détstvi

Specifické vyvojové poruchy teci a jazyka

Elektivni mutismus

Socidlni tzkostna porucha v détstvi

Obsedantné kompulzivni porucha

Poruchy se stereotypnimi pohyby

Hyperkinetické poruchy

Mentalni retardace (MR) je komorbidni diagnézou s DA asi v 75% ptipadi
(Wiener, 1997; Sadock a Sadock, 1999). Nejcastéji se autismus poji se stiedné téZkou
mentdlni retardaci. Protoze se nckteré piiznaky prevazné t€Zké a hluboké mentdlni
retardace a détského autismu mohou prekryvat (plochd emotivita, odpor ke zméndm,
bizarni odpovédi na externi podnéty a predevSim stereotypie - Wiener, 1997), jiz
diagnosticka kritéria MKN-10 pro détsky autismus upozoriiuji na moZznost, Ze symptomy
pfisuzované autismu lze pricist mentdlni retardaci, s nékterou pfidruZenou poruchou emoci
nebo chovani. Rozdily mezi autistickymi a mentaln¢ retardovanymi détmi byly predmétem
mnoha vyzkumu. Bylo napiiklad zjiSténo, ze déti s autismem maji vEtsi potize chdpat

projevy emoci, jako je pratelské uchopeni kolem ramen, soucit, pohlazeni (Thorova, 2006).
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Dé&ti s mentdlni retardaci jsou Casto dosti sociabilni a mohou komunikovat mimikou a
gesty, ¢imz dokaZzi nahradit i chyb¢jici fe€ (to je u autistl neobvyklé). U déti s dalSimi
handicapy, jako je postizeni zraku ¢i sluchu, je rozliSeni velmi obtiZzné. Pomoci mlize az
longitudindlni sledovani vyvoje poruchy v jejim vyvojovém kontextu (Volkmar a kol.,
1999). Vysledky kognitivnich testli jsou rozdilné u osob s autismem a mentélni retardact,
coz se tykd nejvice osob s vysoce funkénim autismem, kde je na rozdil od mentalné
retardovanych struktura inteligence vyrazn¢ nerovnomeérné rozlozena (diskrepanec mezi
urovni verbalniho a neverbalniho 1Q).

Schizofrenie s velmi ¢asnym zafatkem se na rozdil od autismu neprojevuje
v prvnich letech Zivota (u DA je pozadovan zacatek piiznakl pfed 3. rokem Zzivota). To
neplati u atypického autismu, kde se pfipousti moznost za¢itku symptomu po tietim roce
veéku. Pred 6. rokem Zivota je diagndéza schizofrenie nepravdépodobnid (AACAP official
action, 1997). V jejim ptedchorobi je pfitomno obdobi normdlniho psychomotorického
vyvoje, coz u DA Casto chybi. Zasadni je ptitomnost specifickych psychotickych ptiznak,
jako jsou bludy a halucinace, u schizofrenie s casnym zacatkem (Volkmar a Cohen, 1991).
Kognitivni schopnosti u schizofrenie nejsou alesponl zpocatku naruseny. Pacienti
sautismem mohou pozd€ji onemocnét schizofrenii jako komorbidni poruchou,
pravdépodobnost odpovida vyskytu schizofrenie v populaci — kolem 1% (Volkmar a
Cohen, 1991; Volkmar a kol., 1999).

Demence v détstvi jsou velmi vzacné, etiologicky nachdzime jasné definované
postizeni centrdlni nervové soustavy (napiiklad hypoxické postizeni, uraz hlavy,
encefalitida, zvlasté herpetickd apod.). Odliseni vici PDD nebyva slozité. Pii zcela raritni
koincidenci obou poruchy by byla diferenciélni diagnéza velmi obtiZna.

Specifické vyvojové poruchy reci a jazyka. Jak expresivni, tak receptivni porucha

fe¢i maji s DA spolecny pfiznak opozdéni vyvoje tvorby a porozuméni feci. Chapani,
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vyjadiovéni fe¢i nebo oboji je u téchto poruch vyrazné pod urovni mentdlniho véku. O
expresivni poruse feci mluvime, kdyZ dité kolem 2 rokii neumi jednotliva slova a kolem 3
let nevytvoii véty o dvou slovech. K pozd€jsSim potizim patii omezend slovni zdsoba,
uzivani pouze malého souboru slov, obtiznd volba vhodnych slov nebo substituci slov,
jednoduché vyjadiovani, nezrald skladba vét, nesprdvné uZivani nebo neuZivani
mluvnickych tvart, chyby ve vétné skladbé apod. O receptivni poruse fec¢i mluvime, kdyz
dité nereaguje na bézna slova na konci prvniho roku Zivota (za nepfitomnosti neverbalnich
pokynil), md problémy urcit nékolik béznych predméti kolem 18 mésici veéku, nebo
porozumét béZznym, jednoduchym instrukcim kolem 2 let. Pozdé&ji maji déti problémy s
chapanim gramatické struktury (negativa, otdzky, komparativa) a nejsou schopny chapat
jemngéjsi slozky feci jako je ton hlasu, pohyby pfi feci apod. Na rozdil od DA se vSak déti
s vyvojovou poruchou feci snazi kompenzovat postizeni neverbdlni komunikaci. Také se u
nich nevyskytuji abnormdlni zjmy a chovani typické pro autismus (Wiener, 1997; Hort a
kol., 2000; Hoschl a kol., 2002).

Pro elektivni mutismus je typické, zZe dit¢ odmita mluvit bud’ jen v n¢kterych, nebo
ve vech socidlnich situacich, i kdyZ je schopné mluvit a rozumét mluvené fe¢i. Casto
komunikuje alespont mimikou, kyvanim hlavy, gesty. Stejné jako u ptfedchozich poruch v
chovani ditéte s elektivnim mutismem nejsou pfitomny typické autistické abnormality
(Wiener, 1997; Hort a kol., 2000; Raboch a Zvolsky, 2001). Pro diferencidlni diagnostiku
je dualezity vyvoj ditéte pfed vznikem mutismu, nalezeni situaci a osob, na které je
mutismus vazan a komplexni posouzeni behaviordlnich projevi ditéte. Elektivni mutismus
napiiklad jako reakce na Sikanu v détském kolektivu se miiZe vzdcné vyskytnout jako
komorbidni porucha i u déti s DA.

Socialni tuzkostna porucha v détstvi je typickd stdlou piitomnosti uzkosti

v socidlnich situacich, pii kterych se dité setkdvad s nezndmymi lidmi, vcetné vrstevniki, a
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projevuje se vyhybavym chovanim vuci nim. Zaroven ma dit€¢ dobré socidlni vztahy se
zndmymi osobami, jako jsou c¢lenové rodiny nebo vrstevnici, které dobfe znd. Jind
»autistickd™ psychopatologie se u nich neobjevuje. Socidln¢ uzkostnd problematika se
podle diagnostickych kritérif objevit pied dovrSenim Sestého roku Zivota ditéte (Hort a kol.,
2000; Raboch a Zvolsky, 2001). Autistické déti se nezajimaji o socidlni interakce bez
rozdill a toto naruseni se u nich objevuje mnohem dfive.

Pritomnost ritudld je spole¢nd pro détsky autismus a obsedantné kompulzivni
poruchu (OCD). Jak komunikacni, tak socidlni a emocni schopnosti zistavaji u OCD
intaktni, stejn¢ tak ndstup pfiznaka poruchy je odlisSny. U autistickych déti se popisuje
vyskyt ritudlti v 68%, ,,kvaziobsedantni* chovani v 80% a obtiZe s adaptaci na nové situace
v 74% piipadd (Wiener, 1997). V kontrolované piipadové studii McDougla a
spolupracovnikit z roku 1995 bylo zjiSténo, Ze autisté méli oproti OCD pacientim
vyznamn¢ mén¢ myslenek s agresivnimi, kontamina¢nimi, sexudlnimi, religioznimi,
symetrickymi a somatickymi obsahy a také méné zaujeti pro uklizeni, kontrolovani a
pocitani.

Poruchy se stereotypnimi pohyby, piedev§sim Tourettlv syndrom, maji se
symptomatikou DA podobné stereotypni pohyby a ritualistické a kompulzivni chovani.
Absence jiné psychopatologie podobné DA a jind vyvojovd anamnéza jsou pro
diferencidlni diagnostiku kli¢ové.

Hyperkinetické poruchy fadime také k vyvojovym poruchdm, ale jiného typu
vyvojové patologie neZ pervazivni vyvojové poruchy. Rozdilné jsou jak hlavni ptiznaky,
tak ndstup poruchy, pribéh a prognéza (Accardo et al., 2000). Presto hyperkinetické
poruchy n¢kdy byvaji chybnou prvni diagnézou ptredevsim u pacientii s vysoce funkénim
autismem a Aspergerovym syndromem (Klin a kol., 2000). Cdst pacientii s pervazivnimi

vyvojovymi poruchami vykazuje klinicky vyznamny hyperaktivni syndrom (Accardo a
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kol., 2000) a ptekryvajici se symptomatika DA a hyperkinetické poruchy muze vést
k faleSn¢ pozitivni diagnéze. Hyperaktivita piesto neni uvddéna mezi kritérii MKN-10
nebo DSM-IV pro DA ¢i jinou PAS, zéarovenl ani jeden z diagnostickych manudla
nepfipousti diagnostikovat soucasné¢ DA a hyperkinetickou poruchu (respektive ADHD -
Poruchu s deficitem pozornosti a hyperaktivitou dle amerického ndzvoslovi DSM-IV).
V klinické praxi se hyperaktivita u PAS 1é¢i podobné jako hyperaktivita v ramci

hyperkinetické poruchy.

Diferencidlni diagnostika Aspergerova syndromu je vzhledem k pozdéjsimu véku
rozpoznani poruchy a absenci opozdéni vyvoje fe¢i fe€i odliSnd od détského autismu
s vyjimkou schizofrenie s Casnym zacatkem, obsedantn¢ — kompulzivni poruchy a
hyperkinetické poruchy, které byly podrobnéji zminény jiz v diferencidlni diagnostice DA.
Nejcastéji diferencidln¢ diagnosticky zvazované psychiatrické poruchy u AS v détstvi i

dospélosti shrnuje tabulka €. 4.

Tab. 4: Diferencialni diagnostika Aspergerova syndromu

Schizofrenie

Dysharmonicky vyvoj osobnosti

Porucha osobnosti (schizoidni, anxiozni, anankasticka)

Obsedantné¢ kompulzivni porucha

Schizotypni porucha

Deprese

Hyperkinetickd porucha
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Dysharmonicky vyvoj osobnosti diagnostikujeme jiz v détském véku, poruchy
osobnosti v dospé€losti. Schizoidni vyvoj ¢i porucha osobnosti se projevuje relativni
socidlni izolaci, u osob s AS je obecné socidlni deficit hlubsi a pervazivnéjsi. Zajmy
mohou byt omezené, ale ne tak tzce vyhranéné a idiosynkratické jako u lidi s AS.
S anxiozni poruchou osobnosti je shodnd tendence k sebepodhodnocovani, lidé s touto
poruchou osobnosti se ostatnim vyhybaji ze strachu pied kritikou a odmitnutim. U
anankastické poruchy osobnosti nalézdme perfekcionismus, rigiditu, socidlni formalnost a
nadmérné zabyvani se pofddkem, seznamy, detaily a pravidly, deficity v socidlni a
komunikac¢ni oblasti souvisi tzce s touto charakteristikou a nemaji obecny presah. Celkoveé
je u pacienti s poruchami osobnosti v porovnani sosobami s AS mdélo vyznamna
anamnéza a mensi pervazivita symptomatiky (Thorova, 2006).

Hranice mezi schizotypni poruchou a AS je obcas nejasnd, spoleénych symptomt je
celd tada, napiiklad abnormdlni chovéni, zvlaStni a opakujici se zdjmy, sklony
k socidlnimu stazeni, obfadnd fe¢, neschopnost navéazat a udrzet pratelstvi, socidlni uzkost.
Schizotypni symptomy jako jsou bludy a halucinace, Ziva bizardni fantazie, prevtélovani
do jinych osob nebo zvitat, interakce s neexistujicimi bytostmi se mohou ojediné€le objevit
jiz v ptedSkolnim ¢i mladsim Skolnim véku, typiCtéjsi je jejich rozvoj az v puberté a
adolescenci. Tyto piiznaky vétSinou sldbnou a postupné odeznivaji, primarni zustava
diagnéza poruchy autistického spektra. Obecné je u schizotypnich poruch vyssi riziko
rozvoje schizofrenie, kterd je také castéji pifitomna v rodinné anamnéze (Erlenmeyer-
Kimling, 2000).

Deprese se projevuje podobné jako AS socidlni odtaZitosti, nezdjmem o komunikaci,
malou schopnosti pfiméfen¢ emocné reagovat. Nicméné chovani v predchorobi a vyvojova
anamnéza diagnézy od sebe odliSi (Thorovd, 2006). Nckteti autofi zminuji u AS tzv.

obecny depresivni styl uvazovani, pro ktery je typicky pesimismus, predvidani selhavand,
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pocit bezmoci, pasivita, ukiivdénost. Ve studii Barnhillové a kol. (2001) zkoumajici 33
adolescentli s AS byl tento depresivni zplisob uvazovani pifitomen u jedné tietiny z nich,
zatimco klasickd depresivni symptomatika pouze u 9 %. Piesto 70 % pacientti ve studii
uzivalo antidepresiva. Autofi studie tak usuzuji na to, Ze specifickd 1écba kontroluje

depresivni symptomatiku, ale neovlivni atribu¢ni styl uvazovani.

Komorbidita

Nejcastéjsi psychiatrickou komorbiditou u détského autismu je mentdlni retardace
(MR), a to asi v 75% ptipadu, piicemz byva upiesiiovano, ze asi 30% autistickych pacienta
spadd do pasma mirné a stiedn¢ tézké MR a 45% do pasma téZké a hluboké MR (Wiener,
1997; Sadock a Sadock, 1999). Nejcast€jsi neurologickou komorbiditou je epilepsie
(Hrdlicka a Dudova, 2007). V souCasné metaanalyze byl medidn vyskytu epilepsie
derivovany z dvandcti studii uddvan 16,7%, pti rozmezi 0 — 26,4%. Autofi zdroven
upozornili, Ze u bézné populace je vyskyt epilepsie mnohem nizsi: 2 - 3% (Volkmar a kol.,
2005). V jiné metaanalyze, rovnéz z roku 2005, bylo analyzovédno 25 studif z let 1987 —
2000, pouze 8 studii bylo vSak posouzeno jako metodologicky dobie pfipravené (Kagan-
Kushnir a kol., 2005). Bylo konstatovdno, Ze prevalence byla ovlivnéna v&kem
studovaného souboru. Pfi zahrnuti vSech studii byla nalezena prevalence epilepsie
v Sirokém rozmezi 0 — 44,5%. Pokud byly analyzovédny jen metodologicky dobré studie,
pak byla prevalence epilepsie popisovdna vrozmezi 0 - 39,5%. Rizikovymi faktory
epilepsie byly shledany: Zenské pohlavi, zdvaznost kognitivniho postizeni, verbalné¢ —
auditorni agnosie, motorické postiZeni, pfitomnost autistické regrese a rodinnd anamnéza

epilepsie.
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V soucasné dobé¢ je opusténa nékdejsi predstava, ze az Ctvrtina piipadi DA by mohla
byt spojena s definovanym somatickym onemocnénim. Vyskyt takové asociace je nyni
povazovan za niz8i neZ 10% a za empiricky prokdzany pouze u dvou poruch: syndromu
fragilniho X chromozomu a tuber6zni sklerézy (Volkmar a kol., 1999; Tanguay, 2000).

Komorbidita u AS je relativné Casta a zahrnuje jak psychiatrické poruchy, predevsim
deprese a uzkosti, tak somatické potiZe (zachvaty a poruchy spanku). Z dalSich vyvojovych
poruch je zminovan Tourettilv syndrom a ADHD. Zdrojem pro vétSinu studii zabyvajicich
se komorbiditou u AS jsou psychiatrické klinické soubory, ¢emuz odpovidd i diagnostika
postavend vice na klinickém vySetfeni nez na standardizovanych méfenich; data jsou proto
mén¢ piesnd nez je tomu u pacientll s DA (Woodbury-Smith a Volkmar, 2009). V détském
a adolescentnim véku je ¢astd komorbidita jak s poruchami nélady, tak poruchami chovani.
Bipolarni afektivni porucha je zminovana nejen jako komorbidni porucha, ale je také

zaznamenan jeji zvySeny vyskyt v rodindch osob s AS (Klin a kol., 2000).
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1.5. Prubéh a prognéza

Pfiznaky détského autismu jsou nejvice manifestni béhem tietitho az patého roku
Zivota. V dob¢ ndstupu do Skoly, pokud piipadd vzhledem k projeviim poruchy v tvahu,
muzeme u autistickych déti pozorovat ur€ity rozdil mezi vztahem k rodi¢iim a k ostatnim
lidem. Déti s menSim handicapem ziskdvaji urcité komunikacni a socidlni dovednosti
béhem Skolni dochazky (Koenig et al., 2000). V adolescenci mliZeme pozorovat jak
zhorseni behaviordlnich projevi, tak zlepSeni symptomatiky (Rutter, 1970). Vyrazné potize
v riznych socidlnich situacich pretrvavaji i u dosp€lych s PAS, a to i u téch velmi dobfe
fungujicich (Volkmar a Cohen, 1988). Trvale zavislé na rodin€ nebo instituci zistavaji asi
dv¢ tretiny dospélych autistli. Lepsi prognézu spojenou s ¢asteCnou samostatnosti ma
relativné malo osob s autismem. Piedpokladem této samostatnosti je nabidka specidlnich
programi cCasné diagnostiky a intervence, po kterych musi ndsledovat dlouhodobé
niacvikové a edukacni programy (Koenig a kol., 2000; Mauk, 1993). Jak v détstvi, tak
v dospélosti byvaji autisti¢ti pacienti (kvili Spatné komunikaci a porozuméni socidlnim
situacim) obtiZni a té€Zce oSetfitelni pacienti v béZné somatické medicin€. Tim u nich mize
nastat zanedbani riznych zdravotnich problémii.

Pribéh a prognéza Aspergerova syndromu jsou vice sledovany az v poslednich
letech. Ze studie Seltzerové a kol. (2003) vyplyvd, Ze az 20% osob s AS z poruchy
,vyroste®, tj. nespliuje v dospélosti kritéria pro tuto poruchu, a u mnoha dalSich dochazi
ke zlepSeni symptomatiky. Jiné studie sledujici osoby s PAS a normdlni urovni inteligence
ukazuji, Ze ackoliv se u vétSiny z nich objevi zlepSeni v prubéhu cCasu, potize v ramci
komunika¢nich dovednosti, socidlniho pfizptisobeni a samostatného Zivota pretrvavaji do
dospélosti (Woodbury-Smith a Volkmar, 2009). N¢kteti lidé s AS vedou zcela samostatny

Zivot, jejich okoli je Casto povaZzuje za nepraktické, podivinské nebo introvertni. Naopak
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mnoho lidi s AS v bézném Zivoté selhdva. Podle dostupnych studii pfevdzna ¢ast lidi s AS
Zije doma s rodi¢i a nepracuje, mensina si najde praci, ptipadné zalozi rodinu (Thorova,
2006).

Lidé s Aspergerovym syndromem byvaji c¢asto chybné diagnostikovani a
terapeuticky vedeni. Nejcastéjsi mylné diagnézy jsou atypickd schizofrenie, deprese,

schizoidni porucha osobnosti, schizotypni porucha nebo obsedantné-kompulzivni porucha.
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1.6. Terapie

Hlavni metodou k zmiriovani jadrovych piiznaki PAS zlstdvaji nadédle specidlné
pedagogické a behaviordlni intervence (Schopler a Mesibov, 1997; Schopler a kol, 1998).
Psychofarmaka jsou dopliikovou intervenci pro ovliviiovani nékterych problémovych
symptomu. Lze jimi 1éCit behaviordlni poruchy (agresivitu, stereotypie, ritudly), afektivni
poruchy a poruchy spanku asociované s autismem (Rapin, 1997). Uplatiiuje se zde pravidlo
syndromologického ovliviiovani (Hrdlicka a Dudova, 2007), tedy léCebnou taktikou je
ovliviliovat nezdvisle na sobé jednotlivé psychopatologické syndromy (viz tabulka ¢.5 —

piijata se svolenim prvniho autora z Hrdlicka a Dudova, v tisku).

Tab. 5: Farmakologické schéma ovliviiovani autistické symptomatiky

(podle Hrdlicka a Dudova, v tisku)

ritudly, obsese — SSRI

hyperkineticky syndrom, impulzivita — stimulancia, atypicka antipsychotika, clonidin

agresivita, draZzdivost — atypicka antipsychotika, lithium, valproat

sebeposkozovani — aypicka antipsychotika, SSRI, lithium

deprese — SSRI

uzkost — buspiron

poruchy spanku— melatonin

SSRI - selektivni inhibitory zpétného vychytavani serotoninu
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7. klasickych neuroleptik byly ucinény nejvétsi zkusSenosti s haloperidolem a
pimozidem, ovSem zvlast¢ u haloperidolu byla popisovdna vysoka incidence nezadoucich
ucinki, zejména tardivnich dyskinéz. Z atypickych neuroleptik se jako lék volby na
podklad€ rozsdhlych zkuSenosti jevi risperidon, jako druhd volba pak aripiprazol. Z
antidepresiv jsou ucinnd pouze antidepresiva s vyraznym serotoninergnim ucinkem.
Clomipramin se vSak neosvédcil pro zna¢né nezddouci Gc¢inky, dominuji tedy antidepresiva
SSRI. Kladné zkuSenosti byly ucinény s fluvoxaminem, fluoxetinem, citalopramem,
sertralinem a mirtazapinem ze skupiny SNRI (inhibitory vychytdvani serotoninu a
noradrenalinu), v placebem kontrolovanych studiich je pozorovan vyznamny efekt vSak
predevSim u dospélé autistické populace. Z psychostimulancii jsou k dispozici dobré
zkusSenosti s metylfeniditem. K udcinnym intervencim se tadi jesté lithium, valprodt,
clonidin a atomoxetin. Pro ovlivnéni tzkosti a drazdivosti se osveéd¢il buspiron. Podle
dnesnich poznatkli naopak k neicinnym nebo obsolentnim intervencim patii fenfluramin,
naltrexon, imipramin, desipramin, lamotrigin, sekretin, vitaminy a elektrolyty
(magnézium).

Stejné jako v piipadé détského autismu, i u Aspergerova syndromu jsou terapeuticky
nejucinngj$i behaviordlni a edukacni intervence zaméfené na ziskdvani socidlnich
dovednosti, redukci maladaptivnich vzorci chovani a uceni se efektivnéjsi komunikaci.
Podobné jako u DA farmakologicky ovliviiujeme mnoZstvi symptomt jako je nepozornost
a hyperaktivita, ritudly a obsese, agresivita, deprese a uzkost. Spektrum pouZivanych

psychofarmak je totoZné.
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1.7. Soucasné trendy ve vyzkumu PAS

Jak jsme zminovali jiZ v Givodu préace, pocet vyzkumnych aktivit méfeny poctem
publikaci na poli autismu neustdle roste. Jsou zndma samostatnd vyzkumna centra pro
PAS, v zahrani¢i existuji vlddni programy piimo podporujici vyzkumné aktivity ¢i
ukladajici vyzkum v této oblasti, dillezitd je mezindrodni i mezioborova spoluprice. Mezi
nejperspektivnéjsi oblasti vyzkumu u PAS patii podle rGznych zdroji genetické,
zobrazovaci a epidemiologické studie, neuropsychologické testovani, sledovani
biomarkert, imunologicky vyzkum a vyzkum zaméfeny na ovefovani terapii a
vzdélavacich strategii.

Z hlediska nového vyzkumu je zajimavy napiiklad vztah mezi oxytocinem a PAS
véetn¢ mozného terapeutického vlivu na klicové ptiznaky autismu. Dvé prvni prace na
téma ovlivnéni autismu pomoci oxytocinu publikoval Eric Hollander se spolupracovniky
v roce 2003 a 2007. Zjistili, Ze infuze oxytocinu v porovnani s infuzemi placeba vyznamné
snizily frekvenci repetitivniho chovani (Hollander a kol., 2003) a vedly k dlouhodob¢jsimu
zlepSeni (dvoutydennimu) v porozuméni afektivni feci (Hollander a kol., 2007). Dalsi
prace z roku 2010 (Andari a kol., 2010) zjistila, Ze inhalace oxytocinu zvySuje interakce
s jinymi, pocity diveéry a preference a selektivné zvysuje trvani pfimého pohledu z o¢i do
oc¢i. Podle priace Guastella a kol. (2010) intranasélni podani oxytocinu zlepSuje schopnost
rozpoznat emoc¢ni stavy jinych osob (Hrdlicka a Dudova, v tisku).

Dulezitd je snaha posunout diagnostiku PAS do co nejniz§i veékové kategorie.
Ptikladem je prace Pierceové a kol. z roku 2011 o preferenci geometrickych vzord v raném
véku jako o rizikovém faktoru pro autismus. Studie se tykala déti mezi 12 - 43 mésici a
bylo vni zastoupeno 37 déti s PAS, 22 déti sopozdénym vyvojem a 51 béZné se

vyvijejicich déti. Skupina autistickych batolat travila signifikantn¢ vice Casu fixovadnim
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geometrickych vzort (napt. opakujici se a pohybujici se koncentrické kruhy) na rozdil od
ostatnich dvou skupin preferujicich dynamické socidlni snimky (napft. tancici déti ¢i déti
cvicici jogu). Ze skupiny autistickych déti jich bylo 40% tzv. geometickych respondért Cili
téch, kteii preferovali geometrické vzorce vice nezZ 50% cCasu. Pokud déti stravily vice nez
69% casu fixaci geometrickych vzord, byla pozitivné prediktivni hodnota pro spravné
oznaceni ditéte jako majici PAS 100%. Autofi se domnivaji, Ze preferenci geometrickych
vzort vraném véku ditéte Ize oznacit jako rizikovy faktor pro autismus. Pokud by se
podaftilo tuto preferenci u ditéte zjistit, navrhuji zahdjeni Casné terapie, kterd by mohla

zmirnit naruSeni mozkovych struktur a funkci u osob s PAS.
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2. Casna diagnostika autismu

Autismus je jednou znejvice dédicné podminénych neurovyvojovych poruch
s Casnym zacdtkem; charakteristické pfiznaky se musi objevit do 3 let v€éku, aby porucha
spliovala kritéria dana soucasnymi klasifikacnimi systémy. Vyzkumnd pozornost
vénovand presnému veéku zacatku a casnému vyvoji autismu a poruch autistického spektra
obecné se nejCastéji poji s koncepéni otdzkou, jak by bylo mozno snizit vékovou hranici
pro spolehlivé stanoveni diagnézy détského autismu. V soucasnosti se spolehlivd vékova
hranice pohybuje mezi 2. a 3. rokem Zivota a zdvisi zna¢n€¢ na mozZnosti porovnat rozvoj
feci u vySetfovaného jedince s predpoklddanou populacni normou plného rozvoje feci ve
vétach. V poslednich 20 letech byla pozornost vyzkumu v oblasti autismu zameétfena na
identifikaci prodromt, tj. na preklinické znaky nebo indikdtory, které jsou pfitomny jiz
velmi brzy v Zivoté ¢loveka, tedy v raném détstvi.

Za timto ucelem bylo provedeno mnoho novych vyzkumu jako jsou retrospektivni
hodnoceni domdécich videozdznamt, prospektivni populacni screening, studie vysoce
rizikovych sourozencii a vySetieni riznych biologickych faktorti spojenych s pre- a
perinatdlnim vyvojem a vyvojem mozku (Yirmia a Charman, 2010). Prvotni motivaci pro
identifikaci co nejrangjSich piiznakii pocinajici PAS byla touha vyvinout a testovat ¢asné
nebo dokonce ,,preventivni* intervence, které by vedly k tomu, aby se snizila zdvaZnost
onemocnéni jak zménou prubéhu poruchy, tak predchizenim vyvoje dalSich

,sekundarnich* neurovyvojovych poruch (Dawson, 2008).
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2.1. Retrospektivni hodnoceni doméacich videozaznamu

Jednou z vyzkumnych cest je analyza domécich rodinnych videozdznamt v rodinach
s autistickymi détmi. Rozsiteni domdcich videozdznamli umoznilo také objektivizovat a
potvrdit udaje o autistické regresi (Lord a kol., 2004). NaruSeni vyvoje u ditéte, u kterého
byla pozdé&ji diagnostikovand PAS, hodnoti odbornici na zdkladé domdcich videozdznamt
poskytnutych rodi¢i. Tyto retrospektivni studie nabizi piileZitost ke sledovani ranych
charakteristickych znakt chovéni ditéte s PAS; zdznam vyhodnocuje nezaujaty vycviceny
pozorovatel nezaslepeny pozd¢jsi diagnézou, ktery zkouma détské chovani v pribéhu casu
a v riznych situacich, tak jak je tomu v pfirozeném kontextu. Vyhodou této metody je tedy
hodnoceni ptirozené¢ se vyskytujictho chovani ditéte pfed stanovenim diagndzy, limitaci je
nemoznost standardizace a omezeny vybér nahravek (rodiCe zpravidla nahravaji své déti
jen pii urcitych piilezitostech nebo pfi podavani ,,nejlepSich® vykont, kdy se nemusi
projevit chovani nejvice zajimajici vyzkumnika sledujictho rané ptiznaky PAS). Jako prvni
analyzoval domdci videa Losche (1990) porovndvanim skupiny déti s pozdéjsi diagnézou
PAS a skupiny normélné se vyvijejicich déti (8 déti ve v€ku 4 - 42 mésicit). Pro pozdé&jsi
autistickou skupinu bylo typické naruseni senzorimotorického vyvoje, sdilenych socidlnich
aktivit a symbolické hry. Dosud bylo provedeno dalSich 12 publikovanych studii
zalozenych na analyze domdcich videozdznamu s poctem déti 11 - 50 ve vékovém rozmezi
0 - 36 mésici, ve kterych byly srovndvany skupiny pozdéji autistickych déti, norméln¢ se
vyvijejicich déti, déti s opoZzdénym vyvojem feci a déti s mentélni retardaci. OvSem udaje
vzniklé analyzou domdcich videi jsou dosud rozporné. Naptiklad ve studii Maestra se
spolupracovniky (2005) 87,5% autistickych déti vykazovalo autistické symptomy jiz
v prvnim roce Zivota. V jiné studii byla porovndvéna skupina déti s autistickou regresi, déti

s klasickym pozvolnym nastupem autismu a kontrolni skupina déti s normalnim vyvojem
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(Werner a Dawson, 2005). Tato studie potvrdila dosavadni pfedstavy o autistické regresi —
déti, u nichz mezi 1. a 2. rokem Zivota doslo k autistické regresi, se na videozdznamech
z 1. roku zivota jeSt¢ podobaly skupin¢ normdlnich déti, zatimco ve 2. roce Zivota jiz
skuping déti s klasickym pozvolnym nastupem autismu.

Posledni publikovanou studii je studie Ozonoffové a kol. z roku 2010 srovnavajici 25
déti s pozdéjsi diagnézou PAS s 25 détmi s normdlnim vyvojem ve véku 6, 12, 18, 24 a 36
meésicii. Hodnocenymi polozkami byla frekvence pohledu do obliceje, socidlniho ismévu a
vokalizace vii¢i ostatnim. VSechny tyto poloZky byly srovnatelné u obou skupin déti ve
véku 6 mésicl, po této dobé vyznamné klesalo jejich zastoupeni v pozdé€jsi autistické
skupiné v porovnani se skupinou typicky se vyvijejich déti, rozdily byly patrné ve vSech
polozkéach od 12 mésict véku. Tyto vysledky ukazuji, Ze behaviordlni ptiznaky autismu
nejsou piitomny u déti hned od narozeni, jak predpokladal Kanner, ale objevuji se béhem
vyvoje snizovanim kli¢ového socidln¢ komunika¢niho chovéani. Ackoliv hodnotitelé
zaznamenali u vétSiny déti v pozd¢jsi autistické skupiné ztrdtu nékterych schopnosti,
vétSina rodict tento fenomén autistického regresu nebyla schopna u svych déti zachytit
(Ozonoff a kol, 2010).

Pokusem o porovnani rodiCovskych udajti, herni interakce a standardniho
diagnostického procesu byla prace danskych autort (Trillingsgaard a kol., 2005).  Jesté
pfed diagnostickym zhodnocenim byly déti posilané k vySetieni s podezienim na autismus
pozorovany v semistrukturované herni interakci a byla pofizena anamnéza s rodici.
Skupina obsahovala i kontroly, u nichZ autismus nebyl prokdzan. RodiCovské zprivy
pfinasely jen mélo rozliSovacich znakl poruch autistického spektra pied 2. rokem Zivota:

- nepomohlo, kdyz pfi kiiku ditéte bylo vzato do naruci,

- bylo tézké najit zptisob uklidnéni ditéte a uvedeni do pohody,

- dit¢ mélo specifické stereotypni pohyby prsti a ruky.
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Profesiondlni pozorovéani v semistrukturované herni interakci nalezlo né¢kolik

rozliSovacich znakt pro 2. a 3. leté déti:

odpovéd’ ismévem na ismeév

odpovéd’ na jméno

sleduje ukazovani

vypada, zZe ,,Cte* obliceje

zacind vyzyvajici verbalni a neverbélni chovani

funk¢ni hra.

Data ziskana z retrospektivniho hodnoceni domécich videozdznamt prokazuji, Ze jiz
v casném veéku se u déti s pozdéjsi diagnézou PAS objevuje naruseni v oblasti
komunikace, socidlnich vztahli, smyslového a motorického vyvoje. V nejranéjSim
sledovaném obdobi — prvnich 6 mésicich Zivota — byly nalezeny abnormality v dyadickych
vztazich a oblasti sdileni s ostatnimi stejné jako redukované mnoZstvi Casu vénované
socidlnim stimulim. Na konci prvniho roku Zivota byl jiZ zjevny Siroky okruh socidlné
komunika¢niho naruSeni (pfedevSim na trovni skupiny), jako je orientace na jméno,
ochuzeni chovani spjatého se sdilenim pozornosti, nc¢které motorické abnormality a
ochuzeni emo¢niho vyrazu. I kdyZ chovani déti s PAS se 1iSi mezi skupinami déti s PAS,
s mentdlnim postizenim a déti s normdlnim vyvojem, pro celkové hodnoceni vysledkl
vyplyvajicich z domécich videozdznamil schazi zdznamy déti bez pozdéji diagnostikované
PAS, které mohou v prvnich rocich Zivota vykazovat chovani jako déti, u nichz byla PAS
diagnostikovédna. Tato data by byla diilezitd pro blizsi specifikaci, které projevy v chovéani

déti jsou ¢i nejsou nezbytné nutné pro zahrnuti mezi prodromy PAS (Yirmia a Charman,

2010).
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2.2. Prospektivni screeningové studie

Na zacatku devadesatych let 20. stoleti vyvinul britsky neuropsycholog Simon
Baron-Cohen se svymi spolupracovniky prospektivni screeningovy ndstroj pro déti
s poruchou autistického spektra — CHAT (Checklist for Autism in Toddlers, Baron-Cohen
a kol., 1992). V piedchozi dob¢ byly k dispozici spiSe hodnotici a dotaznikové Skaly (napf.
ABC: Autism Behavioral Checklist, Krug a kol., 1980; CARS: Childhood Autism Rating
Scale, Schopler a kol.,, 1980), které hodnotily zdvaZnost autismu a identifikovaly
problematické chovani u déti s PAS, nebylo mozné je ale pouZit jako rany screeningovy
nastroj. Metoda CHAT zapojuje do diagnostiky jako rodice, tak profesiondly, a to piimym
pozorovanim ditéte nejcastéji béhem preventivni prohlidky u pediatra v 18 meésicich véku
ditéte. Klicovymi polozkami jsou schopnost ditéte sledovat pohled druhého c¢lovéka,
schopnost symbolické napodobivé hry a schopnost upozornit ostatni ukazovanim na néco,
co dit¢ zaujalo (Hrdlicka a Komadarek, 2004). Senzitivita CHAT je vSak nizka,
epidemiologické studie prokdzaly, Ze tato metoda nedokdZe podchytit mirnéj$i formy
autismu (atypicky autismus, Aspergeriv syndrom); proto neni doporucena pro screening
obecné populace ani neni diagnostickym nastrojem (Baird a kol., 2000).

Dalsi skupiny odbornikli vyvijely screeningové néstroje pro identifikaci PAS
v raném vcku. Buitelaar a kol. vytvofili metodu ESAT (Early Screening of Autistic Traits,
Swinkels a kol., 2006; Dietz a kol., 2006) a provedli pomoci ni screening vice nez 31 tisic
déti ve veku 14 mésict. V této metod¢ zdravotnici hodnoti hru, emo¢ni vyraz a smyslové
zvlastnosti ditéte. Robins a kol. (2001) navrhli modifikovanou verzi CHAT (M-CHAT),
kterd zahrnuje dal$i poloZky pro hodnoceni rané socidlni komunikace a dal§ich aspektl
typickych pro PAS, jako je reakce na jméno, imitace, repetitivni chovani, zvlastni pohyby

prsti a rukou a smyslové odchylky jako napft. piecitlivélost na hluk. Wetherby a kol.
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(2004, 2008) vytvortili screeningovy ndstroj pro déti mezi 6 a 24 rokem Zivota — Infant-
Toddler Checklist (ITC), Reznick a kol. sestavili dotaznik The First Year Inventory (FY]I,
2007) administrovany pecovateli v populaci 12 mésicnich déti.

Souhrnem miZeme k prospektivnim screeningovym studiim uvést, Ze je mozZné
poznat PAS u déti v raném véku, u kterych rodice ani profesiondlové nezaznamenali diive
znepokojeni. Zadnd ze studii ale neidentifikovala univerzélni asné indikdtory pozdéji

diagnostikované PAS (Yirmia a Charman, 2010).
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2.3. Prospektivni studie vysoce rizikovych mladSich sourozenci

Poruchy autistického spektra patii mezi nejvice dédi¢né¢ podminéné neurovyvojové
poruchy. Proto mohou byt mladsi sourozenci déti s PAS jako vysoce rizikovi sledovéani od
narozeni, respektive jiz v dobé téhotenstvi. U sourozenct osob s PAS je riziko vyvoje této
poruchy 5-10% (10 - 20x vySs$i nez v obecné populaci). V soucasné dob¢ je sledovani
rizikovych sourozencii vénovan velky vyzkumny zdjem. Studie rizikovych sourozenct
potvrzuji vysledky hodnoceni domécich videozdznamt a screeningovych studii v tom, Ze u
déti s pozd€jsi diagnézou PAS existuji razni ukazatelé jako pozornost, vnimani,
komunikace, temperament, socidlni chovani a senzoricko motoricky vyvoj, jejichz naruseni
je pro tyto déti typické. Jako slibné pro budoucnost se jevi zkouméni kombinaci téchto
abnormalit, které by mohly slouzit jako lepsi prediktory vzniku PAS, a predstavovat tak
kumulativni riziko prodromt ¢i markerd PAS. Doposud bylo provedeno 13 publikovanych
studii vysoce rizikovych sourozenct, které potvrdily vztah mezi ranym vyvojem ditéte
behem prvnich dvou let Zivota a pozd¢jsi diagnézou PAS (Yirmia a Charman, 2010).

Prvni z nich byla studie kanadské pracovni skupiny pod vedenim Zwaigenbauma.
Vysledky jejich studie z roku 2005 ukézaly, Ze ve 12 mésicich v€ku bylo mozné odlisit déti
pozdé&ji diagnostikované jako autistické od neautistickych sourozencti a nizkorizikovych
kontrol na zdklad¢:

A. Nékolika specifickych behaviordlnich markerd, jako jsou: atypie v o¢nim kontaktu a
vizudlnim sledovani, preruseni vizudlni pozornosti, orientace na jméno, imitace,
socidlni ismév, reaktivita, socidlni zdjem a afekt, senzoricky orientovana chovani.

B. Prolongovanych latenci k pferuSeni vizualni pozornosti.
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C. Charakteristického vzorce Casného temperamentu, s vyznacenou pasivitou a snizenou
urovni aktivity v 6 meésicich, nasledované extrémni reakci na nepohodu, tendenci
fixace na objekty v okoli a snizenou expresi afektu ve 12 mésicich.

D. OpoZzdéni expresivni a receptivni feci (Hrdlicka a Dudova, 2007).

Mitchell a kol. ve studii z roku 2006 doplnili, Ze sourozenci s PAS diagnostikovanou
ve 24 mésicich véku méli podle referenci rodic ve véku 12 mésicii mimo jiz uvedené
charakteristiky také opozdéni v komunikaci pomoci gest (ukazovani, podéavani,
prikyvovani hlavou).

Pracovni skupina pod vedenim Rebeccy Landa zkoumala socidlni a komunikaéni
dovednosti sourozencii déti s PAS a sourozenct déti bez PAS. Identifikovali 2 skupiny
sourozenct déti s PAS (s Casnou/pozdé€jsi diagnézou), dédle skupinu sourozenct déti
s $irSim autistickym fenotypem a skupinu sourozencii bézn¢ se vyvijejicich déti. Vysledky
naznacuji, Ze sourozenci déti s ¢asnou diagnézou PAS se ve véku 14 a 24 meésict 1isi od
ostatnich skupin v komunikaci a hernim chovani. Byly také nalezeny rozdily ve vyvoji pro

vV,

skupinu sourozenct déti s Casnou (ve 14 mésicich veku) a pozdéjsi (ve 24 mésicich véku)
diagn6zou PAS. Pro skupinu sourozenctu déti s pozd¢jsi diagnostikou bylo typické, ze
nckteré schopnosti se postupné pomalu zlepSovaly, jiné zistavaly ve fazi ,,plateau* a dalsf,
jako naptiklad sdileni radosti a schopnost vyjadfovat se pomoci gest, se zhorSovaly. Tato
pozorovani jsou shodnd s retrospektivné referovanym fenoménem regrese nebo ztrity
schopnosti u déti s PAS (Landa a Garrett-Mayer, 2006; Landa a kol., 2007).

Dalsi pracovni skupina z Kalifornie pod vedenim Sally Ozonoffové, Sally Rogersové
a Marian Sigmanové provadéla rozsdhlé prospektivni studie sourozencii déti s autismem.
Nejvice sledovanymi parametry byla reakce na osloveni jménem, pohled do mat¢inych oc¢i

¢i na matina usta a chovdni béhem zkoumdni novych pfedmétl. Podle chovani pfi

zkoumdni novych premétli se sourozenci déti s PAS délili do dvou skupin — na déti se
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zvysenou frekvenci repetitivniho chovani (otdceni, rolovéani, vdleni a pojizdéni) béhem
explorace a na déti, které mély neobvykle prodlouzenou dobu zkouméni zrakem, vcéetné
zkoumadni objektii z neobvyklych dhlt. I kdyZ déti vykazovaly repetitivni chovani ve 12
meésicich véku, nemusely byt pozdéji diagnostikovany samy jako autistické. Z toho
vyplyva, Ze repetitivni a stereotypni chovani patii k Casnym rizikovym markerim ve

vyvoji nékterych, ale ne vSech déti s PAS (Ozonoff, 2008).
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2.4. Smysl ¢asné diagnostiky

Nejvétsim pozitivem Casné diagnostiky je zahdjeni Casnych intervenci, které mohou
vést k redukci symptomatiky PAS a ovlivnit tak zdvaznost dopadu poruchy na dité¢ a jeho
okoli. Vysledky Casnych intervenci se objevuji ve vSech kli¢ovych narusenych oblastech -
komunikaci, socidlnich interakcich, chovéani a zpisobu hry. Jednotlivymi studiemi je
prokdzano, Ze v disledku ¢asnych intervenci se u 75 - 95% déti vytvori funkéni fec€ do 5 let
veku, zlepsi se jejich kognitivni schopnosti, maji lep$i moZnost integrace do bézné Skolni
vyuky, zlepsi se jejich porozuméni, imitace, responsivita, symbolickd hra a projevuji vice
pozitivniho afektu (Dawson a kol., 2008; Bryson a kol., 2003; Rogers, 1998; Lovaas a kol.,

1987).
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3. Senzorické zvlastnosti u autismu

Zajem o smyslové vnimani a jeho zpracovani u osob s poruchami autistického
spektra vzrista stejné jako dalsi vyzkumné aktivity na poli autismu v poslednich letech.
Potize se senzorickym zpracovanim se objevuji predevSim u déti, méné u adolescentii a
dospélych s PAS. V souvislosti se smyslovym zpracovanim se u déti s PAS objevuje
chovani spojené se smyslovou pfecitlivélosti, sniZzenou citlivosti nebo naopak nadmérnym
vyhleddvanim senzorickych podnétli. Tyto charakteristiky byly popsany jiz na pocatku
zkoumadni détského autismu. Leo Kanner ve svém vyzkumu zahrnujicim 11 autistickych
déti (1943) uvedl jako jeden z pfiznakl precitlivélost na zvuky a nereagovani na hlas
rodic¢i. Nejlepsi popis senzorickych dysfunkci najdeme v autobiografiich osob s vysoce
funkénim autismem ¢i Aspergerovym syndromem (napf. Grandinovd, 1992).

Smyslovéa dysfunkce vyplyva z neschopnosti mozku spravné vyhodnotit stimuly ze
smyslovych vstupt zahrnujici zrak, sluch, doteky, viin€, chuté, propriocepci, vestibularni a
kinesteticky systém (Kern a kol., 2007). Diagnosticka kritéria MKN-10 a DSM-IV
nezahrnuji odli§né senzorické vnimani do jadrovych piiznaki PAS, ptfestoze soucasnd data
zpracovand napt. v metaanalyze 14 studii zabyvajicich se smyslovymi odliSnostmi z roku
2009 (Ben-Sasson a kol.) podporuji hypotézu o univerzdlnosti téchto pfiznak napfic¢
autistickym spektrem. Vysledky této metaanalyzy ukazuji signifikantni vysokou odliSnost
mezi skupinou PAS a kontrolnimi skupinami jak v pfitomnosti, tak cetnosti smyslovych
symptomu. Nejvétsi rozdil byl zaznamendn ve snizené citlivosti ndsledovany piecitlivélosti
a smyslovou autostimulaci. Rozdily ve smyslovém vnimani byly nejvyraznéjsi ve studiich
zahrnujicich déti s autismem ve veéku 6-9 let. Leekam (2007) ve své studii uvadi, ze
smyslové abnormity se vyskytuji u vice nez 90% déti s autismem. Otdzky vztahujici se

k smyslovému vnimani jsou soucdsti mnoha diagnostickych ndstroji PAS. Napftiklad

64



v observa¢ni $kile CARS (Schopler, 1980), kterdi je v CR nejpouZzivanéjsi, jsou

percepénim poruchdm vénovany tii poloZky z patnacti.
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3.1. Specifika jednotlivych smysli

Podle Thorové (2006) 1ze odliSnosti ve vnimani u osob s PAS rozdg¢lit do tif oblasti:
1.  Zvlastni zptisob vnimani (specifika)
2. Precitlivélost (hypersenzitivita) nebo naopak mala citlivost (hyposenzitivita) na
smyslové podnéty
3. Fascinace a vyrazny zdjem o urcité senzorické vjemy (ulpivavé, autostimulacni,
neodklonitelné zapojovani nékterych smysli.
Podle jednotlivych smyslu lze pak specifikovat odliSnosti ve vniméni zrakovém,
sluchovém, chutovém, ¢ichovém, hmatovém a dotekovém a také vniméni tykajici se

vnitiniho ¢iti a vestibularniho systému.

Zrakové vnimani

Specifika: OdliSny miiZe byt zplisob pozorovani, pii kontaktu s lidmi ¢i pti prohlizeni
predmétii nepozoruji predmét zdjmu piimo, ale vnéjSim koutkem oka. Mohou si davat
predméty blizko k o¢im nebo naopak nezvykle daleko. Maji obtize s fixovanim zraku na
predméty, se kterymi pracuji. Zrakové vnimani muze byt ptili§ orientovdno na detail, na
ukor vniméni celku.

Hypersenzitivita: Precitlivéld reakce na nékteré podnéty jako je napt. blesk
fotoaparatu, prudké slunecni svétlo, svétlo zafivky, zmény osvétleni, zareni televizni
obrazovky nebo monitoru pocitace, urcité barvy.

Hyposenczitivita: Mensi tendence vyhleddvat a kontrolovat zrakové podnéty,
tunelovité vidéni (vnimani pouze podnétl nachdzejicich se v jejich zrakovém poli), obtizné
upoutdni pozornosti na pfedméty v ddlce nebo na periferii, problematickd zrakova

orientace.
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Autostimulacni cinnost. Pozorovani prstl,, svétel, svételnych efektli, pohybu
nc¢kterych predméti nebo zmén jejich poloh. Sledovani odleskt, kontrolek, stint,

svételnych efektl na riiznych predmeétech véetné hracek.

Sluchové vnimani

Specifika: u nékterych déti s PAS Zadna reakce ani na velmi silné zvukové podnéty,
kterd vede u rodi¢t k podezieni na poruchu sluchu ditéte, jindy naopak reakce i na velmi
slaby zvuk. Reakce na zvukové podnéty jen pii absenci jiné Cinnosti nebo naopak reakce
na kazdy, i zcela nepodstatny zvuk.

Hypersenzitivita: Nepiimeiend reakce (strach aZz bolest) na zvuky, které lidem
obycejn¢ nevadi, jako je napf. startujici auto, projizdéjici motorka, radio, Sum mote. VEtsi
hluk mtze vyvolat az panickou reakci (vrtacka, mixér, cirkularka, vysavac, kiik ditéte).
Uzkost muize byt doprovdzena zakryvanim usi. NesndSenlivost hluku zptsobeného
rozhovorem vice hlasti v mistnosti nebo Sumu lidskych hlasii ve vétSich prostorach. Kratké
ostré zvuky (Stékot psa, zakaSlani, kychnuti, domovni zvonek) mohou byt vnimany
bolestivé a zplisobit vyhybavou aZ panickou reakci ve spojitosti s moznym zdrojem zvuku.
Nesnésenlivost vysokych toni, nékterych hudebnich skladeb a melodii, zpivani od rodict,
spolecného zpévu.

Hyposenzitivita: Zadna reakce na silné zvukové podnéty, napt. tlesknuti za hlavou,
spadly pfedmét, zavoldni. Nizka kvalita reakce na tec.

Autostimulacni  c¢innost: Fascinace zvukovymi podnéty nékdy doprovazend
napodobovanim zvukli nebo melodii, obliba televiznich znélek a reklam. Nadmérné

zaméfeni na zvukové hracky, zvonky, bzucaky, urcitou skladbu, pisnicku nebo népév.
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Chut’'ové vnimani

Hypersenzitivita: Extrémni vybiravost a odmitdni mnoha potravin, n¢kdy preference
jidla bez chuti (suchd ryze, brambory, rohliky), strava omezend jen na nékolik potravin
urcitého typu.

Hyposenzitivita: Konzumace nestravitelnych pfedméti, preference nevédbnych
chutovych vjemi (mydlo, pryz, klovatina).

Autostimulacni  cinnost. Zkouméani predméti olizovanim, vkladdanim do ust,

regurgitace jidla.

Cichové vnimani

Hypersenzitivita: Pifjemné viné (parfémy, osvéZovale vzduchu, avivdz) nebo
specifické pachy (desinfekce, myci prostiedky, pot, néktera jidla, mycka na nadobi).

Hyposenzitivita: NepouZivani Cichu, ztrita ¢ichové kontroly, ndsledné prohtesky
v hygiené.

Autostimulacni c¢innost: Az kompulzivni ofichdvani nejraznéjSich pfedmétt vcetné

téch, které se béZn¢ ¢ichem neprozkoumavaji (knizky, vlasy lidi, tuzky).

Hmatové a dotekové vnimani

Hypersenzitivita: Nechut' k mazleni zplisobend nesnasenlivosti dotekli, problémy
s noSenim obleceni (svlékdni se donaha, noSeni cepice, rukavice, roldku), nechut
k procedurdm spojenym s dotekem (stithdni nehtd, Cesdni, stithdni vlast), citlivost na
Spinavé ruce.

Hyposenczitivita: Neschopnost zkoumat pfedméty hmatem vedouci az k selhdvéni

pfedevSim v novych ¢innostech.
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Autostimulacni cinnost. Neustdlé vyhleddvani urcitych materidli, dotykani se
predmétii rukama, bradou, celem. Vyhleddvani tlaku na povrch téla, snaha vmacknout se

napt. do mezery mezi nabytek.

Vnimani vnitiniho ¢iti

Specifika: Nevniméni chladu, horka, hladu ¢i Zizné.

Hypersenzitivita: nizky préh bolesti, prudka reakce na sebemensi bolest, hysterické
reakce pfi bandlnich oSetfenich, vnimani bolesti i tam, kde se jedna o tlak (mé&feni krevniho
tlaku, pouziti obvazu).

Hyposenczitivita: vysoky prah bolesti vedouci k neciténi bolesti a neoznameni jinak

bolestivych stavii (zlomenina, feznd rana, zanét), piispéni k sebezranujimu chovani.

Vnimani vestibularnim systémem

Hypersenzitivita: NesnaSenlivost kolotoc¢ti, houpacek, vyhybani se cestovani autem,
autobusem, vytahem. Citlivost béhem jizdy na zatacky a kopce.

Hyposenzitivita: Potize s pfizptisobenim polohy téla pfislusné aktivité, z toho
plynouci neobratnost, zvlastnosti v postufe téla, problémy s udrzenim rovnovéhy.

Autostimulacni cinnost. Preference houpacek, zavésnych siti, kolotocu, toceni se

dokolecCka (Thorova, 2006).
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3.2. Subtypizace PAS pomoci smyslovych abnormalit

Zvl1astni chovani spojené se smyslovymi abnormalitami potvrzuji studie vychézejici
z referenci rodi¢t (napiiklad Kientz a kol., 1997; Rogers a kol., 2003; Baranek a kol.,
2006). Vysledky téchto studii nasvédcuji tomu, Ze smyslové abnormality jsou v rizné
vyjadienych forméach soucdsti podstaty poruch autistického spektra a maji tendenci se
zlepSovat s vékem (Kern a kol., 2006). Soucasné studie zaloZené mimo vypoveédi rodict i
na méfeni fyziologickych funkci prokazaly existenci rozdilnych typ smyslového vnimani
u déti s HFA a AS. Na zdkladé méfeni kozni vodivosti byly subtypy déti s poruchami
autistickéhoho spektra definované jako typ s vysokym nebo nizkym arousalem. V dalsi
praci rozdé¢lili autofi senzorickou reaktivitu déti s PAS do tii skupin: smyslovou
precitlivélost, snizenou citlivost nebo naopak nadmérné vyhledavani senzorickych
podnéth. Tyto skupiny rozdélené podle zpracovani smyslovych vjemt piedstavuji zietelné
diagnostické subtypy (Miller, 2007).

Spojitost smyslovych dysfunkci a véku u osob s PAS zkoumalo mnoho autort.
Laneova se spolupracovniky (2010a) v souhrnu dosavadnich studii uvadi tyto zavéry: a)
stars$i déti s PAS vykazuji vice nadmérného vyhleddvani senzorickych podnéti nez mladsi
déti s PAS; b) vék neni signifikantnim prediktorem celkové drovné smyslovych dysfunkci
u osob s PAS; c) senzorické poruchy jsou vice spojeny se zavaznosti PAS u mladSich nez u
star§ich déti; d) vizudlni precitlivélost méd tendenci ke zlepSeni s rostoucim vékem déti
s PAS.

Nekolik studii hledalo vztah mezi naruSenim smyslového vniméni a klinickymi
projevy PAS. Vzhledem k velké variabilit¢ pouZzitych vyzkumnych néstroji a piistupii je
interpretace a srovndni vysledkl téchto studii problematické. Hilton a kol. (2007) ve své

studii uvadi, Ze socidlni naruSeni u déti Skolniho véku s vysoce funkénim autismem je
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pozitivné asociovano s naruSenim senzorického vniméni. Baker se spolupracovniky (2008)
nalezli korelaci mezi narusenym vnimédnim a pfitomnosti maladaptivniho chovéni jako je
rodi¢i popisovand anxieta, naruSené socidlni vztahy, poruchy komunikace, ponofeni se do
vlastniho svéta a antisocidlni chovani. K podobnym vysledkim dosp€li ve své studii Liss a
kol. (2006), a sice ze smyslovd hyposenzitivita byla spojena snizs§i trovni funkcni
adaptability, horsi komunikaci a socidlnim vykonem. Ashburner a kol. (2008) uvedli, ze
potize s dotekovou a pohybovou citlivosti a se sluchovym vnimanim byly spojeny
s nepozornosti, hyperaktivitou, opozi¢nim chovanim a hor§im skolnim vykonem.

Ve studii Laneové a kol. (2010a) je na odliSnosti ve zpracovani senzorickych vjemt
zaloZen princip subtypizace détského autismu. Na souboru 54 autistickych déti
s primérnym vékem 79 mésich bylo jako ndstroje pouZito SSP (The Short Sensory
Profile), coz je rodicovsky dotaznik (38 polozek) urCeny k méteni chovani spojeného
s abnormdlnim zpracovanim senzorickych podnétii u déti ve véku 3-10 let. Dotaznik se
vyhodnocuje pro 7 smyslovych domén (dotekova citlivost, chut’/Cich, pohybova citlivost,
zrakovd/sluchovéa citlivost, nedostatecna odpovéd’/vyhledavani vjemt, sluchovd filtrace,
nizka energie/slabost) a jako celkové skore smyslovych funkci. Adaptivni chovéni bylo
méfeno pomoci VABS (The Vineland Adaptive Behavior Scales), semistrukturovaného
rodicovského interview vyhodnocujici pét oblasti — komunikace, kazdodenni Zivot,
socializace, motorické schopnosti a maladaptivni chovani. Pomoci clusterové analyzy byly
identifikovany tfi subtypy détského autismu odliSné zpracovavajici senzorické vjemy.
Prvni subtyp (SBIS, Sensory-based inattentive seeking) byl charakterizovdn povétSinou
béZznym senzorickym zpracovanim, mirné odchylky byly pozorované v oblasti
nedostate¢nd odpovéd/vyhleddvani vjemu a sluchové filtrace. Tento senzoricky profil byl
asociovdn s naruSenou pozornosti. Déti v tomto subtypu Casto prechdzely z jedné aktivity

do druhé, coZ narusovalo jejich hru, vyhleddvaly doteky lidi a predmétii, zdédlo se, Ze
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nesly$i, co se jim fikd. Druhy subtyp (SMMS, Sensory modulation with movement
sensitivity) byl typicky narusenim vSech senzorickych domén, které byly méfeny pomoci
SPP, a to jak ve smyslu hyper-, tak hyposenzitivity. Jako jediny subtyp skéroval v oblasti
atypické pohybové citlivosti ve spojeni sextrémné nizkym skére v poloZce nizka
energie/slabost. Mnohé déti ztéto podskupiny vykazovaly piidruzené naruseni
pohybovych schopnosti jako naptiklad slaby tchop, ochablé svalstvo, nizkou vydrz a
snadnou unavitelnost. Tieti subtyp (SMTS, Sensory modulation with taste/smell
sensitivity) ma stejné jako druhy subtyp narusené smyslové zpracovani ve vSech doménéch
mimo téch spojenych s pohybem (nizkéd energie/slabost a pohybova citlivost), a to jak ve
smyslu hyper-, tak hyposenzitivity. Tento subtyp vykazuje extrémni dysfunkci v oblasti
¢ichové a chutové citlivosti. Klinicky déti v tomto subtypu vykazovaly vétsi narusSeni
v oblasti komunikace.

Autofi pokracovali ve vyzkumu subtypizace na zdklad¢ senzorickych abnormalit i
dale (Lane a kol., 2010b). Dulezitym zjisténim byla identifikace tfi nejvyznamnéjSich
oblasti pro porozuméni zpracovani senzorickych vjemua u détského autismu, a sice oblasti
sluchova filtrace, chutové/Cichova citlivost a nizkd energie/slabost. Jako prediktory
maladaptivniho chovani byly identifikovany také tfi oblasti — chutova/Cichova citlivost,
sluchova filtrace a pohybovi citlivost. Cim vice se v uvedenych oblastech vyskytovalo
bézného zpusobu vnimdani, tim méné se objevovalo maladaptivniho chovdni. Nejméné
maladaptivntho chovani se nachazelo v prvnim subtypu (SBIS) charakteristickém
vpodstaté béZnym smyslovym vnimdnim. To naznaluje, Ze celkovda dysfunkce
senzorického zpracovani miZe byt prediktorem maladaptivniho chovani u autismu. Proto
intervencni strategie zaloZené na ovlivnéni smyslového vniméani mohou zabranit objeveni

se maladaptivniho chovéni a byt efektivni strategii v rdmci prace s autistickym ditétem.
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Jako nejvice frekventovand narusend oblast byla ve vySe zminované studii (Lane,
2010a) identifikovédna filtrace sluchem - jeji skorovani se objevilo u 92,6% ucastnikl
studie. O naruseném sluchovém vnimani a zpracovani sluchovych vjemi u osob s PAS
referuji i dalS$i pocetné studie. Poruchy v oblasti sluchu u déti s autismem sahaji od
periferniho a sensorineurdlniho sluchového deficitu az k sluchové hypersenzitivité
s bizardnimi reakcemi na zvuky. Review Hitoglouové a kol. (2010) se zabyvala mnoha
studiemi, které zkoumaly ptiCiny sluchového deficitu u osob s PAS. Neurofyziologické
studie prokdzaly odchylky v mozkovém kmenu a sluchovych evokovanych potencidlech
odrdzejici zmény v maturaci mozku, zatimco patologické a zobrazovaci studie odhalily
odchylky v samotném sluchovém systému. Neurochemické studie naznacuji roli
serotoninové dysfunkce u sluchovych abnormalit. ZvySené vnimani hlasitosti a intenzity
Cistétho ténu u déti a adolescentli, které dokldd4d existenci zvySené vnimavosti az
precitlivosti na zvuky u autismu, popsali ve své studii Khalfaova a kol. (2004). Tharpeova
a kol.(2006) zkoumali komplexné sluchové vlastnosti 22 autistickych déti a 22 kontrol.
Baterie sluchovych testii se sklddala jak z méfeni behaviordlnich, tak fyziologickych
funkci. Déti s autismem dosdhly vpodstaté stejnych vysledka v baterii fyziologickych testa
jako jejich normdlné se vyvijejici vrstevnici. Naopak behaviordlni odpovédi déti
s autismem byly v priméru nadmérné a méné ocekdvané nez odpovédi déti v kontrolni
skuping. Jonesovd a kol. (2009) testovali schopnost sluchové diskriminace u 72
adolescentl s PAS (39 s détskym autismem, 33 s jinou poruchou autistického spektra) a 57
vékem a IQ srovnatelnymi adolescenty v kontrolni skupin€. Autofi hodnotili kapacitu
testovanych osob pro uspeésnou diskriminaci dvojice zvukl z hlediska frekvence, intenzity
a délky rozdilnosti. Pfi srovndni obou skupin nebyl nalezen rozdil mezi adolescenty s a bez
poruchy autistického spektra. RozliSovéani sluchové frekvence bylo zvySeno u podskupiny

osob s PAS, coz naznacuje sdileni specifickych ryst a ukazuje na specificky fenotyp.
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3.3. Senzorické abnormity a ¢asna diagnostika

Odlisné zpracovani senzorickych vjemul je vyznamné spojeno s jadrovymi piiznaky
autismu. Objasnéni klinicky vyznamnych fenotypi ¢i clusterd mtiZze poskytnout ndhled
tykajici se patogeneze autismu a podnét k nasmérovani genotypovych studii. Funk¢ni ¢i
dysfunk¢ni zpracovani senzorickych vjemt spolecné s motorickymi projevy miiZze byt
pozorovano v raném détstvi pred vékem typickym pro diagnostiku autismu. Porozuméni
funk¢nich vzorcl podtypli zaloZzenych na senzorickém vnimdni by mohlo napomoci
klinickym Iékaiim k tomu, aby provadé€li ¢asnou intervenci u rizikovych skupin a tim
vyhledové sniZovali tizi autistickych piiznakii (Lane a kol, 2010b). RGznorodost PAS
prozatim zabranuje vyvoji cilenych a specifickych intervenci. Piikladem planovanych
intervenci zalozenych na specifickych senzorickych subtypech by byla preference aktivit
zaloZenych na hlubokém tlaku a pomalych pohybech u déti s taktilni a pohybovou
hypersenzitivitou a naopak intervence zalozené na rychlych pohybech a zitéZovych
aktivitdch u déti s obtiZzemi v posturdlnim a klidovém télesném postoji. I ptes vysledky této
studie je potrebné dalsi potvrzeni specifického fenotypu zalozeného na odlisSném
smyslovém vnimdni, a to pomoci observaci a neurofyziologickych méfeni, stejné tak jako
zkoumadni vztahu senzorickych podtypu a funk¢nich a behaviordlnich potiZi v klinickych
studiich osob s PAS. Vysledky detailniho vyzkumu ndm v budoucnu dovoli odhalit moZny

potencidl senzoricky zaloZenych terapii k ovlivnéni jadrovych ptiznakl autismu.
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Cich patif mezi zdkladni smysly ¢lovéka. PouZivame jej kazdy den, aniZ si to
uvédomujeme, upozoriiuje nds na nebezpecné latky piitomné v ovzdusi, umoznuje ndm
rozliSit jednotlivé druhy jidel a nipoju, ale také hraje dilezitou roli v nasich vzpominkéach.
Cichové podnéty se uplatiiuji pii socidlnim chovani a emoénim jedndni. Pfesto ziistdva
Casto l1ékafi opomijen, a to i pfesto, Ze je jeho porucha v populaci béZn¢ zastoupend. Pfitom
je Cich dilezitym faktorem ve vyzivé a bezpecnosti jedince. Poruchy ¢ichu mohou byt
pfiznakem jak onemocnéni v oblasti dutiny nosni a vedlejSich nosnich dutin, tak i lebni
baze a neurodegenerativnich onemocnéni.

Cich dlouho zlistaval nejzdhadngjsim smyslem, i kdyZ je fylogeneticky nejstar$im
specifickym smyslovym ustrojim (Borovansky, 1969). Cestu k jeho dikladn&jsSimu
poznéani otevieli americti védci Richard Axel a Linda Buckovd, ocenéni za vyzkum
v oblasti ¢ichovych funkci Nobelovou cenou za fyziologii a medicinu v roce 2004 (Buck a
Axel, 1991; Axel, 1995; Buck, 1996). Objasnili, kterd skupina genti fidi vnimani pachti a
prisp€li k pochopeni toho, jak ¢lovék rozpoznava az 10 tisic riznych viini a dokonce si na
n¢ dokdze vzpomenout. Nekolik tisic gent fidicich ¢ichové vjemy ovldda Cinnost stejného
poctu Cichovych receptorti, z nichz kazdy se aktivuje jen pifi pachové slozce obsahujici
specifické molekuly. Informace o vinich se uklddaji v mozku a porovndvaji s novymi
pachy. Jak na piikladu popsala nobelovskd komise - Skeble, jeZ neni Cerstvd a zplisobi
nevolnost, mize zanechat pamétovy zdznam, ktery vydrZi po léta a zabraiiuje pak ¢lovéku
jist potraviny, v nichz je citit pach Skebli.

Cichové funkce byly jiZ historicky rozdéleny do dvou patrné hierarchickych a

nezavislych procesti. Prvni z nich je periferni (schopnost rozlisit a detekovat vlni/zapach),
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druhy proces je oznaCovén jako centrdlni (patii sem Cichové identifikace, diskriminace a
¢ichova pamét, tj. schopnost pojmenovat, rozliSit a zapamatovat si viini/zapach).

Nervus olfactorius je I hlavovy nerv. Cichovd driha (obrazek ¢ 1) zadind u
¢ichovych receptort v epitelu nosni sliznice a pokracuje cestou ¢ichovych vldken (fila
olfactoria) pfes lamina cribrosa ossis ethmoidalis do dutiny lebni do bulbus olfactorius, kde
dojde k jejich pfepojeni a jako tractus olfactoricus kon¢i u primarnich Cichovych center
(area prepyriformis, area preamygdalaris) na spodni stran¢ frontdlnich laloki. Dalsi spoje
pak vedou k entorhindlni kife, do pyriformni oblasti a k limbickym strukturam. Z téchto
oblasti jdou spoje predev§im do hippocampu a thalamu (pfes nucleus medialis thalami) a
odtud do orbitofrontdlniho kortexu povazovaného za neokortikélni ¢ichovou oblast (Cihék,
2004). Spoje z pyriformni klry jdouci do mediobazdlniho jadra talamu a déale do
frontdlniho korového laloku se tak ucastni na védomé percepci Cichovych podnéti. Za
emocni slozku souvisejici s Cichovym podnétem odpovida pravdépodobné propojeni do

amygdaly, za pamétové procesy entorhindlni klira (Ganong, 1995).

Obr. 1: Schéma ¢ichové drahy
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4.1. Poruchy ¢ichu a metody méreni ¢ichu

Poruchy cichu délime podle symptomatologie na kvantitativni (hyper-, hypo- a
anosmie) a kvalitativni (dysosmie), podle etiopatogeneze poruchy na typ konduktivni
(mechanicka obstrukce nebo porucha ventilace dutiny nosni), senzorineurdlni (patologie
oblasti ¢ichového receptoru, drdhy nebo center) a idiopaticky (pfiina neznama) (Vodicka
a Pellant, 2004). Tabulka ¢. 6 — rozd¢leni poruch ¢ichu podle symptomatologie a tabulka ¢.
7 — rozdéleni poruch cichu podle etiopatogeneze jsou uvedeny se souhlasem autora

(Vodicka, 2009).

Tab. 6: Rozdéleni poruch ¢ichu dle symptomatologie (Vodicka, 2009)

anosmie uplna ztrata
kvantitativni
hyposmie ¢astecnd ztrata
porucha parosmie zkresleny ¢ichovy vjem
¢ichu
kvalitativni o . porucha ¢ichu pro urcité
) specifickd anosmie
(dysosmie) pachové latky
fantosmie ¢ichovy vjem bez stimulu
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Tab. 7: Rozdéleni poruch ¢ichu dle etiopatogeneze (Vodicka, 2009)

typ poruchy mechanismus onemocnéni
mechanicka obstrukce |akutni a chronickd ryma, nosni polypy,
konduktivni dutiny nosni deviace septa, naddory dutiny nosni
porucha ventilace stav po totalni laryngektomii, choandlni
dutiny nosni atrézie, nddory nosohltanu
patologie oblasti atroficka ryma, deficit vitaminu A, inhalace
receptoru toxickych latek
posttraumatickd, prob¢hla virovd onemocnéni,
senzorineuralni . ) . Y s . .
patologie oblasti nadory piedni jamy lebni, aterosklerdza,
¢ichové drdhy a diabetes mellitus, kongenitdlni onemocnéni
¢ichového centra (Kallmantv syndrom), neurodegenerativni
onemocnéni, 1éze temporalnich lalokt
Idiopaticka etiologie neznama

V oblasti vyzkumu a klinického vyuzZiti c¢ichovych funkei v neuropsychiatrii

zjiStujeme odchylky senzitivity pfi méfeni ¢ichového prahu (= prah detekce pachu,

percepce), identifikace (= rozezndvani) Cichovych podnétl, cichové diskriminace (=

rozliSovani Cichem), preference (= davani ptednosti) a cichové pamcti (=schopnost

zapamatovat si a vybavit ¢ichovy podnét).

Klinické testovani ¢ichu nazyvame olfaktometrii, metody vySetfeni ¢ichu délime na

subjektivni (je nutné aktivni spolutcast vySetfované osoby) a objektivni (neni nutna aktivni

spolutcast vySetfovaného) (Vodicka a Pellant, 2004). Subjektivni olfaktomerie vyuZziva
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¢ichovych testl, které jsou koncipovany na zédklad¢ tzv. Cainovych kritérii (tabulka €. 8 -
podle Vodicky, uvedeno se souhlasem autora), kterd maji vést k co nejlepSimu rozeznani
pachu. V moderni olfaktometrii ma byt vyuzito postupu nucené volby (Doty a Mishra,
2001), pfi které je vysetfované osobé predkladdna pachova latka a latka bez zdpachu a
pacient je vyzvan, aby sd¢lil, ve kterém piipadé¢ néco citi. Dnes pouZivané testy pro

subjektivni olfaktometrii jsou postaveny na zdklad¢ téchto poznatka.

Tab. 8: Cainova kritéria (Vodicka, 2009)

Predkladana Cichand ldtka musi byt vySetfované osobé znama

Nézev Cichané latky by m¢l byt obecné zndm

K oznaceni latky by méla byt ddna moZnost napovedy

NP 4

Ve svét¢ nejrozSifendjsi test je UPSIT (University of Pennsylvania Smell
Identification Test) umoziiujici jen kvalitativni vySetfeni pomoci 40 druht l4tek ukrytych
v mikrokapsulich na papirovych strankdch. Podle zplisobu otevirdni a testovani se také
nazyva ,,Scratch and Sniff* (volné pieloZeno odtrhni a ¢ichej). Z testu UPSIT vychazi fada
dalsich testli urcenych pro specifické pouZziti, napt. CC-SIT (Cross-Cultural Smell
Identification Test) pro kvalitativni testovani k vySetfovani mimo USA obsahujici 12

polozek ¢i B-SIT (The Brief Smell Identification Test) pro screening ¢ichovych poruch

(tabulka €. 9 — pfevzata z Vodicka, 2009 se souhlasem autora).
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Tab. 9: Druhy testi vychazejici z UPSIT (Vodic¢ka, 2009)

nazev testu

urceno k /

pocet polozek, které test obsahuje

The Smell Identification Test (SIT, UPSIT)

kvalitativni testovani ¢ichu / 40

Cross-Cultural Smell Identification Test

(CC-SIT)

kvalitativni testovani pro vySetfovani 1 mimo

USA /12

The Brief Smell Identification Test (B-SIT)

screening ¢ichovych poruch / 12

The Odor Memory Test (OMT)

test diskriminace ¢ichu a ¢ichové paméti / 12

The Pocket Smell Test (PST)

test k hrubé orientaci ¢ichovych poruch / 3

Z Némecka pochézi Sniffin"Sticks, ktery umoznuje testovani percepce, diskriminace

a identifikace ¢ichového vjemu. Cichova latka, jak napovidd ndzev, je piitomna v obalu

pfipominajicim fix s uzavienym uzavérem,

pii zkouSce je pak testované osobé predloZen

odkryty konec. Podrobny popis vySetfeni percepce a identifikace podavdme v metodice

vyzkumné price, pii vySetfeni diskriminace (odliSeni dvou riznych pachovych latek) si

pacient vybird ze tif fixd ten, ktery obsahuje odliSnou aromatickou stopu neZ ostatni dva.

Celkem je ptedlozeno 16 trojic fixil, maximdlni pocet bodu je 16. I u testu Sniffin’Sticks

byly vytvofeny jednodussi varianty slouZzici k orientatnimu vySetfeni zaloZené jen na

vySetfeni identifikace (tabulka ¢. 10 — ptevzata z Vodicka, 2009 se souhlasem autora).
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Tab. 10: Testy vychazejici ze Sniffin’ Sticks (Vodicka, 2009)

Nazev

Uréeni

"Sniffin’ Sticks" Test

komplexni vySetteni Cichu (préh percepce,

diskriminace, identifikace)

16-Identifikationstest

rozliSeni norm-, hypo-, anosmie

12-Identifikations-Screening-Test

rozliSeni norm-, hypo-, anosmie

6-Identifikationstest

rozliSeni anosmie od normosie a hyposmie

Screening-Test

rozliSeni anosmie od normosie a hyposmie

Vétsina pouZivanych Cichovych testll vySetiuje prah a/nebo identifikaci pachovych

latek. Lze vSak vySetfit také stupen libosti, znalosti a intenzity pachové latky.

K objektivhim metoddm vySetfeni Cichu patii reflexni a respiracni olfaktometrie,

registrace Cichovych evokovanych potencidlli a vySetieni pomoci funkéni magnetické

rezonance a SPECT (Vodicka a Pellant, 2004).
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4.2. Cich v neuropsychiatrii

Cichovy deficit je jednim z piiznakd fady neurologickych, neurovyvojovych a
psychiatrickych poruch. Vyzkum ¢ichu u neuropsychiatrickych onemocnéni se dostava do
popiedi védeckého zajmu v poslednich dvou desetiletich. Pro¢ nés ale viibec zajima vztah
Cichového systému a jeho funkci v souvislosti s neuropsychiatrickymi poruchami?
VysSetfeni Cichu u pacientil s neuropsychiatrickymi poruchami mé jednak vyzkumny,
jednak klinicky vyznam. V prvnim piipad¢ vyuZivime anatomické a funk¢ni ptibuznosti
¢ichové drahy a mozkovych struktur, jejichZz dysfunkce se mtiZze podilet na etiologii a
patologii neuropsychiatrickych poruch. Do zpracovani ¢ichovych informaci jsou zapojeny
struktury medidlni tempordlni a orbitofrontdlni oblasti. TamtéZ jsou lokalizovany funk¢ni
mozkové abnormity napi. u pacientii s Alzheimerovou nemoci, schizofrenii a poruchami
autistického spektra. Vysetieni cCichovych funkci u pacientll s neuropsychiatrickymi
poruchami je pak mozno pojmout jako zkouSku regiondlni funk¢ni integrity mozku
(Suzuki a kol.,, 2003). Jednd se o neinvazivni, komplementarni strategii slouZici
k porozuméni funk¢ni integrity specifickych mozkovych oblasti (Kopala a Good, 1996).
Klinicky dopad vySetfeni ¢ichu ma jiz své misto v diagnostice a diferencidlni diagnostice

napt. Alzheimerovy a Parkinsonovy nemoci.

Neurodegenerativni onemocnéni

Cichovy deficit nalézame fyziologicky ve stafi, dle studie Murphyové a kol. (2002)
s prevalenci 24,5 % ve skupin€ mezi 53 a 97 lety, ktera se ve skupiné 80 - 97 letych zvysi
na 62,5%. Snizeni nebo vymizeni schopnosti detekovat a identifikovat viini ¢i zdpach jsou
jednim z Casnych ptiznaki nékterych téZkych neurodegenerativnich onemocnéni. Prvni

studie prokazujici poruchy cichovych funkci u Parkinsonovy a Alzheimerovy nemoci se
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datuji do roku 1975 a 1981 (Mesholam a kol., 1998). Selektivni ¢ichovy deficit je astou a
Casnou abnormitou u pacientli s Parkinsonovou nemoci (PN), nachdzi se u 70-90%
pacientll nezdvisle na tizi a délce trvani poruchy (Double a kol., 2003). Diky vysledkiim
mnoha studii (Miller a kol, 2002; Daum a kol., 2000; Doty a kol., 1995) je tak testovani
Cichu zahrnuto mezi standardnimi vySetfovacimi postupy jako doporucené pfi
diferencidln¢ diagnostické rozvaze mezi PN a jinymi neidiopatickymi parkinsonickymi
syndromy (Suchowersky a kol., 2006). Z patofyziologického hlediska se u PN zkoumaji
korelace c¢ichové schopnosti a zvySené hladiny enzymu tyrosin-hydroxyldzy a
neuromedidtoru dopaminu v bulbus olfactorius. Zkoumaji se moZnosti vyuziti téchto
poznatkli pfi rozeznavani Casné ¢i preklinické PN (Katzenschlager a Lees, 2004).
Normalni identifikace ¢ichem u pacientli s PN je vzacnd a méla by vést k revizi a ovéfeni
validity diagnézy (Hawkes, 2003).

Dlouho pted klinickou manifestaci zdvazného kognitivniho a motorického poskozeni
je prokdzana dysfunkce Cichovych schopnosti také u pacienti s Alzheimerovou nemoci
(Peters a kol., 2003, Hawkes 2003). Testovani Cichu se proto doporucuje u vysoce
rizikovych osob jako Casny diagnosticky a prognosticky marker mozné AN. VySetieni
Cichu je také mozné vyuzit v diferencidlné¢ diagnostickém postupu pii rozhodovani mezi
AN a demenci s Lewyho télisky (Westervelt a kol., 2003; Gilbert a kol., 2004) nebo mezi
AN a depresivni poruchou (Peters a kol., 2003). Pro detekci rizikovych osob je dilezité
zjiSténi, Ze osoby s anosmii a jednou ApoE-4 alelou maji pfiblizné 5x vyssi riziko
incidence AN s pozdnim zac¢itkem (Hawkes, 2003).

Z dalSich neurodegenerativnich onemocnéni byly popsany poruchy €ichovych funkei
také u Huntingtonovy chorey, alkoholického Korsakovského syndromu, Pickovy nemoci

nebo amyotrofické laterdlni skler6zy (Mesholam a kol., 1998).
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Psychiatrické poruchy

Prvni studii s prokdzanym deficitem cichové paméti u pacientli se schizofrenii
provedli v roce 1972 Campbell a Gregson (Moberg, 1999). V soucasné dobé je prokdzano
narusSeni Cichu u vice psychiatrickych poruch — schizofrenie, obsedantné¢ kompulzivni
poruchy, posttraumatické stresové poruchy, poruch zpiisobenych uzivanim alkoholu,

poruch autistického spektra a poruchy pozornosti s hyperaktivitou (tabulka ¢. 11).

Tab. 11: Psychiatrické poruchy a pritomnost deficitu ¢ichovych funkci

Deficit ¢ichovych funkci

potvrzen: nepotvrzen: sporny:

Schizofrenie Poruchy pfijmu potravy Deprese

OCD Panicka porucha Bipolarni afektivni porucha
PTSD Alkoholov4 demence

PAS

ADHD

Zavislost na alkoholu

Korsakoffiv syndrom

Abuzus organickych

rozpoustedel
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Naruseni ¢ichu u neurodegenerativnich poruch jako je Alzheimerova nemoc je
podobné cichovému deficitu ve vySSim véku a souvisi s celkovymi neuropatologickymi
zménami. Na druhou stranu, proces vedouci k ¢ichovym abnormalitim u neurovyvojovych
poruch je mén¢ ztejmy. Zda se, Ze Cichovy deficit u poruch s neurovyvojovym podkladem,
jako jsou poruchy autistického spektra, porucha s deficitem pozornosti a hyperaktivitou
(attention deficit hyperactivity disorder, ADHD), obsedantné¢ kompulzivni porucha a
schizofrenie, vychdzi spiSe z abnormdlni mozkové maturace nez ze specifického
neuropatologického procesu (Brewer a kol., 2006). Proces maturace neprobihd ve vSech
oblastech mozku ve stejnou dobu, jako prvni dozrava cerebellum a jako posledni frontalni
laloky. Oblast frontdlnich laloki — dorsolaterdlni prefrontdlni kortex a orbitofrontalni
kortex - se podle soucasnych poznatki o mozkovych strukturach podili na fronto-striatalni
dysfunkci spojované s patofyziologii mnoha psychiatrickych poruch, stejné jako struktury
temporélniho laloku véetné amygdaly. Zpracovani ¢ichovych podnéta je zprostiedkovéano
strukturami limbického a frontdlniho neuroanatomického systému, orbitofrontdlni kortex
je obecné spojovan s ¢ichovou identifikaci, zatimco medidlni temporélni oblast s ¢ichovou
senzitivitou meéfenou jako prah detekce pachu. NaruSeni normdlniho vyvoje u
psychiatrickych poruch v dobé maturace mozku postihuje pravdépodobné i vyvoj
gichovych funkci a zptsobuje ichovy deficit. Cichové funkce, které plné dozrivaji jiz
béhem détstvi, jako je detekce (Cichova senzitivita) a ¢ichovad pamét’, jsou pravdépodobné
vice zasaZzeny a projevuji se u poruch se zacitkem v détstvi. U poruch s pocatkem
v adolescenci nachdzime naruSeni cichovych funkci, které vyzravaji pozdéji, jako je
¢ichovd identifikace. Metody vySetieni Cichu se tak daji pouZzit k blizs§i lokalizaci

funk¢nich abnormalit mozkovych struktur podilejicich se na symptomatice psychiatrickych

poruch.
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Schizofrenie
Nejprozkoumangjsi psychiatrickou poruchou, u které je Cichovy deficit rozsdhle
popsan a kde se zvazuji i moznosti klinického vyuziti testovani Cichovych schopnosti, je
schizofrenie. Schizofrenie je zdvazné psychotické onemocnéni s vyznamnymi poruchami v
oblasti mySleni, vnimani, emoci, projevii chovani a kognitivnich funkci. Studium c¢ichu
muze napomoci nasemu porozuméni schizofrenie jako neurovyvojové poruchy a faktort
prispivajicich ke genetické vulnerabilité¢ a patofyziologii schizofrenni poruchy (Roalf a
kol., 2006). Pacienti se schizofrenii maji neuroanatomické a fyziologické abnormality
v tempordlni a frontdlni oblasti mozku. Rozvoj neuropsychologickych, strukturdlnich a
funk¢nich zobrazovacich metod podporuje hypotézu o primarni dysfunkci cichového
systému u pacientli se schizofrenii. Zpracovani Cichovych podnéti je zprostfedkovano
strukturami limbického neuroanatomického kortexu, ktery se podili také na patofyziologii
schizofrenie. Jednd se predevs§im o prefrontdlni kortex, ventromedidlni tempordlni lalok,
telencefalon a diencefalon. Testovani Cichu je idedlnim ndstrojem ke zhodnoceni a
porozumeéni neurovyvojového podilu v patofyziologii schizofrenie.
Vysledky studii ¢ichovych abnormalit u pacienti se schizofrenii shrnul v meta-
analytickém review Moberg (1999):
1. srovnatelné deficity byly zachyceny pro vSechna psychofyziologickd méfeni
(¢ichova identifikace, pamét’ i detekce)
2. nebyly zaznamenény rozdily mezi muzi a Zenami (mimo ¢ichové libosti)
3. antipsychotickd medikace neovliviiovala ¢ichové schopnosti
4. deficit ¢ichu u pacientd pretrvaval i po zapocitani efektu kouieni.
Nové jsou vysledky, které potvrzuji, Ze mimo jiZ zminénych abnormalit kortikdlni oblasti
jsou ptitomny také strukturdlni i vyvojové abnormity v perifernich ¢astech ¢ichového

systému, jako je dutina nosni nebo bulbus olfactoricus. Stejné ndlezy jak v oblasti CNS,
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tak na periferii u nepostizenych ¢lent rodin pacientl se schizofrenii podporuji genetickou
podminénost deficitti ¢ichovych schopnosti a predpoklddaji jejich ¢asnou neurovyvojovou

etiologii.

Deprese

Deprese jsou stavy charakterizované smutkem, beznadé&ji, pocity viny, ztratou z4jmi
a potéSeni, sebevrazednymi mySlenkami, somatickymi a vegetativnimi obtiZemi.
V souvislosti s ¢ichem byla zkoumdna hlavné tzv. velkd depresivni epizoda (Major
Depressive Disorder, MDD). Byly popsédny deficity v oblasti ¢ichové identifikace, prahu i
Cichové paméti, stejné tak jako Zadné postizeni Ccichovych funkci. Serby se
spolupracovniky (1990) nalezli sniZenou schopnost ¢ichové identifikace u osob s MDD,
kterd nebyla dalSimi studiemi potvrzena (Amsterdam a kol., 1987; Warner a kol., 1990).
stupném deprese. Obecné vykazuji studie u pacienti s MDD zna¢nou metodologickou
variabilitu a jejich zavéry jsou rozporné, nicméné nasveédCuji tvrzeni, Ze Cichovy deficit
neni vyznaénym rysem depresivni poruchy (Brewer a kol.,, 2006). Potvrzuji to i
zobrazovaci studie (PET), které potvrzuji vétsi zapojeni laterdlniho prefrontdlniho kortexu
nez orbitofrontdlniho kortexu v etiopatogenezi MDD (Baxter, 1991; Rogers a kol., 1998).
Proto mlizeme testu Cichové identifikace pouzit jako jednoho z voditek v diferencidlné
diagnostickém procesu mezi pacienty s Alzheimerovou poruchou a velkou depresivni fazi.
U pacienti s MDD nebyla schopnost identifikace ¢ichem vyrazné narusena (Solomon,
1998). Pres zatim zjiSt€ny relativné maly vyznam naruSeni Ccichovych funkei u
depresivnich pacienti vime z klinické zkuSenosti, Ze 1idé s depresi si st€Zuji na sniZenou
schopnost potésit se viinémi. V poslednich letech se objevuji ojediné€lé studie limitované

nizkym poctem pacientli, které naznacuji, Ze i u pacientli s poruchami ndlady existuji
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podskupiny, u kterych je mozno deficit ¢ichovych funkci zaznamenat (Lombion-Pouthier a

kol., 2006; Kriiger a kol., 2006).

Obsedantné kompulzivni porucha

Obsedantné¢ kompulzivni porucha (Obsessive Compulsive Disorder, OCD) patii
k izkostnym poruchdm. Jejimi zdkladnimi piiznaky jsou obsese (nutkavé mySlenky),
kompulze (nutkavé kompenzacni chovani), izkost a vyhybavé chovani. Gross-Iseroff se
spolupracovniky (1994) nezjistili zhorSeni ¢ichové ostrosti u pacientti s OCD, Hermesh a
kol. (1999) nenasli rozdil v ¢ichové diskriminaci a ostrosti mezi pacienty s OCD a
kontrolni skupinou. Na rozdil od pfedchozich Cichovych schopnosti, které se zdaji byt
intaktni, dal$i studie u pacientli s obsedantné¢ kompulzivni poruchou zjistily naruSenou
¢ichovou identifikaci (Barnett a kol., 1999; Goldberg a kol., 1991) korelujici s dysfunkci

orbitofrontalniho kortexu u této poruchy.

Posttraumaticka stresovd porucha

Termin posttraumatickd stresovd porucha (Posttraumatic Stress Disorder, PTSD) je
pouzivén pro tzkostnou poruchu, ktera se rozviji po emocné tézké stresujici udalosti, ktera
svou zavaznosti presahuje obvyklou lidskou zkusenost. Takovato udélost, napiiklad vélka,
ptirodni katastrofa, autohavérie, ptepadeni nebo zndsilnéni byva traumatickou pro vétSinu
lidi. Trauma je nezbytnym faktorem pro vznik PTSD, ale na jejim rozvoji se podili také
faktory environmentdlni a predisponujici, které mohou byt v premorbidni osobnosti a jeji
biologické vybavé. Sveéd¢i o tom i1 dysfunkce orbitofrontdlniho kortexu a limbicko-
prefrontalntho okruhu u PTSD. Jako prvni pouzil cichovou identifikaci k provétreni
integrity orbitofrontdlnitho kortexu u PTSD Vasterling na souboru veterdni vélky ve

Vietnamu (2000). ZjiSténi, Ze veterdni s diagnostikovanou PTSD vykazovali signifikantné
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hors$i schopnost identifikace Cichem proti veterantim bez PTSD a veteranum z nevéalecného
uzemi napovidd, ze vztah mezi PTSD a zhorSenou cichovou identifikaci souvisi se
samotnym traumatem spiSe neZ s nespecifickymi aspekty valecné zkusSenosti. Vasterling se
spolupracovniky pokracovali ve zkoumdni Cichovych schopnosti i u veterdni valky

v Zalivu (2003).

Poruchy vyvolané pouZivanim alkoholu

Nekonzistentni ndlezy deficitu ¢ichovych funkci se objevuji u pacientt zavislych na
alkoholu. Pacienti s chronickym abuzem alkoholu (Kesslak a kol., 1991) vykazovali
zhorsSenou diskriminaci Cichem, na rozdil od nenarusené identifikace. Pifekvapivé nebylo
nalezeno naruseni ¢ichové identifikace u osob s alkoholovou demenci (Serby a kol., 1985).

Nejnovéjsi poznatky (Rupp a kol.,, 2003) hovoii o zhorSené cCichové citlivosti,
diskriminaci a identifikaci u pacientli se zdvislosti na alkoholu, u nichZ neni pfitomna
demence ani amnesticky syndrom. Vysledky koreluji se zjiSténymi abnormalitami
v orbitofrontdlnicm kortexu u zavislych osob. ZhorSena ¢ichové identifikace byla zjiSténa i
u zavislych pacientll po absolvovani odvykaci 1é¢by (Ditraglia a kol., 1991). Korsakoviv
syndrom je organicky amnesticky stav vznikajici nejCastéji u chronickych abuzéra
alkoholu typicky vyraznym naruSenim uceni a paméti vedouci ke konfabulacim pfi jinak
intaktnich ostatnich kognitivnich a symbolickych funkcich. U pacienti s Korsakovovym
syndromem byla zjiSténa relativné neporuSend cCichovd ostrost, zatimco cichova
identifikace byla naruSena (Doty a kol., 1984; Jones-Gotman a Zatorre, 1988). Toto zjiSténi
odpovidd degeneraci dorsomedidlniho thalamického jadra a atrofii prefrontdlnich oblasti
popisovanych u tohoto syndromu (Jones a kol., 1978; Potter a Butters, 1980). Po ovéfeni
vysledkl dalS$imi studiemi se nabizi napiiklad moZnost vySetfeni Cichu v diferencidlné

diagnostické rozvaze u pacientil s demenci.
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Poruchy vyvolané pouZivanim ndvykovych ldatek

Opakované popsané jsou naruSeni cCichovych funkci u pacientl zneuZivajich
organickd rozpoustédla (Sandmark a kol., 1989; Ryan a kol., 1988). Mimo piisobeni na
urovni CNS odpovidajici zhorSené Cichové identifikaci ptisobi i periferné¢ na nosni sliznici,
coz souvisi se zhorSenou detekci (Schwarz a kol.,, 1991). U dlouhodobého uzivani
navykovych latek vcetné alkoholu je neuropsychologickymi a zobrazovacimi studiemi

prokdzana dysfunkce orbitofrontdlniho kortexu (OFC) zplsobend pravdépodobné

cvv s

vV,

(frontdlniho kortexu vcetné OFC). V souvislosti s dysfunkci OFC se piredpoklad4 naruSeni
¢ichovych funkci u osob zneuzivajich navykové latky, a to uz v obdobi adolescence. Do
budoucna se nabizi moZnost vyuziti testovani Cichovych funkci k mapovéani vyvoje

prefrontdlni oblasti u rizikovych adolescenti (Brewer a kol., 2006).

ADHD

Klicovymi ptiznaky ADHD jsou hyperaktivita, impulzivita a porucha pozornosti.
Porucha se vyskytuje typicky ve Skolnim véku, ale prechazi i do adolescence a dospélosti.
Prvni studie u dospélych pacienti s ADHD zjistily zhorSenou c¢ichovou identifikaci
(Gansler a kol., 1998; Murphy a kol., 2001). Studie Karszové a kol. (2008) zabyvajici se
détskymi pacienty s ADHD se zam¢éfila nejen na deficit ¢ichovych funkci, ale i na rozliSeni
dysfunkce v obou hemisférach. Cichova identifikace se zda byt u zdravych kontrol spojen
se zvySenou aktivitou pravého orbitofrontdlniho kortexu. Dysfunkce pravého
orbitofrontdlniho kortexu byla zaznamendna u mnoha studii déti s ADHD. Pro zhodnoceni
integrity této mozkové oblasti se tedy jako u jinych psychiatrickych poruch, tak i u ADHD

nabizi moZnost testovani vySetfenim Cichové identifikace. Studie potvrdila horsi schopnost
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identifikace cichem pro skupinu déti s ADHD v porovnani s kontrolni skupinou. Ve
skupiné ADHD déti se objevilo signifikantni zhorSeni pii métfeni pravou nosni dirkou na
rozdil od kontrolni skupiny, kde byly potvrzeny ocCekavané lepsi vysledky pii méfeni
vpravo. Mimo obecného potvrzeni Cichového deficitu u ADHD tak byla predikovana
lateralizace pro c¢ichové zpracovani jak u kontrolni, tak u ADHD skupiny. Zajimavé
vysledky pfinesla studie Romanose a kol., ve které testovali ¢ichové schopnosti (Cichovy
prah, identifikaci a diskriminaci) u skupiny détskych pacientl s nelécenou ADHD, ADHD
zaléCenou methylfeniditem a kontrolni skupinou. Autofi zjistili zvySenou cichovou
citlivost (= nizsi prah = vyssi skore testu Sniffin‘Sticks) u pacientti s nelécenou ADHD (p
< 0,004) oproti kontrolni skuping, zatimco pacienti 1é¢eni methylfenidatem se od kontrolni
skupiny nelisili. Zda se tedy, Ze stimulancia normalizuji c¢ichovy prah. Nebyly

zaznamenany rozdily v diskriminaci ¢ichem a ¢ichové identifikaci (Romanos a kol., 2008).
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4.3. Cich u poruch autistického spektra

U pacientl s poruchou autistického spektra zjist'ujeme atypické az idiosynkratické
reakce na cichové podnéty (Hrdlicka a Komarek, 2004). Abnormélni odpovédi na
vuni/zépach se objevily jiz u malych autistickych déti (s primérnym vékem 34 mésicli) ve
studii zkoumajici senzorickou reaktivitu u déti s autismem a jinymi vyvojovymi
onemocnénimi. V této studii zaloZzené na referencich rodicii bylo zjiSténo, Ze abnormalni
reakce v Cichu a chuti jsou jednim z faktori, podle kterych je moZno rozlisit déti
s autismem, syndromem fragilniho X, s jinymi vyvojovymi poruchami a déti s normalnim
vyvojem (Rogers a kol., 2003). Jako u jinych poruch, i u PAS je moZno vyuzit metod
vySetieni Cichu k lokalizaci funk¢nich abnormalit mozkovych struktur podilejicich se na
autistické symptomatice. U osob s PAS je piipisovan velky vyznam orbitofrontdlnimu
kortexu pfi naruSeni socidlnich schopnosti a kognitivnhé emocni integrace. Prvni studie
zabyvajici se poruchami ¢ichu a autismem (Suzuki a kol., 2003) zjistila u malého souboru
dvandcti dospélych pacientii s Aspergerovym syndromem signifikantni zhorSeni ¢ichové
identifikace proti kontrolni skuping, zatimco cichovy prdh byl nenarusen. Studie
Bennettové a kol. (2007) zabyvajici se poruchami chuti a cichu vykazovala také
signifikantni zhorSeni cCichové identifikace u autistické skupiny 21 détskych a
adolescentnich pacientli. Oproti t€émto vysledkiim studie Brewera a kol. zroku 2008
zkoumajici ¢ichovou identifikaci u skupiny malych autistickych déti (vék 5-9 let) nenaSla
statisticky vyznamny rozdil mezi autistickou a kontrolni skupinou. Schopnost ¢ichové
identifikace byla ve skupiné autistickych déti negativné spojena s vékem, tj. mladsi déti
vykazovaly vyS$si skore. Follow-up studie May a kol. (2011) navazujici na studii Brewera a
spolupracovnikli prokazala zlepSeni Cichové identifikace, ale toto zlepSeni bylo vice

z Nz

heterogenni v autistické skupiné nez ve skupin€ kontrolni. Ve druhé ¢asti vyzkumu May a
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spolupracovnici nalezli také vétsi deficit Cichové identifikace pii Cichdni levou nosni
dirkou u osob s HFA, zatimco osoby s AS a kontroly vykazovaly lepsi schopnost
identifikace pfi ¢ichani levou dirkou.

VétSina studii potvrdila piitomnost deficitu cichovych funkci u PAS a jejich
vysledky naznacuji moZnost vyuziti screeningového vySetieni Cichovych funkci jako

biobehaviordlniho markeru poruch autistického spektra (Bennetto a kol., 2007).
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5. Vyzkumna ¢ast

5.1. Cil prace

Zajem o poruchy autistického spektra neustdle roste, coz se promitd na zvySujici se
kvalit¢ a kvantit¢ védeckého vyzkumu. Ten se soustfeduje také na diagnostické,
intervencni a terapeutické strategie. Pro diagnostiku PAS je nejdulezitéjsi tridda jadrovych
autistickych ptiznakti, nékteré se ale spolehlivé objevuji az okolo tfettho nebo po tfetim
roce zivota. Naopak piiznaky casto se vyskytujici, ale nezahrnuté v tridd¢ se mohou
vyskytovat jiz v raném véku ditéte. K témto pfiznakiim patii smyslové abnormity. Mohly
by tak napomoci nejen Casné diagnostice, ale diky moZnosti pfimého ovlivnéni jsou i
kandidaty na vyuziti v interven¢nich a potazmo i terapeutickych metodach.

Nejpodrobnéji zkoumané jsou senzorické zvlaStnosti zrakové a sluchové. Stranou
zustavaji dalsi smysly vcetné fylogeneticky nejstar§tho — Cichu. Existuje malo piivodnich
praci zabyvajicich se vztahem Ccichovych funkci a PAS. Cilem této prace je vySetfit
reprezentativni soubor pacientii s poruchou autistického spektra standardizovanym testem
pro urceni Cichového prahu a c¢ichovou identifikaci a vytvofeni metody ke zkoumadni
specifickych Cichovych preferenci.

Testované nulové hypotézy jsou:

1. autistické déti se nelisi ve schopnosti detekce (tj. ¢ichového prahu) od déti
normdlné se vyvijejicich.

2. autistické déti se nelisi ve schopnosti identifikace ¢ichem od déti normélné se
vyvijejicich.

3. autistické déti se nelisi v preferenci (libosti/nelibosti) ¢ichovych vjemti od

déti normalné se vyvijejich.
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4. zéavaznost autistické psychopatologie nema vliv na zkoumané ¢ichové funkce.
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5.2. Soubor a metodika

Soubor

Do studie byly zatazeny déti a adolescenti s poruchou autistického spektra, kontrolni
skupina zahrnovala déti a adolescenty s normélnim vyvojem. Pacienti s PAS byli vybrani
na Dé&tské psychiatrické klinice 2. LF UK a FN Motol, pacienti do skupiny zdravych
kontrol byli osloveni v ramci preventivnich pediatrickych prohlidek v Krajské nemocnici
Pardubice, a.s. Vstupni kritéria pro autistickou skupinu byla:

1. diagnéza Aspergerova syndromu, vysoce funkéniho autismu nebo jiné vysoce
funk¢ni poruchy autistického spektra potvrzend diagnostickym rozhovorem ADI-R
(Autism Diagnostic Interview — Revised) (Lord et al, 1994) a/nebo Skdlou CARS
(Childhood Autism Rating Scale) (Schopler et al., 1980).

2. v€k 6 - 18 let (zahrnuje vek 18 let + 364 dnil)

3. 1Q=70

Vytazeni byli pacienti s organickou poruchou ¢ichu a akutni respiracni infekci.
Vstupni kritéria pro kontrolni skupinu byla:

1. vék 6 - 18 let (zahrnujici veék 18 let + 364 dni1)

2. neptitomnost poruchy autistického spektra aktudln¢ ani anamnesticky potvrzena
screeningovym dotaznikem CAST (diive Childhood Asperger Syndrome Test, nyni
Childhood Autism Syndrome Test) (Williams a kol., 2005; Baron-Cohen, 2009), do
skupiny byly zafazeny pouze osoby s negativnim vysledkem tohoto dotazniku.

Vytfazeny byly osoby spfedchozi psychiatrickou diagn6zou, mentdlni retardaci,
organickou poruchou Cichu a akutni respiracni infekci. Stanoveni urovné inteligence u
autistické skupiny bylo provedeno pomoci Stanford-Binetova inteligen¢niho testu.

Kontrolni skupina nebyla z casovych divodii vySetiena inteligencnim testem, ale vSechny
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osoby z kontrolni skupiny navstévovaly béznou zdkladni Ci stfedni Skolu a nebyla u nich
zminka o sniZené inteligenci.

Soubor byl slozen ze 70 osob. Velikost souboru byla ur¢ena na zdkladé¢ power
analyzy pilotnich dat, kterd stanovila minimélné 34 osob v kazdé skuping, tj. dohromady
68 osob. Skupina pacient s PAS zahrnovala 35 osob, ztoho 31 chlapct a 4 divky
s primérnym vékem 10,8 + 3,6 let. Podle Mezindrodni klasifikace nemoci, desaté revize
(1992) mélo 27 pacientli diagn6zu Aspergerova syndromu, 5 pacientti diagnézu détského
autismu a 3 pacienti diagnézu atypického autismu. V kontrolni skupiné bylo také 35 osob,
z toho 28 chlapct a 7 divek s primérnym vékem 10,4 + 2.4 let. Ob¢ skupiny se statisticky
vyznamn¢ neliSily ani primérnym vékem (p = 0,598), ani zastoupenim pohlavi (p = 0,324).
Deskriptivni charakteristika souboru je zahrnuta v tabulce €. 12.

Mezi obéma skupinami nebyl zjiStén rozdil v Cetnosti drazii hlavy a somatickych
poruch. Piestoze pocet drazd hlavy byl v obou skupinich pomérné vysoky, jednalo se
pouze o lehké piipady se zndmymi pfi¢inami (nejCastéji zpiisobené pady). Nejcetnéji
zastoupenymi télesnymi poruchami byly v obou skupinach alergie. V autistické skupiné
prodé€lalo signifikantn€ vice osob nosni operaci (p < 0,001), nejCastéji se jednalo o
adenotomii. Ani urazy hlavy, ani nosni operace nebyly v Zadné skupiné spojeny s
naruSenim ¢ichovych funkci, coZ bylo ovéfeno cilenymi dotazy na rodi¢e a z dostupné

zdravotnické dokumentace.
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Tab. 12: Deskriptivni charakteristika souboru

Autisté Kontroly Statistika
(n=35) (n=35)
t or chi’ df p

Vék (P, SO) 10,8 + 3,6 104 +2.4 | t=0,530 68 0,598
Pohlavi (CH:D) 31:4 28:7 chi’=0,971 1 0,324
Uraz hlavy 9:26 9:26 chi2<0,001 1 1,000
(A:N)
Somatické poruchy 15:20 8:27 chi’=3,173 1 0,075
(A:N)
Nosni operace (A:N) 16:19 2:33 chi’=14,658 1 <0,001
Medikace (A:N) 30:5 5:30 chi’=35,714 |1 <0,001

P — primér, SO — smérodatnd odchylka, A — ano, N — ne, CH — chlapci, D- divky

Dé&ti a adolescenti v autistické skupiné uzivali signifikantn€ vice medikace (p <

0,001). Nejvetsi rozdil byl v uzivani psychotropnich 1ékt. V kontrolni skupin¢ tyto 1éky

neuzival nikdo, ve skuping autistické 27 osob, z nichz nékteii uzivali vice 1€kl najednou.
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Prehled psychotropnich latek a pocet osob medikovanych jednotlivymi 1éky z lékovych

skupin je uveden v tabulce €. 13.

Tab. 13: Prehled psychotropni medikace v autistické skupiné

Lékova skupina Pocet 1é¢enych osob | Jednotlivé medikamenty

Antipsychotika 22 Risperidon, ziprasidon,

quetiapin, levomepromazin

SSRI 15 Sertralin, escitalopram
Stimulancia 4 Methylfenidat
Antikonvulziva 2 Valprodt, lamotrigin
Nootropika 2 Piracetam, gingko biloba
Nestimulacni 1é€ba ADHD 1 Atomoxetin

Nejcastéjsi somatickou medikaci v obou skupinich byla antihistaminika
(levocetirizin, cetirizin, desloratadin, ketotifen), coz koresponduje s vysokym poctem
alergii v autistické i kontrolni skupin€. Vsechny osoby byly nekuftéci.

Studie byla schvalena etickymi komisemi FN Motol a Krajské nemocnice Pardubice,
a.s. VSichni pacienti a jejich zdkonni zdstupci souhlasili s ucasti ve studii, zdkonni
zéstupci osob pod 18 let véku podepsali informovany souhlas. Pouze jedna osoba z

vyzkumné skupiny ve véku 18,5 let podepsala informovany souhlas sama.
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Metodika:

Cichovy test Sniffin‘ Sticks

Cichové identifikace a ¢&ichovy prdh byly méfeny pomoci testu Sniffin’Sticks
(Hummel, 1997), coZz je komerc¢n¢ dostupny standardizovany test cichovych funkci
(Burghardt Medical Technology, Wedel, Germany). Test je mozné pouZit jak u dosp€lych,
tak u déti (Kobal a kol., 2000) a byl jiz dfive pouzivan k vyzkumnym tcelim v rdmci
Ceské republiky (Vodicka, 2007). Test je sloZen ze ti{ G4sti — ichovy prah (obrizek ¢&. 2),
diskriminace a identifikace (obrazek ¢. 3). Pro tcely nasi studie jsme zvolili dvé Casti —
Cichovy prdh a identifikaci. V tomto testu jsou pachové latky obsazené v obalu
pfipominajicim fixy. Misto tekuté barvy je tampon uvnitf napustén 4 ml tekuté vonné
naplné¢ nebo je pachova latka rozpusténd v propylenglykolu. Pfi vySetieni byl
experimentatorem siiat uzaver fixu a jeho Spicka byla pfilozena piiblizn€ na 3 sekundy na

vzdalenost cca 2 cm pied ob¢ nosni dirky.

Obrazek ¢. 2: Sniffin’ Sticks — ¢ast ¢ichovy prah
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Obrazek ¢. 3: Sniffin¢ Sticks — ¢ast ¢ichova identifikace

Pribéh vySetieni

Testované osoby nesmély jist ani pit (s vyjimkou cCisté vody) nejméné 1 hodinu pred
vySetfenim. Osoby, které vykazovaly néktery z ptiznakl rinosinusitidy (jako napiiklad
blokdda nebo ucpdni nosu, vytok z nosu, bolest ve tvafi nebo pocit tlaku, sniZzeni nebo
ztrita ¢ichu) v dobé testovéni, byly vyloudeny. Zadnéa z vySetiovanych osob neuZivala v
den testovani léky kvuli infekci dychacich cest, alergii a jinym télesnym onemocnénim
vyjma dlouhodobé psychiatrické medikace. Kvuli potencidlnimu naruseni cichovych
funkci uZivanim medikace jsme prohleddvali dostupnou literaturu a nasli jsme pouze
minimdlni efekt jak antipsychotické, tak jiné psychotropni medikace na €ichové schopnosti
(Moberg a kol., 1999; Bennetto a kol., 2007; Doty, 2003; Naik a kol., 2010).

Vysetieni probihalo v klidné, dobfe vétrané mistnosti za pfitomnosti examinatora a
rodi¢e vySetfované osoby. Pofadi vySetfeni bylo jednotné, jako prvni byl vySetfovdn

¢ichovy préah, poté cichova identifikace (v souladu s doporuc¢enim testového manudlu) a
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nakonec preference. Béhem vysSetieni Cichového prahu mély testované osoby na ocich

tmavou masku k zamezeni zrakové identifikace fixi obsahujicich pachovou latku.

Vysetieni ¢ichového prahu

Nejprve byla testovand osoba sezndmena s pachem testované latky n-butanolu
pricichnutim k fixu s nejvyssi koncentraci. Samotné vySetfeni prahu probihd pomoci sady
48 fixti. 16 z nich je naplnéno n-butanolem ve vzestupnych koncentracich, ostatni fixy
pachovou ndpli nemaji. Vysetiované osobé byly predloZeny tfi fixy, z nichz pouze jeden
obsahoval n-butanol. Fixy sndplni a bez ndplné byly barevné odliSeny koncovym
uzavérem, proto bylo nutno vyloucit zrakovou kontrolu testovanych osob tmavou maskou
na ocich. Trojice fixti byla pfekladdana vzdy po dobu cca 20 s v randomizovaném potadi,
kazdy fix byl predlozen pouze jednou. Ukolem testované osoby bylo urit pofadi fixu
s pachovou stopou. Pokud vySetfovand osoba nedokdzala spravné urcit fix s pachovou
naplni, pokraCovalo se vzestupn¢ ve stejném postupu, tj. byly voleny fixy s vyssi
koncentraci. Pokud pacient dvakrat po sobé dokazal spravné urcit potadi fixu obsahujiciho
n-butanol, vySetiujici osoba ptedlozila fix s nizs$i koncentraci pachové latky. Vysetfovany
musel opét dvakrat spravné oznacit fix s ndplni. Pokud k spravnému oznaceni nedoslo, byl
opét volen fix s vyssi koncentraci. Tato zména se dd oznacit jako ,,obrat”. Postup se
opakoval tak, aby doslo k celkem sedmi obratim (Vodicka, 2009). Vysledek byl vypocitin

jako prumér poslednich Ctyf obrati. Skére Cichového prahu se pohybuje od 0 do 16

(Hummel a kol., 1997).

Vysetieni ¢ichové identifikace

VySetteni Cichové identifikace bylo zaloZeno na metod€ nucené volby. Identifikace

byla zkoumédna pomoci sady Sestnidcti zndmych vini. U kaZdé z nich testovand osoba
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vy s

vybirala ze ¢tyf nabizenych moZnosti nejpfiléhavéjsi ndzev predlozené latky. Pti bézné
administraci jsou moZnosti piedloZeny pouze v psaném slové. Vzhledem k naruSenym
feCovym schopnostem u pacienti s PAS byla slova doplnéna barevnymi obrazky (obrdzek
¢. 4). Slova oznacujici moZnosti volby byla béhem vySetfeni hlasité ¢tena examindtorem.
Podobny postup byl zvolen také ve studii ¢ichovych funkci provddéné Bennettovou a kol.

(2007).

Obr. 4: Polozka €. 1 v testu ¢ichové identifikace

pomerand

jahoda

Stejny postup byl pouzit jak u autistické, tak u kontrolni skupiny. Interval mezi
meéfenimi jednotlivych poloZzek byl 20-30 sekund. U kazdé polozky se jednotlivé skore

hodnotilo bud’ jako O (Spatnd odpoveéd’) nebo 1 (sprdvnd odpovéd’). Celkové skére

103



identifikace bylo souctem vSech spravnych odpovédi a pohybovalo se u kazdé vyzkumné

osoby v rozmezi 0-16 (Hummel a kol., 1997).

Testovani preference (libosti/nelibosti)

Posledni ¢asti vySetfeni ¢ichovych funkci bylo testovani preference pachti. Vytvofili
jsme origindlni zptlisob testovani, ktery byl dobfe aplikovatelny na autistickou i kontrolni
skupinu a nebyl dosud nikdy proveden. Nami vyvinuty postup vySetfeni byl zaloZzen na
pouziti testu Sniffin’Sticks — ¢ast ¢ichové identifikace. Podle doporuc¢eni manudlu byla
kazda z 16 vuni pfidrZzena ne déle nez 3-4 sekundy ve vzdalenosti piiblizn¢ 2 cm od obou
nosnich direk. Poté byly osoby poZadany, aby zhodnotily miru piijemnosti ¢i nepfijemnosti
¢ichového vjemu. Interval mezi jednotlivymi méfenimi byl 30 s.

Cichov4 libost byla méfena na 5 -ti polozkové $kale:

1 = velmi piijemna

2 = pfijemna

3 = neutrdlni

4 = mirn¢ nepiijemna

5 = silné nepfijemna

Skala byla koncipovana podobné jako $kolni hodnoceni, 1 = nejlepsi hodnoceni, 5 =
nejhor$i hodnoceni. Slovni Skdla byla doplnéna stejné¢ jako pii testovdni identifikace
vizudln€ — pomoci péti emotikonil vyjadiujicich libost ¢i nelibost k usnadnéni rozhodovani

predevsim autistickych pacientt (obrazek ¢. 5).
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Obr. 5: Emotikony pro vyjadieni libosti/nelibosti

q)

Hodnoceni zavaznosti autistické psychopatologie

Pro ur€eni zdvaznosti autistické psychopatologie byla pouZita observacni Skdla
détského autistického chovani CARS. Skila mé celkem 15 poloZek — vztah k lidem,
imitace, emociondlni reakce, motorika, uZivani predmétl a hra, adaptace na zmény,
zrakové reakce, sluchova reakce, Cichova, chutova a hmatova reakce, strach nebo
nervozita, verbdlni komunikace, neverbalni komunikace, drovenn aktivity, uroven a
konzistence intelektovych funkci a celkovy dojem. KaZzdou polozku hodnotime ¢iselné od
1 bodu (neptitomnost psychopatologie) do 4 bodu (velmi silné vyjadrend psychopatologie),
muzeme pouZit i pil bodu. Pro konec¢né skoére se pocitd soucet vSech jednotlivych
bodovych hodnot. Pii skére 15 - 29,5 bodu hodnotime dité jako neautistické, mezi 30 -
36,5 body jako mirné autistické az autistické a od 37 do 60 bodli hodnotime zdvaznost
symptomatiky jako siln¢ autistickou. Celkové pramérné skére Skdly CARS v nasi
autistické skupiné bylo 36,3 + 3,6. Pro porovnani zdvaZnosti psychopatologie
s dosazenymi vysledky cichového prahu a identifikace jsme pouzili jak celkové skore

CARS, tak skére dosazené v polozce 9 (Cichov4, chutova a hmatova reakce).
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Statistika

Pro statistické zpracovani dat byl pouzit program SPSS (Statistical Package for the
Social Sciences, verze 15.0). Pro analyzu souboru byla uzita deskriptivni statistika.
Rozdily mezi autistickou a kontrolni skupinou ve véku a pohlavi byly hodnoceny pomoci
nezavislého T-testu a pro rozdily v pfitomnosti trazu hlavy, somatického onemocnéni,
operaci nosu a uzivani medikace byl pouZit chi-kvadrit test. Cichovy prih a celkova
Cichova identifikace byly analyzovdny za pouziti testu Mann-Whitney. Pro jednotlivé
polozky identifikace byl pouZzit chi-kvadrat test a vysledky byly korigoviany pro
mnohocetné srovndvani pomoci Tukeyho korekce (Moye, 2003). K hleddni vztahu
¢ichového prahu a identifikace k vé€ku pacienta byla pouzita Pearsonova korelace.
Rozdily v hodnoceni Cichové libosti byly analyzovdny pomoci testu Mann-Whitney a
vysledky byly korigovdny pro mnohocetné srovnavani Tukeyho korekci. K stanoveni
vztahu celkového skére Skdly CARS a skoére polozky 9 skdly CARS k hodnotim

¢ichového prahu, identifikace a preference byla pouZzita Pearsonova korelace.
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5.3. Vysledky

Cichovy prah

U osob s Aspergerovym syndromem a vysoce funkénim autismem bylo naméfeno ve
srovnani s kontrolni skupinou vyrazné nizsi skére ¢ichového testu Sniffin‘Sticks (6,3 + 3,1
autistické skupiny oproti skupiné kontrolni. Cichovy prih nekoreloval s vékem ani v

autistické skupiné (r = 0,0006, p = 0,974), ani v kontrolni skupiné (r = 0,033, p = 0,852).

Cichova identifikace

Pro celkové skére Cichové identifikace nebyl nalezen statisticky vyznamny rozdil
mezi obéma skupinami (10,7 = 2,55 vs. 10,6 £ 2,76; p = 0,799). Schopnost Cichové
identifikace vyjadiend celkovym skoére koreluje signifikantné s vékem v kontrolni skupiné
(r = 0,355, p = 0,049) na rozdil od autistické skupiny (r = 0,280, p = 0,103). Vysledky

vySetieni ¢ichového prahu a celkového skére Cichové identifikace obsahuje tabulka ¢. 14.

Tab. 14: Vysledky ¢ichového prahu a ¢ichové identifikace (celkové skore)

Autisté Kontroly Statistika *

(P £SO) (P £SO) U p
Cichovy prih 6,3+3,1 7,9 +1,98 421,5 0,025
Cichovd identifikace 10,7 £2,55 10,6 £2,76 591,0 0,799

P - primér, SO - standardni odchylka, * Test Mann-Whitney
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Cichovi identifikace — jednotlivé polozky

Osoby v autistické skupin€ byly vyrazné lepsi v identifikaci polozky €. 1 — pomeran¢
(94% vs. 63%; p < 0,05) a vyrazné¢ horsi v identifikaci polozky €. 12 — hiebic¢ek (40% vs.
74%; p < 0,05) v porovnani s kontrolni skupinou. Rozdily v ostatnich ¢trnacti polozkach

nedosdhly v porovnani mezi obéma skupinami statistické vyznamnosti (tabulka ¢. 15).

Tab. 15: Jednotlivé polozky cichové identifikace u autistické a kontrolni

skupiny méi‘ené pomoci testu Sniffin‘Sticks

x> test ®
PoloZka ¢. Spravna Autisticka Kontrolni
(pach) identifikace | skupina skupina

chi’ p
1 A 33 (94,3%) 22 (62,9%) 10,26 | 0,001%*
(pomeranc) N 2 (5,7%) 13 (37,1%)
2 A 15 (42,9%) 15 (42,9%) 0,000 | 1,0
(ktize) N 20 (57,1%) 20 (57,1%)
3 A 22 (62,9%) 27 (77,1%) 1,701 | 0,192
(skofice) N 13 (37,1%) 8 (22,9%)
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4 33 (94,3%) 31 (88,6%) 0,729 | 0,393
(méta) 2 (5,7%) 4 (11,4%)
5 28 (80,0%) 30 (85,7%) 0,336 | 0,562
(banén) 7 (20.0%) 5 (14.3%)
6 20 (57,1%) 18 (51,4%) 0,230 | 0,631
(citrén) 15 (42,9%) 17 (48,6%)
7 23 (65,7%) 20 (57,1%) 0,543 | 0,461
(Iékofice) 12 (34,3%) 15 (42,9%)
8 21 (60,0%) 18 (51,4%) 0,521 | 0,470
(terpentyn) 14 (40,0%) 17 (48,6%)
9 22 (62,9%) 24 (68,6%) 0,254 | 0,615
(¢esnek) 13 (37,1%) 11 (31,4%)
10 30 (85,7%) 31 (88,6%) 0,128 | 0,721
(kdva) 5 (14,3%) 4 (11,4%)
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11 9 (27,5%) 13 (37,1%) 1,061 | 0,303
(jablko) 26 (74,3%) 22 (62,9%)

12 14 (40,0%) 26 (74,3%) 8,400 | 0,004*
(hiebicek) 21 (60,0%) 9 (27,5%)

13 26 (74,3%) 24 (68,6%) 0,280 | 0,597
(ananas) 9 (27,5%) 11 (31,4%)

14 27 (77,1%) 21 (60,0%) 2,386 | 0,122
(raze) 8 (22,9%) 14 (40,0%)

15 18 (51,4%) 17 (50%) 0,014 | 0,906
(anyz) 17 (48,6%) 17 (50%)

16 33 (94,3%) 34 (97,1%) 0,348 | 0,555
(ryba) 2 (5,7%) 1(2,9%)

A—ano,N—ne, *df=1

* Signifikantni vysledky (p < 0.05) po Tukeyho korekci
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Cichové preference

Osoby s Aspergerovym syndromem a vysoce funkénim autismem v porovndni s
kontrolni skupinou hodnotily vini skofice (polozka €. 3) a ananasu (poloZka ¢. 13) jako
signifikantné¢ mén¢ piijemné (p < 0,05); na drovni trendu plati to samé pro hiebicek
(polozka ¢. 12) (p < 0,1). Viiné pomerance (polozka ¢. 1) a anyzu (poloZka ¢. 15) byla
autistickou skupinou hodnocena statisticky nesignifikantné jako vice pfijemnd; pach ktze
(polozka €. 2), terpentynu (poloZzka €. 8) a ryby (polozka €. 16) byly autistickou skupinou
nesignifikantn¢ hodnoceny jako méné neptijemné v porovnani s kontrolni skupinou. Osoby
v autistické skupiné hodnotily vSechny viiné¢ v celkovém skore jako méné piijemné nez
osoby v kontrolni skuping, i kdyz rozdil nebyl statisticky signifikantni (p = 0,123).

Vysledky ¢ichovych preferenci shrnuje tabulka ¢. 16.

Tab. 16: Cichova preference (libost/nelibost) u autistické a kontrolni skupiny

mérena pomoci testu Sniffin’Sticks, ¢ast identifikace

PoloZka €. (pach) | Autisté Kontroly Mann-Whitney test
P+ SO P+ SO U P

1 (pomeranc) 1,66 + 0,94 2,00+ 1,14 505,0 0,163

2 (kize) 3,60 £ 1,01 3,69 + 1,21 563,5 0,543
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3 (skofice) 2,66 1,39 1,66 £ 0,72 359,5 0,002%*
4 (mata) 2,74 + 1,34 2,14+ 1,24 453,0 0,053

5 (banén) 1,91 +1,10 1,63 +1,00 508,0 0,176

6 (citrén) 2,17+1,20 2,31+0,83 525,0 0,281

7 (1ékoftice) 2,31 £ 1,08 2,26 £1,24 578,0 0,674

8 (terpentyn) 3,71 £ 1,49 4,03 +1,10 560,5 0,518

9 (Cesnek) 3,83 +1,15 3,66 + 1,39 593,5 0,816
10 (kdva) 343 +£1,54 3,11 +1,39 529,5 0,318
11 (jablko) 2,14+ 1,19 1,89 £1,05 539,5 0,364
12 (hiebicek) 3,89+ 1,30 3,11 +1,43 416,5 0,018*
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13 (ananas) 2,49 + 1,27 1,74 + 1,01 397.5 0,008**
14 (raze) 2,23 £ 1,40 2,03 +£1,07 582,5 0,706
15 (anyz) 2,66 + 1,24 2,86 + 1,24 559,0 0,516
16 (ryba) 3,69 + 1,39 391 +1,54 514,5 0,218
X (soucet hodnot) | 45,11 £8,15 42,03 + 8,06 481,5 0,123

P — primér, SO - smérodatnd odchylka
** signifikantni vysledek (p < 0,05) po Tukeyho korekci

* vysledek signifikantni na drovni trendu (p < 0,1) po Tukeyho korekci

V absolutnich hodnotich byla hodnocena jako nejvice pifjemnd viné pomerance
(polozka €. 1) pro autistickou skupinu a vin¢ bandnu (polozka €. 5) pro kontrolni skupinu.
Jako nejvice nepiijemnd byla autistickou skupinou hodnocena viné hiebi¢ku (polozka ¢.

12) a pro kontrolni skupinu viing terpentynu (polozka €. 8). Vysledky shrnuje tabulka ¢. 17.
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Tab. 17: Absolutni hodnoty nejvice a nejméné piijemné hodnocenych polozek

Autisté Kontroly

polozka (skoére) polozka (skoére)
Nejvice pfijemné pomeran¢ (1,66) banén (1,63)
Nejméné piijemné hiebicek (3,89) terpentyn (4,03)

Autistickou skupinou nejlépe identifikovatelna polozka (€. 1 — pomeranc) byla také v
této skupiné testovanych osob povazovdna za nejpiijemnéjSi vini. Stejné¢ tak polozka
nejobtiznéji identifikovatelnd (€. 12 — hiebicek) byla posuzovadna autisty jako nejméné
piijemnd ving. Je mozné, Ze schopnost Cichové identifikace u autistickych déti by mohla

souviset s ptijemnosti dané viin¢, pfinejmensim v krajnich pdlech stupnice piijemnosti.

Zavaznost autistické psychopatologie a ¢ichové funkce

Pro zavaznost autistické symptomatologie vyjadienou celkovym skérem skaly CARS
nebyla zjiSténa statisticky vyznamna korelace ani s dosazenou hodnotou ¢ichového prahu
(r = 0,127, p = 0,469), ani s hodnotou cichové identifikace (r = 0,04, p = 0,981), ani
s ¢ichovou preferenci (r = -0,173, p = 0,319). Neprokdzali jsme ani vztah mezi polozkou 9
Skaly CARS (¢ichova, chutovd a hmatova reakce) a hodnotou ¢ichového prahu (r = 0,103,
p = 0,555), hodnotou ¢ichové identifikace (r = 0,247, p = 0,152) ani s ¢ichovou preferenci

(r =-0,058, p = 0,741). Stupen zavaznosti autistické psychopatologie dany celkovym skére
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ani naruSeni smyslového vnimdni vyjiddiené v polozce 9 (Cich, chut, hmat) observaéni
Skaly CARS nemd podle naSich vysledki vliv na hodnocené ¢ichové funkce v autistické

skuping.
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5.4. Diskuse

Nase studie poskytla podrobné udaje o ¢ichovych schopnostech déti a adolescentii
s Aspergerovym syndromem a vysoce funk¢énim autismem. NasSli jsme zvySeny Cichovy
prah (= numericky niZ$i hodnotu nameétfenou testem Sniffin‘Sticks, to znamend niZsi
senzitivitu) a témeéf normdlni schopnost ¢ichové identifikace (14 polozek z 16 bylo
v porovnani autistické a kontrolni skupiny bez rozdilu, 1 poloZka byla byla rozpoznana
autistickou skupinou Iépe a 1 polozka hufe). Brewer a kol. (2006) vyslovili hypotézu, ze
porozumeéni maturace rtiznych ¢ichovych schopnosti v kontextu mozkovych strukturdlnich
a funk¢énich zmén bude dilezité pro porozuméni povahy a typu deficiti nalezenych u
neurovyvojovych poruch. Poruchy se vznikem v détstvi jako jsou poruchy autistického
spektra, v jejichz etiopatogenezi hraji dilezitou roli mozkové struktury tykajici se
vyznamng i Cichu, pravdépodobné budou mit vétsi dopad na Cichové funkce dozravajici jiz
behem détstvi (napiiklad senzitivita méfena detekci prahu). Stejné tak se pozdéji projevi
naruseni Cichovych funkci dozravajicich az v prabéhu dospivani (napt. cichova
identifikace). Casné vyvojové poskozeni, které ovlivni ¢ichové a jiné souvisejici neurdlni
systémy, miiZze zpusobit Cichovy deficit aZz v dobé, kdy by néckteré cCichové funkce
normalné dosédhly zralosti. V této souvislosti Brewer pouziva termin ,,rist do deficitu®.

Ctyfi predchozi studie ¢ichovych funkei u pacientd s PAS prokdzaly nenaru$enou
schopnost detekce méfenou pomoci ¢ichového prahu a jak zhorSenou, tak normélni
schopnost ¢ichové identifikace. V prvni z nich Suzuki a kol. (2003) zjistili normélni
schopnost detekce c¢ichem, ale zhorSenou Ccichovou identifikaci u dospélych

s Aspergerovym syndromem. Tyto vysledky jsou v rozporu s vysledky nasi studie, ale

v souladu s pfedchozi hypotézou, kterd uvadi, Ze schopnost ¢ichové identifikace ve vztahu
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k PAS se miiZe postupné zhorSit az k deficitu s rostoucim vékem. Jsou zde samoziejmée
metodologické rozdily mezi obéma studiemi, které mohu vysvétlit rozdilné vysledky.
Suzuki a kol. vysetiovali pouze maly soubor (12 osob ve skupin¢ pacientli s Aspergerovym
syndromem a 12 osob v kontrolni skupin¢). Skupiny byly sloZeny pouze z dospélych muza
(pramérny vek = 33 let).

Zhorsenou ¢ichovou identifikaci u déti s vysoce funkénim autismem prokdzala studie
Bennettové a kol. (2007). Ve studii vySetfovali star§i osoby, nez jsme testovali my
(prumérny vek ve studii Bennettové byl 14,4 roku versus 10,8 rokti v nasi studii), takze je
moznym vysvétlenim, Ze autistickd skupina v nasi studii miaze ,,vyrust do deficitu®, az se
stane starSi. Bennettova se spolupracovniky zkoumali jak ¢ichové, tak chutové funkce u
osob s autismem, ale zaméfili se hlavné na vySetfovani chuti (byla zkouména chutova
identifikace a chutovy prdh proti vySetfeni samotné &ichové identifikace). Cichova
identifikace byla méfena pomoci Sniffin’Sticks Odor Identification Screening Test, kterym
se hodnoti rozpoznani 12 béznych vini. Bohuzel autofi ve vysledcich studie nezminuji
dosazené skére u jednotlivych polozek, které by bylo zajimavé pro porovnani s vysledky
nasi studie.

Brewer a kol. (2009) zkoumali déti s vysoce funkénim autismem ve véku 5 - 9 let a
nenalezli zadny statisticky vyznamny rozdil mezi autistickou a kontrolni skupinou ve
schopnosti ¢ichové identifikace (k méfeni pouZili vizualizovanou formu testu UPSIT).
Zatimco vysledky prvnich dvou studii (Suzuki a Bennetto) se od naSich vysledku lisily,
vysledky studie Brewera a kol. se s naSimi shodovaly. Nepfitomnost deficitu Cichové
identifikace u pacientd s HFA nasvédCuje tomu, Ze by mohl byt zplisobeny prozatim
nematurovanou (nezralou) ¢ichovou identifikaci v mladsi v€kové skuping. Limitaci studie

Brewera a kol. bylo, Ze méfeni Cichové identifikace probéhlo pomoci dosud nepouZzité
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obrazové formy testu UPSIT. Také celkovy pocet vySetifovanych osob byl maly (v obou
skupinach celkem 30 osob).

Brewerem a kol. (2006) postulovana hypotéza, Ze se schopnost ¢ichové identifikace
u déti s vysoce funkénim autismem sniZuje s rostoucim vékem, byla potvrzena v pétileté
follow-up studii déti s HFA provdadéné May a kol. (2011). Autofi nalezli u skupiny déti
s HFA 1 u kontrolni skupiny (stejnych jako v pfedchozi studii Brewera zroku 2009)
zlepSeni Cichové identifikace, ale toto zlepSeni bylo vice heterogenni v autistické skupiné
nez ve skupiné kontrolni. Toto je ve shod¢ s nasSimi vysledky (soubor ndmi testovanych
osob byl podobného véku jako ve studii May), kdy schopnost cichové identifikace
korelovala pozitivné s vékem v kontrolni skuping, ale ne ve skupin¢ autistické.

Druhou casti vyzkumu May a kol. (2011) bylo srovnani unirhindlni c¢ichové
identifikace u déti s vysoce funkénim autismem, Aspergerovym syndromem a kontrolni
skupinou. V kazdé skupin€ bylo 12 osob, primérny vék u skupiny pacientti s AS byl 10,8
let, u pacienti s HFA 10,6 let a u kontrolni skupiny 9,7 let. Schopnost Cichové identifikace
byla hor$i u déti s HFA v porovnani s détmi s AS a kontrolni skupinou. Nase klinicka
skupina zahrnovala déti s obéma diagnézami (vétSina méla diagnostikovany Aspergeruv
syndrom, pét bylo pacientil s vysoce funkénim autismem). Vysledky naSi studie
nachédzejici intaktni schopnost Ccichové identifikace méfenou birhindlné se shoduji
s predchozimi vysledky May a kol. May a spolupracovnici nalezli také vétsi deficit
¢ichové identifikace pii Cichani levou nosni dirkou u osob s HFA, zatimco osoby s AS a
kontroly vykazovaly lepsi schopnost identifikace pfi Cichani levou dirkou. Tyto rozdily
vsak nebyly statisticky signifikantni. Podle autorii studie rozdily ve schopnosti unirhindln{
¢ichové identifikace pravdépodobné& znamenaji naruSeni levé a pravé orbitofrontalni oblasti

u déti s vysoce funkénim autismem ve srovnani s kontrolami.
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Vztah mezi Cichovou identifikaci a skéry poloZek diagnostického interview ADI-R
tykajici se socidlni vzdjemnosti, zahdjeni a udrZeni konverzace zkoumala studie
Bennettové a spolupracovnikli (2007). U osob s autismem souvisela ¢ichové identifikace
na hranici vyznamnosti se schopnosti socidlni verbalizace (p = 0,05) a signifikantné se
schopnosti udrzeni vzdjemné konverzace (p = 0,01), kdyZ déti s horSim skére Cichové
identifikace vykdzaly vétsi socidlni naruSeni. Vztah mezi Cichovymi funkcemi a
autistickou symptomatologii jsme zkoumali i v nasi studii. Pro hodnoceni zdvaznosti jsme
pouzili celkové skére observacni Skdly CARS a pro naruseni smyslového vnimani vcetné
¢ichu skoére polozky €. 9 Skdly CARS (€ichovd, chutova a hmatova reakce). Ani v celkové
zévaznosti, ani v polozZce tykajici se senzorickych abnormalit jsme vSak korelaci s
¢ichovymi funkcemi neprokazali.

Z4dna z predchozich studii (Suzuki, Bennetto, Brewer a May) se nezabyvala dal§i
strankou Cichu — pfijemnosti pachovych vjemt. NaSe studie prokdzala odliSné vnimani
libosti a nelibosti zndmych viini ve skupiné pacienti s PAS proti kontroldm. Toto zjisténi
muze mit dilezité teoretické diisledky. Naruseni Cichovych funkci se objevuje mezi dosud
studovanymi neurodegenerativnimi a psychiatrickymi poruchami nejvyraznéji sdruzené
s Parkinsonovou nemoci. Zda se byt dokonce biomarkerem tohoto onemocnéni. Testovani
¢ichovych schopnosti se stalo doporucenou ¢asti diagnostického procesu u Parkinsonovy
nemoci v doporucenych postupech vydanych Americkou neurologickou spolecnosti
(Suchowersky a kol., 2006). Je stejné tak mozné, Ze Cichovd dysfunkce by mohla
pfedstavovat biomarker i pro autismus.

Metaanalyza PET a fMRI studii zpracovdvani emoci ukdzala, Ze ¢ichové a chutové
podnéty byly nejsilnéjSimi predikory aktivace amygdaly (Costafreda a kol., 2008).
Amygdala hraje diileZitou roli v socidlnim chovéani a pozndvacich schopnostech. V riznych

studiich byly shromdzdény piesvédcivé ditkazy pro dysfunkci a abnormdlni velikost
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amygdaly u osob s autismem (Baron-Cohen a kol., 2000; Pierce a kol., 2001; Stanfield a
kol., 2008). MiiZzeme pouze spekulovat o spojeni mezi dysfunkci amygdaly a Cichovymi
abnormalitami u poruch autistického spektra. Design nasi studie nezahrnoval vySetieni
funk¢ni zobrazovaci metodou, kterd by mohla objasnit vyznam tohoto mozného spojeni.
Jestli takové spojeni existuje, tak by podporovalo moznou roli Cichové dysfunkce jako
biomarkeru autismu. Dal$i podrobné studie na toto téma jsou potiebné.

Z Klinického hlediska mohou potiZe v identifikaci zdkladnich vini a odliSné ¢ichova
preference prispét k vysokému poméru odmitani urcitych potravin a selektivité spojené
s jidlem u déti s autismem (Bennetto a kol., 2007). Na druhé strané¢ by ¢ich mohl mit u
osob s PAS také stimulujici roli. Randomizovand, kontrolovand studie 54 zdravych
dobrovolniku zkoumala vliv ¢ichu na naladu, autonomni, endokrinni a imunitni funkce
(Kiecolt-Glaser a kol., 2008). Autofi popsali, Ze vin¢ citronové silice spolehlivé zveda
ndladu a zvySuje hladinu noradrenalinu v porovnani s vodou a vuni levandule, a to bez
ohledu na ocekdvani nebo piedchozi pouziti v rdmci aromaterapie. Mald kazuistickd série
tif autistickych pacienti podporuje toto zjisténi i pro osoby s PAS (Wilder a kol., 2008).
Pokud byli autisticti pacienti vystaveni viinim, které si sami vybrali jako pfijemné, znacné
se zvysil jejich vykon v , tfidicich tkolech®.

Vysetteni ¢ichovych funkci pomoci ndmi zvolenych testli je zdvislé na spolupraci
testované osoby a vyZaduje porozuméni instrukcim, je také Casové naro¢néjsi. Z téchto
divodu se nejevi ve stdvajici podobé¢ ptinosné pro ¢asnou diagnostiku PAS. Dal$i vyzkum
ukdZe, zda se vySetfeni Cichu uplatni na nckteré z urovni diferencidlné diagnostického
procesu. Jako vice nadéjné vidime moznosti vyuziti poznatkl o ¢ichovych funkcich u PAS
v oblasti intervenéni. Podle naSich vysledki by mohla viin¢ pomerance byt vhodnd jako

mozné stimulans pro vétSinu autistickych osob. Poznatky o mozZné stimulaéni roli

120



¢ichovych podnéti by mohly mit dalezity vyznam v budoucnu pro tréninkové programy

zametené na osoby s poruchami autistického spektra.
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5.5. Zavér

V diserta¢ni praci jsme se zabyvali vyznamem vySetfeni Cichovych funkci u déti
s poruchami autistického spektra. Smyslové abnormality, i kdyZz nepatii k jadrovym
pfiznaklim autismu, nachidzime u autistickych osob velmi casto a jiz vraném véku.
MozZnost vyuZziti téchto zvlaStnosti pro ¢asnou diagnostiku se stdle diskutuje, vyzkum se
zaméfuje predevSim na vizudlni a sluchovou oblast. PiestoZe byl jasn¢ prokdzan deficit
¢ichovych schopnosti u mnoha neuropsychiatrickych poruch, ¢ichové funkce u osob s PAS
byly dosud zkoumdany nedostatecné.

Nase vyzkumna prace pojala vySetteni ¢ichu komplexné, testovali jsme Cichovy préh
a identifikaci ¢ichem a naSim origindlnim pfispévkem k vyzkumu problematiky bylo
testovani preference vini.
1. Testovana nulovd hypotéza , Autistické déti se nelisi v testovani Cichového prahu od
normdlné se vyvijejicich déti* se nepotvrdila. U autistickych déti jsme zjistili vyznamné
2. Testovand nulova hypotéza ,,Autistické déti se nelisi ve schopnosti ¢ichové identifikace
od normdln¢ se vyvijejich déti* se potvrdila. V celkovém skére Cichové identifikace se
ob¢ skupiny neliSily. NaSe vysledky podporuji hypotézu postulovanou Brewerem
vychézejici z poznatkli o maturaci mozku, Ze se u poruch s ¢asnym zaciatkem projevi
deficity ¢ichovych funkci az v dobé€ jejich dozrani. U déti s PAS se podle této hypotézy
projevi nejdiive deficit Cichovych schopnosti dozrdvajicich jiz v raném détstvi, jako je
naptiklad €ichovd senzitivita (méfend testovanim prahu). V piipadé ¢ichové identifikace je
nejprve zapotiebi, aby kvuli fyziologicky pozd¢j$i maturaci této funkce osoby s PAS

,vyrostly do deficitu®. Tuto hypotézu podporuje i nas dalsi vysledek, Ze schopnost ¢ichové
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identifikace vyjadiend celkovym skoére korelovala signifikantné s vékem v kontrolni
skuping na rozdil od skupiny autistické.

V nasi praci jsme se mimo celkového skére zajimali o vyhodnoceni identifikace

jednotlivych polozek testu Sniffin‘Sticks.  Statisticky vyznamné 1épe identifikovala
autistickd skupina viini pomerance, hlfe vuni hiebicku. Tyto vysledky tzce souvisi
s hodnocenim libosti/nelibosti.
3. Testovand nulovd hypotéza ,,Autistické déti se nelisi v preferenci viini od normaln¢ se
vyvijejich déti* se nepotvrdila. Osoby v autistické skupin¢ hodnotily vSechny viné v
celkovém skoére jako méné piijemné nez osoby v kontrolni skupiné, i kdyZ rozdil nebyl
statisticky signifikantni. U celé fady jednotlivych polozek jsme zjistili vyznamné rozdily
v preferenci vani. Unikdtni data vznikla porovnianim vysledkii Cichové identifikace a
preference. Autistickou skupinou nejlépe identifikovatelna polozka (€. 1 — pomeranc¢) byla
také v této skupin€¢ povazovéana za nejpiijemnéjsi vini. Stejn¢ tak polozka nejobtiZnéji
identifikovatelna (¢. 12 — hiebiCek) byla posuzovéna autisty jako nejmén¢ piijemnd ving¢.
Je mozné, Ze schopnost Cichové identifikace u autistickych déti by mohla souviset s
piijemnosti dané viin€, pfinejmensim v krajnich pdlech stupnice piijemnosti.

4. Testovand nulovd hypotéza ,,Zavaznost autistické psychopatologie nema vliv
na ¢ichové funkce® se potvrdila. Stupenn zdvaznosti autistické psychopatologie dany
celkovym skdre ani naruSeni smyslového vniméni vyjadiené v polozce 9 (Cich, chut’, hmat)
observaéni §kdly CARS nemély podle naSich vysledki vliv na hodnocené ¢ichové funkce
v autistické skuping.

VySetteni Cichu v psychiatrii je perspektivni metodou slouZzici jak k vyzkumné, tak
ke klinické praci. PotéSitelné je, Ze nejen materidlné nakladnd slozitd vySetfeni, ale i
jednoduchd neinvazivni metoda miZe vyznamné pfispét k diagnostickému a vyzkumnému

procesu. NaruSeni ¢ichovych funkci u poruch autistického spektra jsme vysledky nasi
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prace potvrdili. Cichové funkce jsou potencidlnim markerem vulnerability mnoha
psychiatrickych poruch vcetné¢ PAS. Pro ovéfeni dosavadnich vysledki a pro praktické

vyuziti vysetieni ¢ichu vSak bude tfeba dalsiho specificky zaméteného vyzkumu.
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