Autismus

Autismus je psychiatrické onemocnéni zplsobené abnormalnim vyvojem centralni nervové soustavy. Projevuje se
neschopnosti vytvaret socialni vazby, komunikovat a dotvéret komunikaci mimikou, omezenymi, stereotypnimi
zajmy a neadekvatni reakci na senzorické stimuly. Diagndza autismu byva nejcastéji stanovena ve véku 3 let.

Pojem autismus zahrnuje klinicky heterogenni spektrum chorob, které se oznacuje jako poruchy autistického
spektra (PAS), anglicky Autism spectrum disorders (ASD). V klasifikaci DSM-IV se ASD déli na AspergerQv

syndrom, autistic disorder a PDD-NOS. V mezinarodni klasifikaci nemoci, ICD-10, pouzivané v Ceské republice,
je autismus razen mezi pervazivni vyvojové poruchy (F84) a zahrnuje détsky autismus (F84.0) a atypicky

autismus (F84.1). Aspergerlv syndrom neni v ICD-10 pfimo charakterizovan jako autismus, pficemz od autismu je

odliSen absenci reCového a kognitivniho deficitu.
Symptomatologie

Hlavni t¥i znaky

= Kvalitativni poruchy v reciprocni, socialni interakci - Neschopnost , ¢ist” ostatni, jejich ignorace.
Vyhybani se onimu kontaktu, nesnazi se ostatni potésit, nebo s nimi nesdili zadjmy (napf. noSeni hracek
rodi¢dm, atd.). Doma uprednostriuji samotu pred spole¢nosti.

= Narusena komunikace - Nerozviji se recipro¢ni komunikace reci, gesty, mimikou. Malé autistické déti nejsou

schopny pouzit upreného pohledu ke komunikaci a prildkani rodicovské pozornosti. Neschopnost uchopit
koncept véc jako pojem, prilis konkrétni chapani pojmd, neschopnost abstrakce (,medvidek” je vzdy pojem
pro jednu urcitou hracku).

= Uzké spektrum zajmu - Stereotypni aktivity (napf. neustdlé, umanuté stavéni véze z kostek), nezdjem o

hracky, a naopak Casto zajem o technické predmeéty (Sroubovdk, vypinac). Bezfantazijni hry bez interakce s

ostatnimi détmi. Odpor k jakymkoliv zménam, atd.

dalsi znaky

= Hyper- nebo naopak hyposenzitivita ke zvuklm a dotek@m. (napr. zvuk vysavace mize plsobit extrémni
nepohodli, proti tomu nékteré velmi bolestivé podnéty mohou byt ignorovany.)

Abnormalni spankové vzorce.
Sebezrafujici sklony v chovani.
NaruSeny motoricky vyvoj.
Neschopnost vyhodnotit nebezpeci

U 25 % se rozvine epilepsie.

Etiologie a patogeneze

Genetické pozadi'!

Autismus je polygenni onemocnéni zahrnujici geny na
chromozomech 1, 2, 4, 7, 13, 15 a 16, napr. FOXP2
(transkrip¢ni faktor exprimovany ve vyvijejicim se i dospélém
mozku, dale také v plicich a strfevech, je klicovy pro rozvoj
feCovych a jazykovych oblasti v embryogenezi), RELN
(migrace neurond v embryogenezi), HOXA1 (homeboxovy
gen, dilezity pro organizaci v pfedozadni ose
rhombencephala) a geny pro podjednotky GABA receptord
(GABRB3, GABRA5, GABRG3)[?), a jiné.

Vliv prostredi

Diskutuje se o vlivu alkoholu, thalidomidu a expozice viru
rubeolla v prenatalnim vyvoji pred 30. gesta¢nim tydnem.

vvvvvv

Naruseny vyvoj drah kmen-mozecek a
temporofrontalnich

Zda se, ze v patogenezi autismu méa vyznam mozecek,
frontalni a temporalni klira, bazalni ganglia a dalsi. Nékteré
studie poukazuji na fakt, Zze vyzkum, ktery se ubiral smérem k
jednotlivym strukturdm mozku prinasi zatim spis
nejednoznacné vysledky, a je proto lepsi nahlizet na autismus
jako na problém konektivity.

Zvlastni ndvyky ohledné jidla, jako napr. hranolky ji jediné od McDonald's.

50-70 % autistickych déti je v nonverbalnich 1Q testech identifikovano jako zaostalych.

Mozkova kira
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Bazilni ganglia
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Mozkovy kmen
Lokalizovany frontainé od mozecku,
sloudi jako plepojovaci stanice mezi
mozkovou kirou a zbytkem téla.
Jsou zde lokalizovana centra dychini,
krevniho obéhu a reflexi polykani,
zvraceni, kadhe aj.
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Oblasti mozku, jejichZz dysfunkce mdze vést k autismu
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Naru$ené mozkové okruhy!!!

Jsou uvazovany tri zdsadni mozkové okruhy, jejichz dysfunkce mdize vést k autismu. Jednak je to tzv. WCC (weak
central coherence model), v némz je diskrepance mezi lokalnim a globdlnim zpracovanim dat. Autisté nezvladaji
pouzivat kontext situace, aby jim pomohl Iépe pochopit prostredi.

V druhém pripadé jde o Theory of mind, ktery je klicovy v tzv. mentalizaci, tedy odhadovani myslenkovych
proces( ostatnich lidi, coZz umoznuje integraci jedince do spole¢nosti. U autistd je socidlni kognice narusena, a tak
nedovedou c¢ist emoce ostatnich ani vlastni.

Tretim systémem je systém zrcadlovych neurond, ktery je aktivovén, kdyz pokusny objekt sleduje urcitou ¢innost.
Zrcadlové neurony jsou zfejmeé nezbytné pro mimoslovni sdéleni, jeho zakédovéni a rozkédovani. Neni bez
zajimavosti, Zze mozecek a frontalni kortex hraji svou Glohu ve vsech tfech zminénych systémech.

Role mozecku!3!

O zapojeni mozecku v jednotlivych okruzich je pojednéano vyse. Pozornost se zde upina k mozeckové klre, zejména
Purkynovym bunkam. Magneticko rezonanc¢ni spektroskopii byl zjistén Ubytek N-Acetyl-Aspartatu v mozeckové
klre, coz odpovida redukci po¢tu Purkyriovych bunék zjisténou v sekénich studiich. Byly zjistény snizené hladiny
Bc/-2 (inhibitor apoptdzy), Reelin proteinu (kédovany genem RELN, viz vySe), NCAM (neural cell adhesion molecule)
a NT3, proti tomu byly zvySeny hladiny VIP, NT4/5, BDNF a CGRP. Snizena hustota Purkyrfiovych bunék je zfejmé
klicovéd k dalSimu rozvoji autismu. Nejcastéji postizenymi ¢astmi mozecku jsou verminni tuber a pyramis (VI a VII),
naproti tomu vzacné byva postizeni lobull I-V, coz je v souladu s odlisnym vyvojem téchto ¢asti mozecku. Postizeni
tuberu a pyramis je zfetelnéjsi u nizkofunkcéniho autismu, zatimco u vysokofunkéniho nemusi byt vyjaddreno. Pres to
vSechno vsak nelze zcela jednoznac¢né vztahovat k sobé 1Q a morfologii mozecku, tfrebaze cerebellum ma v
patofyziologii autismu jednu z klicovych Uloh. MenSi objem mozecku je v inverzni spojitosti s velikosti frontalniho
laloku, z vyzkum{ uskute¢nénych v posledni dobé se zdd, Ze mozeckova dysfunkce predchéazi postizeni frontalnich
lalokd.

Frontalni lalok

Nékteré oblasti frontalnich lalokl maji vztah k autismu. Aktivita v pars opercularis je nepfimo Umérna tiZi postizeni.
Lze soudit, Ze naruseny systém zrcadlovych neurond je jednou z pfic¢in autistického ,uvéznéni ve vlastnim svété.”
Uvadi se souvislosti s (expresivné) reCovymi funkcemi. Dalsi oblasti frontdIniho laloku uvazované u autismu: gyrus
frontalis inferior a dalsi.

Ostatni struktury

Temporalni lalok, amygdala, bazalni ganglia, insula, gyrus fusiformis, hippocampus, atd.!*!

Odkazy

7 va s

Souvisejici ¢lanky
= Aspergerlv syndrom

Externi odkazy

Autismus (¢eska wikipedie)
Autism (anglickd wikipedie)

Autism Spectrum Disorders (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1442/)
GeneCards - FOXP2 (https://www.genecards.org/cgi-bin/carddisp.pl?gene=FOXP2&search=FOXP2)
GeneCards - RELN (https://www.genecards.org/cgi-bin/carddisp.pl?gene=RELN&search=RELN)
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