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Review

PERVAZIVNI RAZVOJNI POREMECAJI
— POREMECAJI I1Z AUTISTICNOG SPEKTRA

ZORANA BUJAS PETKOVIC', JASMINA FREY SKRINJAR?

Pervazivni razvojni poremecaji pripadaju poremecajima rane djecje dobi, kojih su znacajke specificna odstupanja na tri
podrucja razvoja: medusobnim drustvenim interakcijama, u verbalnoj i neverbalnoj komunikaciji uz ogranicene, ponavijajuce i
stereotipne obrasce ponasanja i interesa i aktivnosti.

Prvi su ga opisali Leo Kaner (1943.)i Hans Asperger (1944.). Za ove poremecaje, od kojih je prototip autisticni
poremecaj, Lorna Wing (1978.) uvodi naziv autisticni kontinuum. Danas se kao sinonim za pervazivne razvojne poremecaje
rabi sintagma poremecaji iz autisticnog spektra.

Prema DSM 1V. klasifikaciji pervazivni razvojni poremecaji obuhvacaju pet podskupina: autisticni poremecaj F84.0, Rettov
poremecaj F84.2, dezintegracijski poremecaj u djetinjstvu F84.3, Aspergerov poremecaj F84.5 i pervazivni razvojni poremecaj
neodreden F84.9. Deseti MKB navodi osam podskupina: autizam u djetinjstvu F84.0, atipicni autizam F84.1, Rettov poremecaj
F84.2, drugi dezintegracijski poremecaji u djetinjstvu F84.3, poremecaj hiperaktivnosti povezan s intelektualnim teskocama
(dusevnom zaostaloscu) i stereotipnim kretnjama F84.4, Aspergerov poremecaj F84.5, ostali poremecaji razvoja u djetinjstvu F84.8,

pervazivni poremecaji u razvoju, nespecificirani F84.9.
Prevalencija se krece od 5 do 70 na 10 000. Ucestalost se posljednjih godina izrazito povecava, $to se povezuje s usavrsavanjem
dijagnostickih instrumenata, prosirenjem dijagnostickih kriterija, boljom edukacijom strucnjaka, kvalitetnijim sustavom potpore i

vecom osvijesc¢enoscu roditelja.
Tretman je simptomatski.

Deskriptori: PERVAZIVNI RAZVOINI POREMECAJI DJECE - klasifikacija, dijagnoza, genetika

Pervazivni razvojni poremecaji pre-
ma DSM-IV. (1), ranije klasificirani kao
infantilne psihoze, velika su i etioloski
raznolika skupina poremecaja rane djecje
dobi nepoznate etiologije, koja ukljucuje
organske (Cinitelje, posebice genetske,
biokemijske, imunoloske, ali i psihogene.
Tri osnovne skupine simptoma obuhva-
¢aju poremecaje socijalne interakcije, po-
remecaje verbalne i neverbalne komu-
nikacije, uz ogranicene interese i stereo-
tipne radnje i interese. Klju¢no mjesto u
skupini razvojnih poremecaja, gotovo pro-
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totip i sinonim za pervazivne razvojne
poremecaje, jest autistiéni poremecda;j. Kat-
kad je u praksi tesko odijeliti razli¢ite
nozoloske entitete sa slicnom klinickom
slikom, pogotovo s obzirom na nepozna-
te uzroke. Razli¢ite klasifikacije donose
razli¢ita gledi§ta o problemu, a uzroci
poremecaja ostaju nepoznati. Osamdese-
tih godina proslog stolje¢a Lorna
Wing uvodi naziv autistiéni kontinuum
ili autisticni spektar za razvojne pore-
mecaje, koji obuhvaéaju gotovo sve psi-
hicke funkcije, a javljaju se u djetetovoj
ranoj dobi (2). Uglavnom zahvaljujuéi
radu Michaela Ruttera (3) i
Lorne Wing (4, 5), danas postoje
jasni dijagnostic¢ki kriteriji za autizam i
srodne poremecaje. Opisi ponasanja,
prema dvama glavnim klasifikacijskim
sustavima (DSM IV. i IC-10) (6) gotovo
su identi¢ni te su sukladni u osnovnim
dijagnostickim obiljezjima prikazanim na

tablici 1. Minimalne razlike u ove dvije
glavne klasifikacije ipak u praksi nisu
problem. Kako je klasifikacija DSM IV.
viSeosna, te procjenjuje bolesti i pore-
mecaje u vise osi, ako se uz pervazivni
razvojni poremecaj javljaju i intelektual-
ne teskode (Sto je vrlo Cesto), potrebno je
stupanj intelektualnog funkcioniranja oci-
jeniti u drugoj osi, tj. procijeniti je kao
drugu posebnu dijagnozu. Pervazivni
razvojni poremecaji javljaju se takoder i
uz raznoliku skupinu drugih zdravstvenih
stanja (npr. kromosomske aberacije, kon-
genitalne infekcije, strukturne abnormal-
nosti sredisnjeg Zivéanog sustava (SZS))
koje je, ako postoje, potrebno Sifrirati na
osi III (tablica 1).

Premda postoji opce slaganje o dija-
gnostickim kriterijima za utvrdivanje per-
vazivnih razvojnih poremecaja (opis po-
naSanja i1 funkcioniranja) na kojima se te-
melji klasifikacija sindroma, razgranice-
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nja unutar njih te neke druge odrednice,
prema nekim razmisljanjima, nisu dovolj-
no detrminirane. Mnogi autori, prakticari
kao i udruzenja roditelja smatraju da je
termin “pervazivni razvojni poremecaji”’
prili¢no neodreden i nedovoljno smislen,

pa radije rabe izraz “poremecaj iz au-
tisticnog spektra — autistic spectrum di-
sorder” (5).

Usporedan prikaz simptoma pore-
mecaja iz autisticnog spektra prikazan je
u tablici 2.

Tablica 1. Komparativni prikaz dijagnostickih kategorija MKB 10 i DSM — IV,
Table 1. Comparative review of diagnostic category of ICD 10 i DSM — IV

ICD 10 World Health Organization 1992.

MKB 10 Svjetska zdravstvena organizacija 1992.

DSM-IV. Ameri¢ka psihijatrijska udruga 1995.
DSM-IV. APA 1995.

Autizam u djetinjstvu F84.0
Autism in childhood F84.0

Autisti¢ni poremecaj F84.0
Autistic disorder F84.0

Atipi¢ni autizam F84.1
Atypical autism F84.1

PRP ukljucujuéi atipi¢ni autizam F84.9
PDD including atypical autism F84.9

Rettov sindrom F84.2
Rett’s syndrome F84.2

Rettov poremecaj F84.2
Rett’s disorder F84.2

Drugi dezintegrativni poremecaj F84.3
Other disintegrative disorder F84.3

Dezintegrativni poremecaj u djetinjstvu F84.3
Disintegrative disorder in childhood F84.3

stereotipnim pokretima F84.4

stereotyped movements F84.4

Poremecaj hiperaktivnosti s dusevnom zaostalo$¢u i

Overactive disorder with mental retardation and

Nema pripadajuce kategorije
No category

Aspergerov sindrom F84.5

Aspergerov poremecaj F84.5

Pervasive disorder in childhood non-specified F84.9

Asperger disorder F84.5
Ostali poremecaji razvoja u djetinjstvu F84.8 PRP neodreden F84.9
Other developmental disorders in childhood F84.8 PDD — NOS F84.9
Pervazivni poremecaj u djetinjstvu nespecificiran F84.9 PRP neodreden F84.9

PDD - NOS F84.9

Epidemiologija

Razli¢ite epidemioloske studije pore-
mecaja iz autistiénog spektra navode
razli¢itu prevalenciju koja se krec¢e od 1
na 10000 do 70 na 10000, ovisno o
veli¢ini uzorka i dijagnosti¢kim kriteriji-
ma. Predmet mnogih istrazivanja je po-
kusaj objasnjavanja velikog porasta pre-
valencije posljednjih desetak godina. Ovo
poveéanje moguce je zbog stvarnog po-
vecanja ucestalosti poremecaja, ali i zbog
promijenjenih dijagnosti¢kih kriterija i
bolje dijagnostike (8, 9).

Leo Kanner (10) naveo je poda-
tak o prevalenciji oko 15-ero djece s
autizmom na 20 000 rodenja, dakle nesto
vise od 7%o, Sto govori o njegovoj realnoj
procjeni ucestalosti poremecaja koji u to
vrijeme nije bio podijeljen u dijagnosticke
kategorije. Wing i Gould (4) pro-
moviraju pojam autisti¢ni spektar, koji
postavlja nesto Sire kriterije, a time i vecu
prevalenciju poremecaja. Deseta medu-
narodna klasifikacija bolesti (1992.) kao i
DSM 1V. (1995., 2000.), zbog jo§ Sirih
dijagnostickih kriterija, znatno povecavaju
prevalenciju autizma, $to mozda ne znaci
stvarnu vecu ucestalost poremecaja, nego

Tablica 2. Usporedan prikaz simptoma autisticnog poremecaja i ostalih pervazivnih razvojnih poremecaja (prema Volkmaru, 2007.)
Table 2 . Comparative review of symptoms of autistic disorder and other pervasive developmental disorders (toward Volkmar, 2007)

Poremecaj Autisti¢ni poremecaj | Aspergerov poremecaj Rettov poremecaj Dezintegrativni poremecaj Ostali pervazivni
Simptomi Autistic disorder Asperger’s disorder Rett’s disorder Disintegrative disorder poremecaji
Disorder Other pervasive
Symptoms disorders
Prvi simptomi — dob 0 — 36 mjeseci Iznad treée godine 5-30 mjeseci Iznad 24 mjeseca Razlicito
javljanja 0 — 36 months Over third year 5-30 months Over 24 months Various
First symptoms — age
Odnos spolova M>Z M>Z 7 M>7 M>Z
Gender ratio M>F M>F F M>F M>F
Socijalizacija Vrlo slaba Slaba Ovisi o dobi Vrlo losa Razli¢ita
Socialization Very poor Poor Depend of age Very bad Various
Komunikacija Obicno losa Ograni¢ena Vrlo losa Vrlo losa Dobra do odli¢na
Communication Usually bad Limited Very bad Vary bad Good to excellent
Ograniceni interesi Razliciti Posebni Ne Ne Razliciti
Restricted interests Various Special No No Various
Obiteljska anamneza Povremeno Cesta Nije uobicajeno Ne Nepoznato
Family anamnesis Periodically Often No usual No Unknown
Epilepsija Cesta Rijetka Cesta Ponekad Nepoznato
Epilepsy Often Rarely Often Sometimes Unknown
Intelektualno funkcioniranje | TMR* do normalno UMR* do normalno TMR* TMR* TMR* do normalno
Intelectual functioning Severe mental retarda- | Mild mental retardation Severe mental Severe mental retardation Severe mental
tion to normal to normal retardation retardation to normal
Prognoza Slaba do dobra Vrlo dobra Vrlo losa Obi¢no losa Prili¢no dobra
Prognosis Poor to good Very good Very poor Usually poor Fairly good

* TMR — teska mentalna retardacija/severe mental retardation, UMR umjerena mentalna retardacija/mild mental retardation. U ovom ¢lanku autorice ravnopravno rabe termine intelektualne
teSkoce i mentalna retardacija, iako se termin intelektualne teskoce jo§ ne nalazi u domacoj dijagnosti¢koj nomenklaturi. U svijetu se posljednjih godina termin mentalna retardacija ne
upotrebljava, zamijenjen je trerminom intellectual disability, koji se kod nas prevodi kao intelektualne teskoce/* In this article the author uses the terms intellectual disability and mental
retardation equally, although the term intellectual disability is not found in Croatian diagnostic nomenclature. In the world over recent years the term mental retardation has not been used,

it has been replaced by intellectual disability.
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prosirenje spektra. Utjece i veca osvi-
jeStenost i senzibilizacija struke i rodi-
telja.

Tablica 3 prikazuje usporedno tri ve-
like epidemioloske studije o prevalenciji
autisti¢nog poremecaja i drugih pervaziv-
nih razvojnih poremecaja.

lako se prije Sezdeset godina, kad je
autizam prvi put opisan, smatralo da je
poremecaj ¢es¢i u visim socijalnim slo-
jevima, posebice u obiteljima intelektua-
laca, mnoga su epidemioloska istrazi-
vanja to opovrgnula (14), a neka istra-
Zivanja isti¢u imigrante kao populaciju
u koje se autizam javlja ¢esce (15). Ipak
najveci broj epidemioloskih studija po-
tvrdilo je da su poremecaji autisti¢énog
spektra podjednako zastupljeni u svim
drustvenim slojevima i u svim grupacija-
ma i narodima. U nekim su obiteljima ovi
poremecaji 50 do 100 puta ¢e$¢i nego
op¢enito u populaciji, a to potvrduje ge-
netsku ulogu u etiologiji (16). Djecaci
obolijevaju Cetiri do pet puta cesée nego
djevojc¢ice. Samo 20% djece s autizmom
ima uredan intelektualni razvoj.

Analizirajuéi i sumirajuéi dvadesetak
epidemioloskih istrazivanja diljem svije-
ta, sa sveukupnim uzorkom od oko 4 mi-
lijuna osoba, Eric Fombonne (17)
iznosi podatke o prevalenciji pervazivnih
razvojnih poremecaja 12,5 na 10000, a za
autisti¢ni poremecaj 7,5 na 10000. Isti
autor iznosi podatak o 1 do 2 djeteta s
Aspergerovim sindromom na 10000 dje-
ce. Brojna druga epidemioloska istra-
zivanja navode da je Aspergerov pore-
mecaj znatno rjedi od autizma te da se
javlja u omjeru od 1 : 5 u odnosu na au-
tizam ili 2,6 na 10000. Gilberg i
Gilberg (18) smatraju da je Asperge-
rov sindrom zapravo mnogo ¢e$¢i od broja
dijagnosticiranih i tretiranih slucajeva.
Mnoga djeca sa simptomima Aspergero-
va sindroma, s manjim ili veéim teSko-
¢ama, odrastaju bez prave dijagnostike i
bez psihijatrijske evidencije i lijecenja.
Autori su epidemiolo$kim istrazivanjem
dobili prevalenciju od 26-ero do 30-ero
zahvaéene djece na 10000 skolske dje-
ce. Djecaci su bili zastupljeni deset puta
¢esée od djevojcica. Istrazivanja Sved-
skih istrazivata Ehlersa i Gilber-
ga (19)1 Kodesjoa (20) iznose sto-
pe prevalencije od 28 i 48 na 10000, no
s malim uzorkom.

Rettov sindrom pojavljuje se u jed-
nom sluc¢aju na 10000 do 15000 djece u
epidemioloskim istrazivanjima koja su
provedena neovisno u nekoliko zemalja

Tablica 3. Usporedni prikaz triju velikih epidemioloskih studija o prevalenciji autisticnog poremecaja, per-
vazivnih razvojnih poremecaja i poremecaja autisticnog spektra

Table 3. Comparative review of three great epidemiologic studies of prevalence of autistic disorder, pervasive
developmental disorders and autistic spectrum disorders

Baird i sur. Chakrabarti Bertrand i sur.
2000.g i Fombonne 2001. g. 2001.g
Baird et al. Chakrabarti Bertrand et al.
2000. and Fombonne 2001. 2001.

Populacija 16 235 15 500 8 896
Population
Dob
Age 7g. 2,5do 6,5 g. 3do10g.
Proporcija direktne procjene o o o
Proportion of directed estimate 46% 95% 1%
Prevalencija autizma 3,08 / 1000 1,68 / 1000 4,0/1000
Prevalence of autism
Prevalencija PRP
Prevalence of PDD 2,71 /1000 4,58 /1000 2,7 /1000
Prevalencija autisti¢nog spektra

e . 5,79 /1000 6,26 /1000 6,7 /1000
Prevalence of autistic spectrum disorders
M:Z za spektar 88% : 12% 79% : 21% 73% : 27%
M:F for spectrum
1Q>70: <70 za spektar . . .
1Q>70: <70 for spectrum 78:22 74:26 S1:49

(21), i to iskljucivo u djevojéica. Najrjede
se pojavljuje dezintegrativna psihoza (He-
llerova psihoza), pa u literaturi ima malo
podatakaoepidemioloskimistrazivanjima.
Za taj poremecaj navodi se prevalencija
od 1,1 do 9,2 na 100000 (22, 23, 24).

Najnoviji epidemioloski podatci go-
vore da je prevalencija poremecéaja au-
tistiénog spektra 60 do 70 na 10000, a
prevalencija Aspergerovog poremecaja je
mnogo niza od autistiénog i dezintegra-
tivnog poremecaja i iznosi oko 2 na
100000 (9). Povezujuéi sve navedeno, ta
ucestalost uvr§tava ove poremecaje u
najcesée neurorazvojne poremecaje djecje
dobi. Tumacenja razloga povecanja pre-
valencije pervazivnih razvojnih poreme-
¢aja posljednjih desetljeca nalaze se u
prosirenju koncepta (spektar), prosirenju
dijagnostickih kriterija, ali i unaprjedenju
dijagnostike i tretmana kao i podizanju
razine svjesnosti o ovom stanju, $to ujed-
no i ne znaci da do njega nije doslo i zbog
nekih drugih ¢imbenika koji se trebaju jos
istraZivati.

Tablica 4. prikazuje prevalenciju au-
tizma u odnosu na prevalenciju drugih
pervazivnih razvojnih poremecaja.

Etiologija

Etiologija poremecaja autisticnog
spektra nije do kraja poznata, ali najvje-
rojatnije je rije¢ o vise razli¢itih uzroka
koji daju sliénu klinicku sliku. Dija-
gnosticke podskupine unutar spektra s

brojnim specifi¢nostima takoder su naj-
vjerojatnije i etioloske podskupine.

Uzroci poremecéaja mogu biti razli¢ita
funkcionalna oiteéenja SZS-a sa speci-
fi¢nim simptomima, o ¢emu danas postoji
jedinstveno misljenje. Genetski ¢imbenici
(25, 26), problemati¢na trudnoéa s oS-
te¢enjem ploda zbog razli¢itih uzroka,
anoksija/hipoksija u porodaju, rane in-
fekcije ili mikrotraume SZS-a, meta-
bolicka ostecenja, poteskoée u neuro-
transmiterskom funkcioniranju (27) ne-
sumnjivo su prisutni u velikog broja dje-
ce. To se potvrduje anamnestickim
podatcima, biokemijskim pretragama krvi
i likvora, patoloskim nalazom EEG-a, ra-
Cunalnom tomografijom mozga, mag-
netskom rezonancijom, PET-om i drugim
medicinskim pretragama (28). Epilepticki
napadaji koji se javljaju u oko 30% djece,
obi¢no u pubertetu, potvrduju organska
osteéenja mozga.

Brojna istrazivanja sedamdesetih go-
dina proslog stolje¢a upozorila su na ve-
liku genetsku ulogu u etiologiji (29a, 29b,
16). lako su se prva istrazivanja temeljila
na epidemiolo§kim istrazivanjima o
uCestalijem  pojavljivanju poremecaja
unutar obitelji, danas su istrazivanja pre-
ciznija 1 konkretnija (25, 28). Autizam
se medu bracom i sestrama javlja u oko
3% slucajeva, §to je gotovo 100 puta vecéa
frekvencija nego opcenito u populaciji,
gdje se pojavljuje u Cetvero do Sestero
djece na 10 000 rodenja (0,05%). Takoder
je ucestalije pojavljivanje poremecaja sli¢-

153



7. Bujas Petkovi¢, J. Frey Skrinjar. Pervazivni razvojni poremecaji — poremecaji iz autistiénog spektra. Paediatr Croat 2010;54:151-158

Tablica 4. Prikaz epidemioloskih istrazivanja prevalencije za pervazivne razvojne poremecaja u odnosu na

autizam (prema Fombonneu 2005.)

Table 4. Review of epidemiologic investigation of prevalence of pervasive developmental disorders compared

to autism (toward Fombonne 2005)

.. | Prevalencija drugih
Prevalencija . . Ukupna
.. . pervazivnih razvojnih .. . . o
Studija autizma - prevalencija | Definicija pervazivnih poremecaja
poremecaja o L
Study Prevalence Total Definition of pervasive disorders
of autism Prevalence of other prevalence
PDD
Lotter, 1966. 41 33 78 Ponasanja sliéna autizmu
Behaviours like autism
Druge psihoze, grani¢ne psihoze
Brask, 1970. 43 1,9 6,2 Other psychosis, border line
psychosis
Wing i sur., Socijalno osteéenje
1976, 49 16,3 212 Social disabilities
Hoshino Autisti¢na mentalna retardacija
isur., 1987. 233 292 3,25 Autistic mental retardation
Simptomi sli¢ni autizmu, ali nemaju
sve kriterije
Burd, 1987. 3,26 >7,79 >11,05 Symptoms like autism, but not all
criteria
Simptomi sli¢niji infantilnim
Cialdella psihozama nego autizmu, prosireni
. kriteriji DSM III
i Mamelle, 4,5 4,7 9,2 oo .
Symptoms more like infantil
1989. . .
psychosis than autism, broader
criteria DSM 111
Fombonne Mjesoviti razvojni poremecaji
i Mazaubrun, 4,6 6,6 11,2 Jesovili razvoj pore !
Mixed developmental disorders
1992.
Fombonne Mjesoviti razvojni poremecaji
isur., 1995. >3 10,94 16,3 Mixed developmental disorders
s Drugi pervazivni razvojni poremecaji
Baird i sur, 30,8 27,1 57,9 Other pervasive developmental
2000. .
disorders
. Drugi pervazivni razvojni poremecaji
Powel i sur., 7,8 13,0 20,8 Other pervasive developmental
2000. .
disorders
Nespecifi¢ni pervazivni razvojni
Bertrand poremecaji i Aspergerov poremecaj
isur., 2001. 40,5 27,0 67.4 Nonspecific pervasive developmental
disorders and Aspergers disorder
Chabrabarti Pervazwmn Zzz)zdvr(éldr:n;;oremecajl
i Fombonne, 16,8 36,1 52,9 . .
Pervasive developmental disorders
2001. .
nonspecific
. Svi pervazivni razvojni poremecaji
Scott i sur., - - 57,0 All pervasive developmental
2002. .
disorders
Yeargin- Svi pervazivni razvojni poremecaji
Allsopp i sur., - - 34,0 All pervasive developmental
2003. disorders

nih autizmu unutar obitelji (4, 30). Pozna-
ti geneticki poremecaji (fenilketonurija,
tuberozna skleroza, fragilni X-sindrom,
neurofibromatoza) katkad se javljaju za-
jedno s poremecajima autisti¢nog spektra,
aautizam u punoj ili djelomi¢noj klini¢koj
slici katkad se vidi zajedno s kongenital-
nom rubeolom, infantilnim spazmima,
intrauterinom infekcijom citomegaloviru-
som i herpes simplex virusom, §to upu-
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¢uje 1 na utjecaj vanjskih €initelja na fetus
u razvoju.

U velikog broja djece s autizmom,
osobito u pocetku, nisu uocljive struktu-
ralne patoloske mozdane promjene. CT
mozga je bez patologije, osobito u ranoj
dje¢joj dobi, kao i nalazi PET-a (positron
emission tomography) i MR-e (magnet-
ska rezonancija). U mnogim slucajevima,
osobito nakon puberteta, a pogotovo u

odrasloj dobi, imamo pozitivne nalaze
radioloskih pretraga (npr. kortikalna atro-
fija).

Sumirajuéi navedene ¢injenice i hi-
poteze o uzrocima poremecaja iz au-
tisticnog spektra Simon Baron-
Cohen 1 Patric Bolton (31)
govore o modelu krajnjeg zajednickog
ucinka (slika 1). Genetski uzroci, viru-
sne infekcije rane dobi, komplikacije
trudnoce i porodaja te drugi ¢imbenici
mogu uzrokovati mozdano oSteéenje.
Rezultat krajnjeg zajednickog ucinka
svih, ili nekih navedenih ¢imbenika, jest
autizam ili mentalna retardacija koji se
u nekim dijelovima preklapaju.

Etioloska heterogenost

Poremecaji autisti¢nog spektra opisani
su bihevioralno, kao uostalom i brojni
psihi¢ki poremecaji, a klinicka slika
ukljucéuje lakse i teze oblike, kao i razli¢ito
intelektualno funkcioniranje u rasponu od
normalnog do teskog osteéenja u intelek-
tualnom funkcioniranju. Etioloske dvojbe
koje se namecu zbog raznolikosti simp-
toma i moguce etiologije, zahtijevaju so-
fisticiranije dijagnosti¢ke instrumente,
koji se permanentno uvode i usavrsavaju.
Velika je vjerojatnost da psihicki po-
remecaji oznacavaju razliite tocke istog
kontinuuma, te da su to varijacije koje u
nekom rasponu predo¢uju normalu izvan
koje slijedi poremecaj. Granice tipi¢nog
(urednog) razvoja Cesto nisu i ne mogu
biti precizno odredene. To vrijedi za mno-
ge psihijatrijske poremecaje, a normalno i
patolosko prelaze jedno u drugo ili se
djelomic¢no preklapaju, pri ¢emu klinicko
iskustvo 1 subjektivni dojam u procjeni tih
stanja moZe imati presudnu ulogu.

Etioloska heterogenost skupine po-
remecaja iz autistiénog spektra temelje-
na je na rezultatima genetskih istra-
zivanja, kao i razlikama u pojavljivanju
medu spolovima te odgovoru na medika-
mentoznu terapiju.

Istrazivanje Blomquista i sur.
(32) u Svedskoj, kao i niz kasnijih
istrazivanja, pokazala su da izmedu 5 i
16% ispitanika s poremedajem iz au-
tisticnog spektra ima fragilno mjesto na
kromosomu X, ali nijedna djevojéica s
autizmom.

Razlikuje 1i se bioloski poremecaj u
spolova? Razlika postoji u ucestalosti
pojavljivanja (tri do Cetiri puta ¢eSce u
djecaka), ali poznata je i ¢injenica da je
pozitivan obiteljski hereditet ¢es¢i u dje-
vojcica (33).
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Tablica 5. Usporedba dijagnostickih kriterija za tri tipa autizma (Americka psihijatrijska asocijacija 2000.)
Table 5. Comparison of diagnostic criteria for three types of autism spectrum disorders (American Psychiatric Association 2000)

Autisti¢ni poremecaj AP
Autistic disorder AD

Aspergerov sindrom AS
Aspergers syndrome AS

Pervazivni razvojni
poremecaji — ne drugacije
odreden (PRP-NOS)
Pervasive developmental
disorders — not otherwise
specified (PDD-NOS)

Pocetak
Age of onset

Mora biti prije 3 godine
Must be before 3 years

Najcesce izmedu predskolskog i ranog
Skolskog uzrasta

Usually becomes apparent between
preschool age and early school age

Moze se javiti nakon
3 godine
May be after age 3 years

Socijalna interakcija
Social interaction

Djetetova interakcija uklapa se u najmanje 2 od ovih opisa:
Ostecenje neverbalnog ponasanja

Ne razvija odnos s vr$njacima tipi¢an dobi,

Nema spontane podjele interesa (zdruzena paznja)

Nema primjerenog socijalnog i emocionalnog reciprociteta
u interakciji

Child’s social interaction fits at least two of these descriptions:
Impaired nonverbal behaviour,

Failure to develop friendships typical for child of the same
development level,

Lack of spontaneous sharing of interests or enjoyment
(joint attention),

Lack of interaction with others in an appropriate social

or emotional manner

Neki kao kod AP

Nedostatak empatije

(kod mnogih slucajeva)

Some as AD

Lack of empathy (in many cases)

Sli¢ni simptomi kao oni
opisani kod AP ali se
javljaju u manjem opsegu
nego kod AP

Najmanje jedan simptom
ukljucuje deficiti
socijalne interakcije
Similar symptoms as
those listed for AD but
usually not as many
symptoms

At least one of the child’s
symptoms involves a
deficit in social
interaction

Komunikacija
Communication

Djetetova sposobnost komuniciranja uklapa se u najmanje 1 od
ovih opisa: zaostajanje u jezi¢no -govornom razvoju (ili mutizam),
nema kompenzacije alternativnom komunikacijom (npr. kretnje)
Dijete ima teSkoc¢e u konverzaciji s drugima.

Stereotipan i repetitivan, neobican i/ili eholali¢an govor

Izostaju razli¢iti spontani oblici igara, imitacija i igra “pretvaranja”.

Child’s ability to communicate fits at least one of these descrip-
tions:

Delays in spoken language development (or no speech) and

no attempts to use other modes of communication (e.g. gestures)
Child has difficulty conversing with others,

Stereotyped and repetitive, peculiar and/or echolalic language,
Lack of developmentally appropriate varied spontaneous make —
believe play

Nema zaostajanje u jezi¢no -
£OoVOornom razvoju no prisutne su
teskoce u pragmati¢noj upotrebi
jezika,

Teskode sa «Citanjem» neverbalnih
znakova,

Ogranicena upotreba kretnja, “govora
tijela®

No delay in verbal language
development, but pragmatic (i.e.
practical language use is impaired,
Difficulty reading others’ body
language and communicating with
body language

Sli¢ni simptomi kao

u opisu AP ali prisutni
u manjem opsegu
Similar symptoms to
those listed for AD but
usually not as many
symptoms

Ograniceni interesi
i stereotipni obrasci
ponasanja
Restricted interests
and repetitive
behaviour

Djetetovo ponasanje , interes i aktivnosti su rigidni i stereotipni
i uklapaju se u najmanje 1 od ovih opisa:

Zaokupljenost stereotipnim interesima

Potreba za specifi¢nim nefunkcionalnim rutinama ili ritualima
Stereotipni i repetitivni pokreti

Zaokupljenost dijelovima umjesto cijelim predmetima

Child’s behavior, interests and activities are rigid and stereotyped
and fit at least one of these descriptions:

An intense preoccupation with one or more areas of interest,
Need to follow specific, nonfunctional routines or rituals,
Stereotyped and repetitive movement ,

Focus on parts of an object instead on the whole object

Neki kao kod AP
Some as AD

Sli¢ni simptomi kao

u opisu AP ali prisutni
u manjem broju PRP-N
Similar symptoms to
those listed for AD but
usually not as many
symptoms

Dodatne biljeske
Aditional notes

Potreban zbroj od 6 simptoma za dijagnozu AP
A total of six symptoms are required to diagnose AD

Nema kasnjenja u jezi¢no-govornom
razvoju.

Intelektualno funkcioniranje od
prosje¢nog do iznadprosje¢nog
Teskoce u finoj i gruboj motorici

No history of delayed start of speech,
Intellectual abilities in average

to above-average range,

Possible difficulties with gross

and fine motor skills

Potrebna su Cetiri do pet
simptoma za postavljanje
dijagnoze

Usually four or five
symptoms are identified
to diagnose PDD-NOS

Odgovor na tretman takoder moze biti
etioloski pokazatelj (premda bi trebalo
biti obratno). Uspjeh terapije, osim meto-
de, ovisi o slozenosti poremecaja, tj. 0 so-
ciokognitivnom funkcioniranju i razvoju
govora. Bolju prognozu imaju djeca

boljeg intelektualnog funkcioniranja i
razvijenijega govora. Od tretmana, inter-
vencija za osobe s kompleksnijim po-
remecajem iz spektra, najucinkovitije su
one rehabilitacijsko-edukacijske metode,
koje su temeljene na bihevioralnim po-

stupcima i programima s vrlo strukturira-
nom okolinskom (vizualnom) potporom.
Kod osoba s ,blazim autizmom® pri-
mjenjuju se kognitivno-bihevioralni i
edukacijsko-rehabilitacijski individualizi-
rani pristupi. Bez obzira na etiologiju,
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Geneticki
¢imbenici
Genetic factors

Virusne infekcije
Viral infections

Komplikacije
trudnoce i poroda Ostali uzroci
Pregnancy/birth Other causes

complications

v

Mozdano ostecenje
Brain damage

Krajnji zajednicki uc¢inak
final common pathway

Autizam
(socijalna
komunikacija i
opsesivna
ponasanja)
Autism
(social
communication and
obssessive
difficulties)

dejroaQ/eluedepyaig

Mentalna
retardacija
(usporeni razvoj)
Mental
retardation
(slower development
all areas)

Slika 1. Prikaz zajednickog djelovanja mogucih razlicitih uzrocnih ¢imbenika na nastanak autisticnog pore-
mecaja (prema S. Baron- Cohenu i P. Boltonu, 1993.)
Figure 1. Review of final common pathway of various etiological factors of autistic disorders (toward S.

Baron-Cohen i P. Bolton, 1993)

programi rane intervencije koji podrazu-
mijevaju specifi¢no poticanje onih razvoj-
nih podrucja koja su u autizmu pogodena
u najranijoj dobi daju bolju perspektivu za
daljnji razvoj. Reagiranje na medikamen-
toznu terapiju moze biti temelj za is-
trazivanje etiologije. lako neki lijekovi
djeluju na pojedine simptome autizma
(npr. hiperaktivnost, agresiju, autoagre-
siju), zasad nema specificnog lijeka za
autizam.

Iako jo$ u potpunosti ne mozemo od-
govoriti na pitanje razlikuju 1i se perva-
zivni razvojni poremecaji s obzirom na
klini¢ku sliku, spol, pojavu epilepsije i
druge parametre, ¢injenice govore da je to
vrlo vjerojatno i da se etioloSka heteroge-
nost mora uzeti kao stvarnost. Od svih
psihijatrijskih poremecaja u djetinjstvu,
autizam je najviSe istrazivan, najbolje
poznat i odreden empirijskim parametri-
ma, ali je jo§ velika nepoznanica glede
uzroka. Od vecine psihijatrijskih pore-
mecaja dijeli ga kognitivni deficit, s kojim
je u mnogo slucajeva povezan, kao i evi-
dentno ostecenje mozga u neke djece. Od
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op¢ih i specifi¢nih razvojnih kognitivnih
poremecaja autizam se razlikuje po ne-
kim psiholoskim pokazateljima (odnos
razine razvoja govora koji je nizi od glo-
balnog intelektualnog funkcioniranja,
smetnje socioemocionalnog razvoja), ali i
medicinskim pokazateljima (dob za epi-
lepsiju, povezanost s poznatim medicin-
skim stanjima). Ve¢ina djece s autizmom
nema tjelesne anomalije i ve¢inom ne po-
kazuju strukturnu mozdanu patologiju,
barem u pocetku poremecaja. Sve to upo-
zorava na etioloSku heterogenost pore-
mecaja, kao i1 potrebu daljnjeg istraziva-
nja uzroka.

Dijagnostika i diferencijalna
dijagnostika

Postaviti pouzdanu dijagnozu za au-
tistiéni poremecaj, pogotovo u djece
mlade od tri godine, te dati smjernice za
tretman i edukaciju ¢esto nije ni lako ni
jednostavno. Jos je sloZenije u ranoj dobi
odijeliti autizam od drugih pervazivnih
razvojnih poremecaja, osobito od ati-

pi¢nog autizma, te procijeniti tezinu
simptoma. Intenzitet simptoma, djetetova
dob, intelektualno funkcioniranje, kao i
anamnesticki podatci, te nalazi medicin-
skih pretraga bitne su odrednice u tom
smjeru, a danas je u uporabi i niz skala za
ranu procjenu. Iskustvo klinicara dat ée
pozitivan doprinos za postavljanje dija-
gnoze, kao 1 multidisciplinska dija-
gnosticka procjena te kontinuirano pra-
¢enje djeteta.

Kriteriji za dijagnozu, povijesno sa-
stavljeni prema manifestaciji klinickih
simptoma, minimalno su se mijenjali
tijekom Sezdeset godina od Kannera do
danas. Jedina bitna promjena jest opce
prihvadena cCinjenica da je u te djece
vecinom rije¢ 1 o razli¢itim stupnjevima
intelektualnih osSte¢enja koja su se prvot-
no negirala. Djetetova intelektualna razi-
na jedna je od bitnih odrednica tretmana,
odnosno individualiziranog edukacijsko-
rehabilitacijskog programa potpore. Dje-
ca s autizmom prosjecnog intelektualnog
funkcioniranja mogu u obrazovnom pro-
cesu posti¢i mnogo vise nego ona s inte-
lektualnim o$te¢enjem, a djeca s autiz-
mom s intelektualnim poteSskocama bliza
su onoj s intelektualnim poteskocama bez
autizma nego djeci s autizmom prosjecne
inteligencije.

Aktualne dijagnosti¢ke klasifikacije -
10. medunarodna klasifikacija bolesti
(1994.) i Americka klasifikacija DSM IV.
(1996., 2000.), osim u manjim razlikama,
uskladene su u opisu skupina pervazivnih
razvojnih poremecaja u tri osnovne sku-
pine simptoma: pocetak poremecaja u
prve tri godine zivota, nedostatak odgovo-
ra na osobe i predmete te poremecaj go-
vora 1 kognitivnih funkcija. Osim
anamnestickih podataka i klini¢ke opser-
vacije u dijagnostici autisticnog pore-
mecaja, vazno je objektivnim metoda-
ma procijeniti sluh i vid, te pokuSati utvr-
diti postoje li drugi senzori¢ki poreme-
¢aji. Diferencijalno-dijagnosticki, osobito
simptomi u djece oste¢ena sluha te u dje-
ce sa senzomotorickom afazijom ili disfa-
zijom, mogu se zamijeniti sa simptomima
autizma, a ta zabuna uzrokuje pogrjesne
smjernice u terapiji.

Osnovna obiljezja poremecaja au-
tistiénog spektra prate i drugi simptomi
koji nisu kljuéni za postavljanje dijagno-
ze, ali su vazni za tretman npr. agresija,
autoagresija, hiperaktivnost i drugi ne-
pozeljni oblici ponasanja. Uzroci agresiji
mogu biti teSkoce komunikacije i
nemoguénosti razumijevanja socijalnog
konteksta, a takvi nepozeljni oblici
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ponasanja, iako se mogu ¢initi bizarnim,
imaju svoju funkciju najées¢e komunika-
cijsku. To su naucena neprilagodena
ponasanja sa ciljem. Unutar populacije
osoba s intelektualnim teskoc¢ama, po-
gotovo onih s tezim poremecajima, ima
dosta onih s autisti¢nim crtama. Tu se
suocavamo s problemima diferencijalne
dijagnostike unutar podru¢ja poremeéaja
autistinog spektra i podrucja intelektual-
nog ostecenja (34).

Precizna psihologijska opservacija i
testiranje bitni su dijelovi dijagnostickog
postupka, a to je jedna od najvaznijih
smjernica za terapijske i obrazovne po-
stupke. Dijete s poremecajem autistiénog
spektra nije netestabilno, kako se to ¢esto
prije naglasavalo. Ono se u odredenim
uvjetima moze testirati, ali testiranje traje
duze i provodi se visekratno. Dobro je da
se testiranje ponovi barem jedan put u
dvije godine, pogotovo u dobi u kojoj
mogu nastupiti bitne promjene u tijeku
poremecaja, Sto moze biti prijelomnica u
terapiji 1 edukaciji. U svim tranzicijskim
okolnostima, kao $to su prelazak iz vrtic¢a
u skolu, promjena $kole, razreda, usta-
novne skupine, ili promjena programa,
kao i u sluéajevima regresije, retestiranje
djeteta je nuzno.

U djece s poremecajem autisti¢nog
spektra i s brojnim tesko¢ama, diferen-
cijalna dijagnoza mora se razmatrati stup-
njevito, jer inaCe postoji opasnost da se
zbog razli¢itih preklapaju¢ih moguénosti
smetnu s uma osnovni dijagnosti¢ki kri-
teriji. Klinicka slika i globalno intelek-
tualno funkcioniranje mijenjaju se razvoj-
nim sazrijevanjem, koje ¢e biti znac¢ajno
odredeno prirodom ostecenja i kvalitet-
nom porporom tretmana.

Razlikovanje od drugih sli¢nih po-
remecaja, koji se pojavljuju istodobno ili
imaju zajednicke simptome, pogotovo u
mladoj dobi, moze biti vrlo tesko. Dijete
tipi¢nog razvoja slijedi, s manjim ili ve¢im
varijacijama, uobi¢ajen razvoj psihomo-
tornih sposobnosti. Djetetov napredak
razvoja najbrzi je u prve dvije godine
zivota, od tek rodenog djeteta koje razu-
mije samo ugodu i neugodu do dvo-
godisnjeg djeteta koje razumije Cak i
namjere i emocije drugih osoba. U drugoj
polovini prve godine dijete bez teskoca u
razvoju sposobno je slijediti i odgovarati
na upute odraslih, a s navr§enom prvom
godinom sposobno je prepoznati emocije
drugih osoba iz okoline. S 18 mjeseci
zivota dijete bez teskoca u razvoju moze
izvesti jednostavne zakljuéke o namje-
rama drugih, a dijete s autizmom to nije

sposobno, u ¢emu je i najveéa razlika
medu njima (Teorija uma/Theory of mind)
(35).

Diferencijalno-dijagnosticki vazno je
odijeliti pervazivne razvojne poremecaje
od intelektualnog oSteéenja, senzomo-
toricke disfazije ili afazije, gluhoce ili na-
gluhosti, dje¢jih psihoza, dje¢je shizo-
frenije, raznih neurotskih poremecaja ili
hiperkinetskog poremecaja, a unutar per-
vazivnih razvojnih poremecéaja odijeliti
podskupine: autistiéni poremecaj, As-
pergerov i Rettov sindrom, atipi¢ni au-
tizam ili dezintegracijski poremeca;.
Takoder je vazno utvrditi moguce sin-
drome genetske ili druge etiologije, koji
mogu davati potpunu ili djelomi¢nu kli-
nic¢ku sliku autizma: fenilketonurija, fra-
gilni X-sindrom, kongenitalna rubeola,
citomegalovirusna infekcija, tuberozna
skleroza, neurofibromatoza, Westov sin-
drom, Downov sindrom i drugo.

Ipak je najteze razluc¢iti simptome au-
tizma od simptoma uzrokovanih niskim
intelektualnim funkcioniranjem. Socijal-
na kognicija je u tom sluéaju primarni
diferencijalno-dijagnosticki kriterij. U
djece s autizmom govor je slabije razvijen
od opée inteligencije, a u one s niskim in-
telektualnim funkcioniranjem govor i
op¢e intelektualno funkcioniranje uglav-
nom su na istoj razini. Epilepticki napa-
daji pojavljuju se u pubertetu (30%), dok
se u osoba s intelektualnim teSko¢ama
najcescée jave vec od rane dobi. U razlic¢i-
tim psihologijskim testovima djeca s au-
tizmom su pokazala bolje mehani¢ko
pamcenje od pamdéenja s razumijevanjem,
slabije razumijevanje i opcenito ogra-
ni¢enje u kodiranju i kategorizaciji poj-
mova od onih s intelektualnim tesko¢ama
bez dijagnoze autizma.

Autizam (razvojni poremecaj — stanje)
razlikuje se od dje¢jih psihoza i djeje
shizofrenije (psihi¢ki poremecaj) po-
¢etkom 1 tijekom. Autizam se javlja unu-
tar prve tri godine zivota, a atipini auti-
zam kasnije te obi¢no ima kontinuirani
tijek zastoja razvoja na tri podrucja. U
djecjoj shizofreniji, ¢ak i onoj s ranim
pocetkom, mogu biti jasne remisije i aku-
tizacije bolesti, ¢ega u autizmu nema.
Djecja shizofrenija javlja se obi¢no u pu-
bertetu, govor nije zahvaéen, a dijete
moze imati halucinatorna dozivljavanja i
poremecaje misljenja, $to u autizmu nije
slucaj.

Neuroze dje¢je dobi kao §to su ank-
siozni poremecaj, pani¢ni poremecaj, op-
sesivno kompulzivni poremecaj i fobije
rijetko  mogu biti diferencijalno-dija-

gnosticki vazne. Zajednicki simptomi su
anksioznost, opsesivne i ritualne radnje,
napadaji panike, no u djece s autizmom
postoje i brojni drugi simptomi. Intelek-
tualno funkcioniranje u djece s neurozom
uglavnom je u granici normale. Sli¢no
vrijedi i za hiperkinetski poremecaj u dje-
ce urednog intelektualnog razvoja.

Govorni razvojni poremecaji, senzor-
na afazija i disfazija, bez globalnog inte-
lektualnog deficita, mogu biti dvojbeni u
kona¢nom dijagnosticiranju prema autiz-
mu ili drugim pervazivnim razvojnim
poremecajima. Te je poremeéaje vazno
diferencirati zbog sasvim drukcijeg tret-
mana. Kako se u djece s razvojnom disfa-
zijom mogu pojaviti i dodatne smetnje
ponasanja, pogotovo kao reakcija po-
grje$no usmjerenog tretmana, poremecaji
u pogorSanju mogu imati jo§ dosta
slicnosti s autizmom.

Subklasifikacija unutar pervazivnih
razvojnih  poremecaja, odnosno po-
remecaja iz autistiénog spektra, nije jed-
nostavna, a u djeteta nize kronoloske dobi
distinkcija je nepuzdanija. Za Aspergerov
sindrom karakteristicno je vise intelek-
tualno funkcioniranje i naglaSena mo-
tori¢ka nespretnost, a pretezno se javlja u
djecaka. Rettov sindrom pojavljuje se
gotovo uvijek u djevoj€ica, a karakteri-
zira ga epilepsija i naglasen motoricki de-
ficit, koji u kasnijoj fazi dovodi do pareza,
pa ¢ak i kontraktura.

Etiolosko lijecenje nije poznato, obzi-
rom na nepoznatu etiologiju, a medika-
mentima i /ili bihevioristickim metodama
lijee se nepozeljni simptomi (agresija,
autoagresija, hiperaktivnost). Rano otkri-
vanje, dijagnostika i program rane inter-
vencije znacajno utjeCu na perspektivu
djetetovog razvoja, pa prema tome i na
njegovo obrazovanje i osposobljavanje za
zivot u zajednici, uz primjerene oblike
potpore u obliku individualiziranih eduka-
cijsko-rehabilitacijskih programa.
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PERVASIVE DEVELOPMENTAL DISORDERS — AUTISTIC SPECTRUM DISORDERS

Z. Bujas Petkovic, J. Frey Skrinjar

Pervasive developmental disorders are disorders of early childhood characterized as qualitative impairment in reciprocal social
interaction, qualitative impairments in verbal and nonverbal communication, and restricted repetitive and stereotyped patterns of

behavior, interests and activities.

Those disorders were first described by Leo Kaner (1943) and Hans Asperger in 1944. In 1978 Lorna Wing
introduced the term autistic spectrum or autistic continuum as a synonym for autistic disorder. Today the term Autistic Spectrum
Disorders is used as a synonym for the pervasive developmental disorders.

According to DSM 1V classification, pervasive disorders have five subgroups. Autistic Disorder F84.0, Rett Disorder F§4.2,
Childhood Disintegrative Disorder F84.3, Asperger’s Disorder F84.5, and Pervasive Developmental Disorder Not Otherwise Spec-

ified (PDD-NOS) F84.9.

ICD-10 has eight subgroups, Childhood Autism F84.0, Atypical Autism F84.1, Rett’s Syndrome F84.2, Other Pervasive Devel-
opmental Disorder F84.3, Overactive disorder with mental retardation and stereotyped movements, F84.4, Asperger’s Syndrome
F84.5, Other Pervasive Developmental Disorders F84.8, Pervasive Developmental Disorder, unspecified F84.9.

Prevalence data of the ASD differ and vary between 5 and 70 in 10 000. Incidence in recent years is higher, which is partially
the result of the improvement in diagnostic procedures, broader diagnostic criteria, a higher level of specific professional knowledge,
greater parental awareness and service improvement.

The treatment is symptomatic.

Descriptors: CHILD DEVELOPMENT DISORDERS, PERVASIVE - classification, diagnosis, genetics
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