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ZESPOt LAMLIWEGD CHROMOSOMU X
A SPEKTRUM AUTYZMU

Streszczenie: Na podstawie badan opartych o studium indywidualnych przypadkow
przedstawiono specyfike funkcjonowania 0s6b z zespotem tamliwego chromosomu
X, zwracajac szczegdlng uwage na wystepowanie zaburzen, ktére to swoim obrazem
klinicznym moga sugerowaé spektrum autyzmu. Na bazie weryfikacji materiatu na-
ukowego w dostepnej literaturze oraz uzyskanych wynikach badan i przeprowadzonej
analizie wyodrebnione zostaty réznice i podobienstwa w funkcjonowaniu tychze oséb
oraz wystepujace trudno$ci w postawieniu trafnej diagnozy i podjeciu odpowiednio
zaprojektowanych, wczesnych oddziatywan terapeutycznych.

Stowa kluczowe: zesp6t tamliwego chromosomu X, spektrum autyzmu, diagnostyka,
réznicowanie

FRAGILE X SYNDROME AND AUTISM SPECTRUM

Summary: Based on research based on the study of individual cases presented specific
functioning of people with fragile X paying particular attention to disturbances, which
his clinical picture may suggest the autism spectrum. On the basis of the scientific mate-
rial verification of the available literature and the results of research and analysis have
been separated differences and similarities in the functioning of that person and any
difficulties in making a proper diagnosis and make well-designed early therapeutic effects.

Key words: fragile X syndrome, an autism spectrum, diagnosis, differentiation

Wprowadzenie

Czym jest zesp6t tamliwego chromosomu X? Czym si¢ charakteryzuje? Ta-
kie i podobne pytania stawiaja sobie zaréwno lekarze, terapeuci, jak i rodzice
dzieci, u ktérych zespo6t ten zostat zdiagnozowany. Jeszcze nie tak dawno wiedza
o tym rzadkim zespole genetycznym byta tak znikoma, ze wystepujgce w nim
objawy, a przede wszystkim zachowania dzieci w swojej istocie sugerowaly
postawienie diagnozy autyzmu. Od dawna doszukiwano si¢ zwigzku pomiedzy
autyzmem a zespotem famliwego chromosomu X, dokonywano poréwnan czy
tez réznicowania obu tych zaburzen. Po raz pierwszy zwigzek taki odnotowa-
no w roku 1982, stawiajac zesp6t tamliwego chromosomu X za najbardzie;
rozpowszechniong i najczestszg przyczyne autyzmu. Woéwczas w przyblizeniu
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25% 0s6b z zespotem famliwego chromosomu X jako pierwsza diagnoze¢ otrzy-
mywato ,autyzm”. Przez lata prowadzono wiele badan naukowych. Jednym
z nich jest badanie pomiaru funkcjonowania intelektualnego i zachowania
przystosowawczego os6b z autyzmem i 0s6b z autyzmem i zespotem tamliwego
chromosomu X, przeprowadzone w roku 1995 przez Simona Barona-Cohena.
Badanie to ujawnito znaczace réznice w funkcjonowaniu i zachowaniu oséb
w wymienionych grupach badawczych.

W niniejszym artykule chciatabym panstwu przedstawic¢ zespot tamliwego
chromosomu X, zwracajgc szczegdlng uwage na wystepujace tu zaburzenia,
ktore swoim obrazem klinicznym mogtyby sugerowac¢ spektrum autyzmu.
Pragne rowniez zaprezentowaé czes¢ badan naukowych przeprowadzonych
w grupie wsparcia rodzin z zespotem tamowego chromosomu X, dziatajgcej
przy Fundacji ,Rodzina Fra X” oraz badania pilotazowe réZnicowania zespotu
tamliwego chromosomu X ze spektrum autyzmu i zaburzen integracji sensorycz-
nej, prezentowane podczas trwania Miedzynarodowej Konferencji poswiecone;j
spektrum autyzmu w Krakowie w 2013 roku.

1. Zespot tamliwego chromosomu X

W literaturze przedmiotu spotykamy sie z wieloma nazwami tego zespotu,
ktére pochodzg od charakterystycznego ztamania widocznego na konicu ramion
dtugich chromosomu X (Latos-Bielefiska, 2006) lub nawigzuja bezposrednio
do przyczyny jego powstania. Powielenie segmentu chromosomu X powoduje
jego przewezenie i sprawia, ze podczas obrobki laboratoryjnej chromosom ten
czesto peka - stad nazwa: zespét kruchego chromosomu X; zespot kruchego
X (Fragile X syndrome, Fra-X, FraX); zesp6t tamliwego chromosomu X; zespo6t
stabego chromosomu X. Rzadziej spotykamy nazwe zespo6t Martina-Bella. Po-
chodzi ona od nazwisk Prestona Martina i Julii Bell, ktérzy w roku 1943 jako
pierwsi wykazali, ze szczegdlna forma opéznienia umystowego ma zwigzek
z dziedziczeniem i tym samym uznani zostali za odkrywcéw tego zespotu.

Zesp6t famliwego chromosomu X stanowi najcze¢stszg rodzinng postac
niepelnosprawnosci intelektualnej. Dziedziczony jest jako cecha dominujgca,
sprzezona z chromosomem X (Lisik i in., 2011). Moze on by¢ przyczyng wielu
rodzajow niepetnosprawnosci intelektualnej i r6znych zaburzen rozwoju - po-
czawszy od tagodnych trudno$ci w uczeniu sie czy w kontakcie z rowiesnikami,
a skoficzywszy na powaznym opo6znieniu intelektualnym i autyzmie. Wigze
sie z licznymi fizycznymi, behawioralnymi, poznawczymi cechami charaktery-
stycznymi, a takze opdznieniem w opanowaniu mowy i jezyka (Kubat, 2008).

,0soba cierpigca na zesp6! famliwego chromosomu X posiada mutacje
w genie FMR1 (upo$ledzenie umystowe zespotu tamliwego chromosomu X1)
w DNA, zlokalizowanym w chromosomie X (dtugie ramie, pozycja 27.3, miedzy
146699054. a 146738156. para zasad), polegajaca na powieleniu segmentu
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genu o sekwencji trinukleodytow CGG (cytozyny, guaniny, guaniny), tj. CGG
CGG CGG CGG CGG CGG. Mutacja ta powoduje, ze komérka metyluje region
regulacyjny genu FMR1, wylaczajac go, a organizm nie wytwarza biatka FMRP
w miejscach, w ktorych jest niezbedne. Brak tego konkretnego rodzaju biatka
skutkuje wystapieniem zespotu famliwego chromosomu X" (www.akson.org.
pl, 2003). Ponizej, na rycinie 1. przedstawiono obraz chromosomu odpowie-
dzialnego za wystepowanie zespotu famliwego chromosomu X.

Rycina 1. Obraz chromosomu odpowiedzialnego za wystepowanie zespotu kruchego X
[Kulisiak-Kaimierczak, 2011)

Gen FMR w DNA o budowie CGG jest przekazywany z pokolenia na poko-
lenie i ulega przeksztatceniu, w wyniku czego zwigksza sie liczba powtorzen
sekwengcji trinukleodytow CGG (cytozyny, guaniny, guaniny), majgca wptyw na
stopien niepetnosprawnosci intelektualnej. Osoby zdrowe maja tych powtoérzen
od 6 do 59, natomiast osoby z premutacja (nosiciele) od 60 do 220. Powyzej
tej liczby mowimy o pelnej mutacji w w/w genie oraz zespole famliwego
chromosomu X, z pelnymi objawami klinicznymi.

Definiujac zespot famliwego chromosomu X mozemy powiedzie¢, Ze sta-
nowi on rodzinng postac niepetnosprawnosci intelektualnej, poniewaz jest on
uwarunkowany dziedzicznie, przekazywany jako cecha dominujaca, sprzezona
» chromosomem X w trzech postaciach: premutacji, mozaikowato$ci i peine;
mutacji. W kazdej z postaci mamy do czynienia z réznym nasileniem objawow
saburzenia. Przy premutacji nie wystepuja objawy charakterystyczne dla ze-
spotu (osoba z premutacja jest nosicielem zmutowanego genu). W najlzejszym
przypadku mamy do czynienia z subtelnie wyrazonymi trudnosciami o cha-
rakterze emocjonalno-spotecznym. W najciezszym - zaburzenie ma charakter
-atoéciowy i obejmuje niepetnosprawnosc¢ intelektualna, nawet w stopniu
znacznym oraz deficyty z obszaréw: integracji sensoryczno-motorycznej, pro-
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ces6w percepcyjno-poznawczych, mowy, rozwoju emocjonalnego i spotecznego
(Kruk-Lasocka, Kulisiak-Kazmierczak, w druku).

Dziedziczenie chromosomu X, w ktérym znajduje sie zmutowany gen, jest
uzaleznione od ptci osoby go posiadajacej. Mezczyzni przekazujg go wszystkim
corkom, ale nie przekazujg synom. U kobiet natomiast ryzyko przekazania
zmutowanego genu swoim dzieciom, zar6wno synom, jak i c6rkom, wynosi
50%. Zmutowany gen, jak juz wspomniano, moze by¢ przekazany w trzech
postaciach: premutacji, mozaikowosci i peinej mutacji. Na rycinie 2. zobrazo-
wano sposob przekazania potomstwu zmutowanego genu.
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Rycina 2. Sposdb dziedziczenia zmutowanego genu (Kulisiak-Kazmierczak, 2011)

Na dziedziczenie sprzezone z chromosomem X wskazujg przypadki niepeino-
sprawnosci intelektualnej u mezczyzn z rodziny kobiety - u jej braci, siostrzen-
cow, braci matki, kuzynoéw ze strony matki - synéw siéstr matki. Jako przyktad
moze postuzy¢ graficzne zilustrowanie tego zjawiska wsrdd rodzin, w ktérych
zostat zdiagnozowany zespét tamliwego chromosomu X, z akcentem na zdia-
gnozowane dzieci z tym zespotem oraz powiazania rodzinne (Rycina 3, 4 i 5).

Jak donosza dostepne Zrédta, proporcja mezczyzn z premutacjg (nosicieli)
zespotu tamliwego chromosomu X wynosi 1:700 a kobiet - 1:250 (Latos-
-Bieleniska, 2006). Liczbe 0séb obciazonych peina mutacja zespotu tamliwego
chromosomu X szacuje sie w Europie od 1:4000 do 1:6000 w przypadku mez-
czyzn (Lisik i in., 2011; Latos-Bieleniska, 2006) i 1:8000 u kobiet (Bteszyriski,
2006). W Polsce czgstotliwo$¢ wystepowania zespotu szacuje sie od 1:1200
do 1:3600 u mezczyzn i od 1:4000 do 1:6000 u kobiet (Kubat, 2008). Inna
jest czestotliwo$¢ wystepowania zaburzenia przy mutacji petnej w poréwna-
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Rycina 3. Graficzne zobrazowanie dziedziczenia zespolu w rodzinach z jednym dzieckiem,
u ktdrych zostat zdiagnozowany zespdt oraz ich rodzinne powigzania
(Kulisiak-Kazmierczak, 2010)
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Rycina 4. Graficzne zobrazowanie dziedziczenia zespotu w rodzinach z dwojgiem dziedi,
u ktdrych zostat zdiagnozowany zespdt oraz ich rodzinne powigzania
(Kulisiak-Kazmierczak, 2010)
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Rycina 5. Graficzne zobrazowanie dziedziczenia zespotu w rodzinach z trojgiem dziedi,
u ktdrych zostat zdiagnozowany zespot oraz ich rodzinne powigzania
(Kulisiak-Kazmierczak, 2010)
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niu do mozaikowej. Mozna przypuszczac, ze jest to zwiazane z trudno$ciami
zdiagnozowania zespotu u 0séb z postacia mozaikowa, objawy zaburzenia 53
bowiem stabo nasilone przypominajace premutacje.

2. Diagnoza zespotu tamliwego chromosomu X

Diagnoza tego zespotu w okresie niemowlecym i przedszkolnym jest
W znacznym stopniu ograniczona z powodu braku widocznych, charaktery-
stycznych dla zespotu, cech fenotypowych, ktére w niektérych przypadkach
pojawiajg si¢ dopiero w okresie dojrzewania. Dlatego tez stosowana metoda
postepowania w zakresie diagnozy jest kierowanie na badanie DNA - w kierun-
ku zespotu tamliwego chromosomu X wszystkich dzieci z op6znieniem rozwoju,
niepetnosprawnoscia intelektualng i autyzmem, a takze dzieci, u ktérych w ro-
dzinie zdiagnozowano zesp6t kruchego X lub niepelnosprawnoéé intelektualna.
W przypadku gdy choroba ta pojawia sie w rodzinie po raz pierwszy, istnieje
ryzyko nie podjecia takich dziatain. W ponizszej tabeli przedstawiono dotych-
czasowe trudnoS$ci w diagnozowaniu zespotu (Kulisiak-KaZmierczak, 2010).

Tabela 1. Okres diagnozy osdb z zespotem kruchego X w stosunku do ich wieku
(Kulisiak-Kazmierczak, 2010)

Rok urodzenia | Zespot zostat ; Dziecko w chwili
dziecka zdiagnozowany w roku diagnozy mialo lat

1975 2005 30
1981 1990 9
1982 2009 26
1992 7

1985
2005 20
2002 14
1988 2004 16
2004 15
2003 11

1992
2005 13
1997 (Moskwa) 3
1994 2002 8
2003 9
| 1996 2004 8
1997 2002 5
1998 2009 11
2005 3

2002

2009

Zespot '

cd. Tab:
Rok

izm
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cd. Tabela 1.
Rok urodzenia Zespot zostat Dziecko w chwili
dziecka zdiagnozowany w roku diagnozy miato lat

2005 2

2003
2009 6
2006 4

2004
2007 3

2005 2009 4

2007 2009 2

Badania przeprowadzone w 11-osobowej grupie chtopcow ze zdiagnozo-
wanym zespotem tfamliwego chromosomu X wskazaly na liczne podobienstwa
wspotwystepujacych objawoéw i funkcjonowania tych dzieci. U niemowlat z ze-
spotem kruchego X zauwazalne byty nastepujace objawy: wysoka masa urodze-
niowa (powyzej 3500 g), niskie napiecie migsniowe, zaburzenia motoryki jamy
ustnej i problemy z ssaniem pokarmu, nietolerancja laktozy (dieta bezmleczna)
i zmiany skorne oraz problemy ze snem, ktore objawiaty sig trudnos$ciami
z za$nieciem i czestym wybudzaniem sig ze snu. Przedstawione ponizej wy-
kresy i tabele z badan, potwierdzaja réznice w funkcjonowaniu matych dzieci
z zespotem w stosunku do ogdlnych norm rozwojowych ich réwie$nikow, na
co wskazuja opdzniony rozwoj psychoruchowy dzieci i ich mowa. Umiejetnosci
takie jak siedzenie, raczkowanie, chodzenie osiagaty dopiero przed drugim
rokiem zycia (okoto 40% badanych, tj. 5 chtopcéw nie raczkowato).

Tabela 2. Rozwdj ruchowy dzieci z Fra X - na podstawie Monachijskiej Funkcjonalnej
Diagnostyki Rozwoju wg Theodora Hellbriigge'a (Kulisiak-Kazmierczak, 2011)

badany siadanie stanie raczkowanie chodzenie
Kuba 5 9 - 16
Olek 6 9 11 14
Oskar 9 11 18 22
Jakub 8 12 13 24
Wojciech 10 16 2 17
Piotr 10 16 - 18
Pawet 7 14 - 16
Piotrek 7 11 12 13
Wojtek 9 14 13 18
Michat 8 14 - 18
Michat 9 10 11 18
Bartek 9 10 11 18
FRA X 8,08 12,17 12,71 17,67
MFDR 6 10 11 12
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Rycina b. Opdzniony rozwdj ruchowy dzieci z Fra X (Kulisiak-Kazmierczak, 2011)
Tabela 3. Rozwdj umiejetnosci dzieci z Fra X w pordwnaniu z rozwojem dzieci
- na podstawie Monachijskiej Funkcjonalnej Diagnostyki Rozwaoju
(Kulisiak-Kazmierczak, 2011)
badany pi;r‘;v;rvs:e mycie rak | samo je | toaleta ,rozb;fi:é'anie ubiggnie
Kuba 24 18 18 24 30 30
Olek 24 18 18 24 24 24
Oskar 24 48 24 30 36 36
Jakub 24 48 48 48 72 72
Wojciech 30 60 30 36 48 48
Piotr 12 24 24 24 42 42
Pawet 8 24 24 24 36 36
Piotrek 8 24 24 34 36 36
| Wojtek 30 42 36 36 48 48
| Michat 36 - - 48 - )
FRA X 22 34 27,33 32,80 41,33 41,33
MFDR 15 21 22 24 30 33
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i

Rycina 7. Opdzniony rozwdj umiejetnosci dzieci z Fra X (Kulisiak-Kazmierczak, 2011)

Charakterystyczne cechy fenotypowe u 0séb z zespotem tamliwego chro-
mosomu X w zewngtrznym wygladzie pojawiajg sie, w réznych kombinacjach,
u 60% chtopcéw po 10. roku zycia lub mezczyzn dojrzatych, co mozna dostrzec
na rycinie 8. Obwdd gtowy wynosi powyzej 50. centyla, twarz jest ZaZWYyCzaj
pociagta, czoto wypukte, wydatny prostokatny podbrédek, zuchwa wystajaca
iwysokie podniebienie (gotyckie), na skutek czego zeby s3 sttoczone i nachodzg
na siebie. Uszy s szersze, dtuzsze, odstajace od gtowy.

Rycina B. Charakterystyczne cechy fenatypowe u osdh z zespotem tamliwego chramosomu X
(Kulisiak-Kazmierczak, 2011)

U wielu badanych dzieci wystepuja nieprawidtowosci w budowie analizatora
wzrokowego, takie jak: dalekowzroczno$é, krétkowzrocznosé, astygmatyzm
(59%), zez (30%) (Bteszynski, 2006), oczoplas (Lisik i in., 2011). Wymienia
si¢ rowniez sktonno$ci do przewlektych zapalen ucha srodkowego (Taylor,
2000), a u 13-18% chtopcéw i 5% dziewczat napady padaczkowe - pojawiajag



86 Wspomaganie rozwoju oséb z zaburzeniami ze spektrum autyzmu

sie w wieku wczesnodzieciecym, miedzy sz6stym miesigcem zycia a czwartym
rokiem zycia i maja tendencje do zanikania w péznym dziecinstwie lub wcze-
snej dorostosci, majg one charakter napadéw uogélnionych lub czesciowych,
ztozonych (Lisik i in., 2011).

Dysplazja staw6w i nadmierna elastyczno$¢, nieprawidtowosci tkanki
tacznej, obnizone napiecie mie$niowe powoduja chdd na szerokiej podstawie,
ptaskostopie ko$lawe, boczne skrzywienie kregostupa. Obnizone napigcie
mieéniowe przyczynia sie do bezdechu sennego oraz refluksu przetykowo-
-zotagdkowego i probleméw w uktadzie pokarmowym. 53 to nawracajace wy-
mioty oraz zburzenia przyrostu masy ciata. Z drugiej strony niekt6rzy autorzy
podaja, Ze u dzieci pojawia sie otyto$¢ i zartoczno$¢, ktdra jest porownywana
do zaburzen wystepujgcych w zespole Pradera-Willego (nie wykazano jednak
zmian w genach typowych dla tego zespotu) (Kruk-Lasocka, Kulisiak-Kazmier-
czak, w druku).

Zaburzenia w zachowaniu wystepuja u 80-90% chtopcéw z zespotem
Fra X. Odbierane bodZce zewnetrzne oraz problemy w ich przetwarza-
niu sensorycznym moga spowodowac nadpobudliwos$¢ psychoruchowa
poréwnywalng do ADHD lub zesp6t niedoboru uwagi (ADD), dekoncen-
tracje. Pacjenci przejawiaja rowniez niezwykte stereotypie ruchowe oraz
dziwaczne, persewerujgce wypowiedzi - poréwnywalne z wystepujgcymi
w zespole Tourette’a. Do charakterystycznych dla zespotu Fra X stereotypii
ruchowych naleza:

O gryzienie - ssanie ubran, przedmiotow, rak,

(1 drapanie,

(1 autostymulacja,

[ trzepotanie dtonmi (Kulisiak-Kazmierczak, 2011).

Typowa cechg zauwazalng u 0sob z zespotem jest niepokoj przed nieznanym,
nowym, zmiang wyuczonego harmonogramu. Nowe miejsca, kontakt z ludzmi
powodujg u nich onie$mielenie i prébe wydostania sie z danego otoczenia.
Sytuacje takie wzbudzaja reakcje agresywne oraz zaktocenie kontaktu inter-
personalnego - trudno$ci w komunikacji werbalnej (np. ktopoty z utrzymaniem
tematu rozmowy, mowa powtarzana, moéwienie do siebie, wulgaryzmy, pisk,
ptacz) oraz komunikacji niewerbalnej (ubogi kontakt wzrokowy, szturchanie,
plucie, nadpobudliwo$¢ psychoruchowa) i czesto diagnozowane s3 jako za-
chowania autystyczne.

U chlopcéw wraz wiekiem mozna zaobserwowac spowolnienie tempa
rozwoju (umiejetnosci nabywane sg w wolniejszym tempie) w odniesieniu do
réwieénikéw oraz obnizenie ilorazu inteligencji. Dostepne Zrédta wskazuja, ze
poziom niepetnosprawnosci intelektualnej jest bardzo zréznicowany - iloraz
inteligencji u osdb ptci meskiej waha sie miedzy 22, a 65 1Q, co Swiadczy
o umiarkowanym lub znacznym stopniu niepetnosprawnosci intelektualne;j.
U 10% zdiagnozowanych niepelnosprawnos¢ intelektualna wystepuje jako
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jedyna cecha zespotu. Jedynie 10-15% chtopcéw okresla sie na pograniczu
niepelnosprawnoéci intelektualnej (70-84 1Q).

Zesp6t cechuja charakterystyczne symptomy niepetnosprawnosci intelek-

tualnej:

d Znacznie upo$ledzona zdolno$¢ adaptacyjna mozgu i catego ustroju do
zmieniajacych sie warunkéw otoczenia, spowodowana zaburzeniami
procesu synaptogenezy, ktéra powoduje trudnosci w $wiadomym,
ukierunkowanym na okreslony cel dziataniu i zaburzona reakcje na
bodzce zmystowe.

1 Wiekszy stopien upos$ledzenia pamigci Swiezej (krétkotrwatej), i to
zaréwno werbalnej, jak i niewerbalnej, w poréwnaniu do werbalnej
pamieci trwatej (dtugoterminowej).

[ Znacznie ograniczone zdolno$ci matematyczne, na ogét wieksze niz
wynikatoby to ze stopnia niepetnosprawnosci intelektualnej.

d Lepsze mozliwosci opanowania umiejetnosci czytania, niz wskazywatby
stopien niepelnosprawnosci intelektualne;j.

[ Gorszy rozwdj lub zaburzenia w rozwoju funkcji stuchowych w stosunku
do innych funkgji psychicznych (zaburzona percepcja stuchowa - wy-
stepuja trudno$ci w zapamigtywaniu sekwencji dzwiekowych).

[d Wyzszy w stosunku do funkcji stuchowych rozwoj funkeji wzrokowej
- spostrzegania, pamieci wzrokowej, rozumowania przestrzennego,
orientacji w otoczeniu. (Garbarczyk, Loska, 2000).

3. Autyzm vs zespot tamliwego chromosomu X

Przedstawiony na nastepnej stronie rysunek (Rycina 9) obrazuje jedy-
nie jak moga wyglada¢ sygnaty prognozujgce autyzm. Natomiast do celow
diagnostycznych wykorzystywane sa réznego rodzaju standaryzowane
narzedzia.

W Polsce, w psychiatrii obecnie oficjalnie obowigzujg kryteria diagnostycz-
ne ICD-10, ktére zawieraja klasyfikacje wszystkich probleméw zdrowotnych,
ktérymi zajmuje sie medycyna, nie tylko tych problemow, ktérymi zajmuje sig
psychiatria. Odpowiednikiem polskiego ICD-10 na rynku amerykanskim jest
DSM 1V (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, Fourth Edition)
Amerykanskigo Towarzystwa Psychiatrycznego, ktérego kryteria wykorzysta-
ne zostaty w celu dokonania poréwnania i zréznicowania zespotu famliwego
chromosomu X z autyzmem (Tabela 4, 5 i 6).
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Rycina 9. Sygnaly prognozujgce autyzm [www.haIcynn—fuundatiun.urg.uk, 2014)

Tabela 4. Jakosciowe zaburzenia we wzajemnych interakcjach spotecznych

Zespot tamliwego chromosomu X Autyzm
g
Znaczne zaburzenia w Zachowaniach niewerbalnych (kontakt wzrokow , mimika,
’ postawa ciata i gesty)

Nie patrza w oczy, patrza przez osobe
w dal lub w inng w inng czes$¢ twarzy
rozmoéwcy

| Moga zle z interpretowa¢ np. kontakt
wzrokowy rozméwey. Niektérzy z nich nie
toleruja spojrzenia rozméwcy - odwracaja
wzrok, uciekajg od kontaktu dotykowego
(w najlepszym razie wystepuje podawanie
reki na przywitanie i odwracanie glowy)
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cd. Tabela 4.

Zespol tamliwego chromosomu X

Autyzm

Nieumiejetno$¢ odpowiedniego dla danego poziomu rozwoju nawigzywania
kontaktu z réwie$nikami

Jest to uzaleznione od stopnia niepetno-
sprawnosci intelektualnej. Wyzej funkcjo-
nujacy sa czesto liderami grupy réwiesni-
czej o podobnym funkcjonowaniu

Brak zaangazowania w zabawy towarzy-
skie, pozbawienie mozliwosci budowania
przyjazni

Brak spontanicznego dazenia do udziatu w zabawie, brak zainteresowan i checi
wspotdziatania z innymi ludzmi

W sytuacjach komfortowych przewidy-
walnych, jasnych, o prostej strukturze,
potrafiag podporzadkowac sig regutom
i chetnie biorg udziat w zabawie z réwie-
énikami i zyciu towarzyskim

Ogromne ubdstwo form, ograniczajgcych
sie do powtarzania stereotypowych ru-
tynowych czynnosci, ktére czesto catko-
wicie pochtaniajg uwage dziecka. Mato
elementéw $wiadczacych o wyobrazni,
kreatywnos$ci, pozbawienie znaczenia
symbolicznego. Zabawa odbywa si¢ w sa-
motno$ci

Brak $wiadomosci fizycznej obecnosci lub uczu¢ innych ludzi

Lubig byé: chwalone, pieszczone i cato-
wane przez bliskie im osoby, na usmiech
odpowiadajg u$miechem

Nie pozwalajg sobie na jakakolwiek forme
bliskoéci fizycznej z druga osoba, brak
zdolnosci dostrzegania i wtasciwego reago-
wania na emocje przejawiane przez innych,
niemozno$¢ doswiadczania empatii. Nie
potrafig zrozumie¢ co oznacza uémiech,
mite stowo, pieszczota lub pocatunek

Tabela 5. Jakoéciowe zaburzenia w werbalnej i pozawerbalnej komunikacji

Zespol tamliwego chromosomu X

Autyzm

Opézniony lub catkowity brak rozwoju mowy (przy braku préb kompensacji
alternatywnymi sposobami komunikacji - mimika, gestami)

Opézniony rozwéj mowy (w wigkszosci
przypadkéw wystepuje u chtopcow), fa-
czenie we frazy i zdania jest op6znione,
duze opdznienie zdolnosci artykulacji,
wtasciwej intonacji, akcentowania, rytmu
zaburzenia techniki wymowy i jezyka
(mowa ma zbyt szybkie tempo i zabu-
rzony jest rytm, z charakterystycznie
wzrastajaca gtosnoscig wypowiedzi)

Rozwdj jezyka oraz kompetycji komu-
nikacyjnych uzalezniony jest od stopnia
nasilenia cech autystycznych, poziomu
intelektualnego, wieku zycia, rodzaju i ja-
kos$ci oddziatywan terapeutycznych oraz
od czasu podjecia z dzieckiem rehabilitacji

Brak umiejetnoéci inicjowania i kontynuowania rozmowy u 0s0b z doskonale

rozwinie

ta mowa

Zaburzenia w komunikowaniu sie, kon-
wersacja z druga osoba, ktopoty z trzy-
maniem sie tematu, mowienie do same-

Zadaja bardzo mata liczbe pytan i maja
niewiele spontanicznych uwag. Duze
trudnoéci sprawia rozumienie stow ma-
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cd. Tabela 5.

Zespot tamliwego chromosomu X

Autyzm

go siebie. Zaburzenia techniki wymowy
i jezyka (mowa ma zbyt szybkie tempo
i zaburzony jest rytm, z charakterystycz-
nie wzrastajacg gto$noscia wypowiedzi)

jacych podwdjne znaczenie: konkretne
i przenos$nie. Mowa ptaska, monoton-
na, przerywana, skandowanie, brakuje
jej ptynnosci, niekiedy bywa przesadnie
uroczysta, bezosobowa i w swojej sktadni
do$¢ skomplikowana, w dziwnie uzy-
wa nych zdaniach i stowach przeplataja
sie potoczne sformutowania. Nierzad-
ko przedtuzenie sylab, nieprawidlowy
akcent, przesadnie artykutowanie gto-
sek, nier6wne tempo mowy, nieustabi-
lizowana skala gtosu, zahamowana eks-
presja oddechowa, czeste perseweracje

Mowa uzywana w sposob stereotypowy, powtarzajacy sie, czesto jezyk
charakterystyczny dla danej osoby

Perseweracje w mowie (polegajace na po-
wtarzaniu sylab, wyrazéw lub catych fraz)

Stereotypowe, powtarzajgce sie bezsen-
sowne ciagi, kwestie bez zwiazku z pyta-
niami czy sytuacja, myla formy czasowe
i fleksyjne

Tabela 6. Ograniczone, powtarzajgce sie i stereotypowe modele zachowania,
zainteresowan i aktywnosci

i Zespol tamliwego chromosomu X

Autyzm

Powtarzanie zachowan wedtug jednego lub wiecej stereotypowych i ograniczonych
wzor6ow, nieprawidtowych w swej sile lub zakresie

Moga wystapi¢

Wykorzystywanie przedmiotéw do innych
celow niz ich przeznaczenie (sznurki,
autka)

Najwyrazniej sztywne trzymanie sie niefunkcjonalnych procedur lub rytuatéw,
stereotypowe i powtarzajace sie manieryzmy ruchowe (trzepotanie lub machanie
rekami, palcami, ewentualnie ruchy catego ciata)

Gryzienie, ssanie ubran, przedmiotow
i rak, drapanie sie az do powstania ran
i zrogowacenia naskérka na rekach, trze-
potanie dtonmi, klaskanie

Trzepotanie lub machanie rekami, palca-
mi, ewentualnie ruchy catego ciata

Uporczywe zainteresowanie niektérymi przedmiotami

Bardziej tematami. Sznurki, kétka, spre-
zynki - przedmioty, ktére mozna wprawic¢
w ruch kotowy (pralka) lub naczynia np.
do przelewania wody

Wystepuja i s3 podobne do zainteresowan
0s6b z zespotem tamliwego chromoso-
mu X

~

AN O o
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4. Diagnoza réznicowa zaburzen ze spektrum autyzmu,
zespotu famliwego chromosomu X i zaburzen integracji
sensorycznej u dzieci w wieku niemowlecym
w oparciu o badanie rozwoju proceséw mentalizacji
- badania pilotazowe

Jak juz wcze$niej wspomniano, w Polsce, w psychiatrii obecnie oficjalnie
obowigzuja kryteria diagnostyczne ICD-10, w USA natomiast od kilku lat -
DSM-5 (brak odpowiednika ICD-11), w ktérym w znaczny sposéb zostaty
zmienione kryteria diagnostyczne. W zwigzku z tym istnieje problem wyboru
kryterium i diagnozy autyzmu - spektrum autyzmu.

Majac na uwadze zachodzace zmiany w dotychczasowych kryteriach DSM IV
i wychodzac naprzeciw nowym kryteriom DSM-5, do przeprowadzenia pilotazo-
wych badan réznicujgcych zesp6t tamliwego chromosomu X (Fra X), spektrum
autyzmu (ASD) i zaburzen integracji sensorycznej (SI) zostaly wybrane nowe
kryteria diagnostyczne DSM V. Zgodnie z nowymi kryteriami diagnostycznymi
zawartymi w DSM-5', zaburzenia ze spektrum autyzmu charakteryzujg trwate
deficyty w komunikacji i relacjach spotecznych, niewynikajgce z innych zabu-
rzen rozwojowych, czyli:

O deficyty w zakresie odwzajemniania spoteczno-emocjonalnego (od
niewtasciwego podejscia i braku umiejetnosci uczestniczenia w konwer-
sacji, przez brak zainteresowania w dzieleniu zainteresowan, emocji, do
catkowitego braku inicjacji w zakresie spotecznych interakgji),

[ deficyty w zakresie komunikacji niewerbalnej uzywanej w interakcjach
miedzyludzkich (od stabo zintegrowanych umiejetnosci komunikacji
werbalnej i niewerbalnej, poprzez nieprawidtowosci w zakresie kontaktu
wzrokowego i mowy ciata, deficyty w obrebie rozumienia i uzywania
komunikacji niewerbalnej, do catkowitego braku ekspresji mimicznej
i gestow),

A deficyty w zakresie rozwijania i podtrzymywania relacji, zgodnej z wie-
kiem rozwojowym; innych niz te z opiekunami (od trudnosci w dopaso-
waniu zachowania zgodnie z kontekstem spotecznym, poprzez trudnosci
w obszarze zabawy symbolicznej i zawierania przyjazni, do widocznego
braku zainteresowania innymi ludZmi) (Carpenter, 2013).

Przeprowadzone badania pilotazowe’ zostaty podzielone na trzy etapy.
Pierwszy obejmowat wywiad z rodzicami badanych dzieci, poprzez uzupetnie-
nie kwestionariusza. Pytania w kwestionariuszu wywiadu zostaty opracowane

Ttumaczyta Anna Kleszcz.

- Badanie pilotazowe wraz z opracowaniem ponizszego tekstu przygotowaty: Anna Kleszcz
DSW Wroctaw, SPOA ,Dalej Razem”, Zielona Gora, Joanna Kulisiak-Kazmierczak, DSW
Wroctaw, Grupa Wsparcia ,Rodzina Fra X” oraz Marta Mieszata, Instytut Pedagogiki, DSW
Wroctaw, Stowarzyszenie , Tacy Sami”, Wielun.



92 Wspomaganie rozwoju oséh z zaburzeniami ze spektrum autyzmu

na podstawie etapéw rozwoju teorii umystu (Tomasello, 2003) i zwigzanych
z nimi elementéw rozwoju jezykowego. W drugim etapie badacze dokonali
analizy materiatu filmowego z udziatem badanych.

Badaniem zostaly objete dzieci z diagnoza zespotu kruchego chromosomu
X (ICD-10, Q99.2) i rodziny stowarzyszone w ramach Grupy Wsparcia ,Rodzina
Fra X", dzieci z diagnozg autyzmu (ICD-10, F84.0) - podopieczni Stowarzyszenia
Pomocy Osobom Autystycznym ,Dalej Razem” w Zielonej Gérze oraz dzieci
z diagnozg zaburzen integracji sensorycznej - podopieczni Stowarzyszenia
»Tacy Sami” w Wieluniu.

Podstawe teoretyczng badan stanowi teoria umystu, dotyczaca mentali-
zowania. ,Naiwna teoria umystu”, opisywana przez Davida Premacka i Guya
Woodruffa w 1978, to umiejetno$¢ przypisywania standw umystowych innym
osobom, zalezna m.in. od ilosci i jakoSci interakcji miedzyludzkich. Teoria
zaktada, ze ludzmi steruja takie stany mentalne jak pragnienia i przekonania.
Mentalizowanie natomiast (Frith, 2008) to zdolno$¢ przewidywania zwigzkéw
pomigdzy zewnetrznymi stanami rzeczy a wewnetrznymi stanami umystu;
przypisywanie innym stanéw umystu w sposéb nieuswiadomiony i automa-
tyczny. Na mentalizowanie sktadajg sie cztery elementy:

U ID, czyli wykrywacz intencji, odpowiedzialny za interpretowanie sytuacji

w kategorii celu, definiowanego jako obiekt, lub pragnienia osiggniecia
bodZca (do 9 m-ca Zycia),

d EDD - wykrywacz kierunku patrzenia,

1 SAM - zaangazowany w mechanizmy wspotdzielenia uwagi oraz

'd TOMM (theory of mind mechanizm) - umozliwiajgcy prawidtowe od-
czytywanie i interpretowanie zachowania innych w kategoriach stanéw
umystowych, czego konsekwencja jest przewidywanie zachowania in-
nych (od 18. miesigca zycia) (Baron-Cohen, za Pisula, 2000).

W procesie nabywania jakichkolwiek symboli komunikacyjnych (Tomasello,
2008), takze skomplikowanych konstrukcji jezykowych, szczegélnie wazne jest
opanowanie umiejetnosci zwigzanych z teorig umystu, czyli:

‘1 umiejetnosci dzielenia pola uwagi z innymi osobami, odnosnie przed-
miotow, sytuacji i wspdélnych zainteresowan,

1 umiejetnosci podazania za uwaga i wskazaniami innych oséb w kierunku
oddalonych przedmiotéw czy wydarzen (niedotyczacych bezposredniej
interakcji),

1 umiejetnosci aktywnego kierowania uwagi innych oséb w kierunku
oddalonych obiektéw, poprzez wskazywanie palcem, prezentowanie
lub uzycie innych pozawerbalnych gestéw,

'd umiejetnosci uczenia sie przez nasladowanie intencjonalnych zachowan
innych os6b (w tym takze tych dotyczacych bezposredniej interakji).

Migdzy 6. a 9. m.z. ksztattujg sie relacje dwustronne (rytualne gesty, np.
raczki uniesione do goéry). Okoto 9. Miesigca zachodzi rewolucja - powstaje
wspolne pole uwagi. Mozliwy staje sie tréjstronny charakter relacji: podazanie

def
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nor
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za wzrokiem, za wskazaniem, bedace podstawa nauki przez nasladowanie
(gesty prezadajace/nakazujace i preinformujace/oznajmiajgce) (por. Klin,
2000).

Coraz wigcej badan dotyczacych przyczyn trudnoéci, ktérych doswiadczaja
osoby z autyzmem, méwi o specyficznej dysfunkcji w zakresie struktury mézgu
spotecznego, nie potwierdzajac jednoczesnie pogladéw dotyczacych niespe-
cyficznych trudnosci zwigzanych z przetwarzaniem informacji (McPartland,
Wu, Bailey iin., 2011; por. Frith, 2008). Juz obserwacje, jakie poczynit Kanner
(za Chawarska, Klin, Volkmar, 2008) w grupie badanych przez siebie dzieci,
koncentrowaty uwage specjalistéw na specyficznych trudnosciach dotyczacych
rozwoju spotecznego.

Analiza i interpretacja wynikéw badan pilotazowych pozwolita zauwazy¢,
ze poszukiwanie Zrédta dzwieku - glosu opiekunéw przejawito mniej niz
20% badanych z ASD; ponad 60% z Fra X oraz 100% dzieci z zaburzeniami
SI. Wstuchiwanie sie w gtos rodzicéw w sytuacji bliskiego kontaktu wystgpito
u 80% o0s6b z ASD oraz w 100% u Fra X i SL

Nasladowanie mimiki, partycypowanie w swego rodzaju ~konwersacji”
pozawerbalnej migdzy dzieckiem a jego najblizszym opiekunem pojawito sie
umniej niz 20% ASD, aw 100% u Fra X (chociaz w 30% opéznione w stosunku
do normy rozwojowej) oraz w SI.

Zainteresowanie przedmiotami znajdujacymi sie w zasiegu wzroku dziecka
ujawnito: wigcej niz 60% oséb z ASD (ponad 30% z wyraznym opdznieniem,
przedmioty wzbudzajace zainteresowanie - stymulujace sensorycznie); 100%
z Fra X (ok. 30% z opéZnieniem, przedmioty znajdujace sie w otoczeniu - bez
stymulacji sensorycznej); 100% z SI (czas pojawienia sie zainteresowania -
wyraznie wczesniej niz w pozostatych grupach, przedmioty zréznicowane).

Odpowiedziato na usmiech - inicjowanie relacji z opiekunem przez uSmiech:
ASD - bardzo réznicowane odpowiedzi (wiele watpliwosci podczas ich udziela-
nia, ok. 30% nie odpowiadato lub nie inicjowato, ok. 50% odpowiadato bardzo
rzadko, samo nie inicjowato, w poréwnaniu do pozostatych grup - pézny wiek
pojawienia si¢ umiejetnosci, tj. 6-7 miesiac zycia dziecka); Fra X - 100% (ok.
20% opodznienie - ok. 6 m.z., $redni czas pojawienia sie umiejetnosci - 3 m.z.;
SI-100% (3 m.z.).

»~Konwersacja” uwzgledniajgca uzycie wokalizacji, z uwzglednieniem reakcji
dziecka na brak zainteresowania rodzicéw wygladata nastepujgco: ASD - ~ 20%,
Fra X - ponad 60%, SI - = 70%.

Rozw6j mowy (gaworzenie, sylaby otwarte): ASD - ponad 60% wyrazne
opoznienie (sylaby otwarte nawet 2-3 r.z.); Fra X - gaworzenie - ok. 30% opoz-
nienie, sylaby otwarte - opéznienie ok. 50% (12-18 m-c zycia), SI - w 100%
norma rozwojowa.

Wyrzucanie przedmiotéw, obserwowanie reakeji - relacje 3-stronne: ASD
- ok. 30% (trudnosci w okresleniu momentu pojawienia sie¢ umiejetnosci - ok.
1rz); FraX - 100% (7-12 m-c zycia); SI - 100% (~ 7 m-c zycia).



94 Wspomaganie rozwoju oséb z zaburzeniami ze spektrum autyzmu

Wykorzystanie gestow, kolejno ASD, Fra X, SI:

[ gesty rytualne: wycigganie rak, jako prosba o wzigcie w ramiona (x 30%,
100%, 100%),

d kierowanie wlasnej dtoni w kierunku pozadanego przedmiotu (0%,
ponad 80%, 100%),

O wskazywanie palcem pozgdanego przedmiotu (0%, 100% wiek pojawie-
nia sie umiejetnos$ci w korelacji z pdZnieniem mowy, 100% w normie),

[d zwracanie uwagi innych os6b przez wskazywanie (0%, 100% wiek poja-
wienia sie umiejetno$ci w korelacji z p6znieniem mowy, 100% norma).

Ztozona zabawa w relacji z opiekunem, wspdlne pole uwagi, inicjowanie

oraz podtrzymywanie relacji, nas§ladowanie:

 ASD - mniej niz 10% (interpretacja zachowan rodzicéw) - zabawy
ruchowe bez elementéw angazowania w zabawe opiekunéw (akcent
na role terapii w rozwoju tej umiejetnosci),

 Fra X - u ok. 80% inny charakter zabaw w relacji z opiekunem,

 SI - 100% opo6Zniony czas pojawienia sie umiejetnosci, w korelacji
z op6znieniem rozwoju mowy - zabawy w relacji z opiekunem.

Podsumowanie

Podczas prowadzenia badan badacze napotykali na wyrazne trudnosci,
zwigzane z pytaniami, ktore dotyczyty pierwszych etapow zycia dziecka:
kontaktu wzrokowego, poszukiwania Zrédta dzwieku, $ledzenia ruchu ust.
Rodzice zazwyczaj podczas udzielania odpowiedzi nie pamietali doktadnego
okresu pojawienia sie tych zachowan. Fakt ten mégt wptynac na wiarygodnos¢
uzyskanych danych. Niemniej prezentowane badania pilotazowe wskazaty na
wystepujgce réznice pomiedzy grupami zaburzen. Dlatego sa motywacja do
podjecia dalszych dziatan oraz przeprowadzenia szerszych badan na wiekszej
grupie dzieci z ASD, FRA X, Sl oraz ich rodzenstwu.
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