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Autisticky pacient v ordinaci (detského) neurologa
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Poruchy autistického spektra (PAS) se projevuji v oblasti socidlnich interakci, komunikace a chovani. Diagnézu autismu ma
stanovit za pouziti specializovaného psychologicko-psychiatrického vysetieni, které zahrnuje minimélné dvé standardizované
metody, pouze erudovany psycholog nebo psychiatr, ktery se touto problematikou dlouhodobé zabyva. Kazdy pacient s PAS
by vsak mél byt komplexné vysetien, aby byla zjisténa bud etiologie obtizi, nebo komorbidita skryta pod obrazem autistickych
projevll. Rozmanitost diagndz, které mohou byt pricinou autistickych projev(i pacienta, dokumentu;ji tfi diametralné rozdilné
kazuistiky z praxe.

Kli¢ova slova: autismus, diferencialni diagnostika autismu, komorbidity autismu.

Autistic patient in a (paediatric) neurologist’s practice

Autism spectrum disorders (ASDs) are manifested in the area of social interactions, communication, and behaviour. The diagnosis of
autism is to be made by an experienced psychologist or psychiatrist who has had long expertise in this field, using a specialized psy-
chological-psychiatric testing which involves at least two standardized methods. However, every ASD patient should undergo compre-
hensive evaluation in order to ascertain either the aetiology of the symptoms or the comorbidity obscured by autistic symptomatology.
The diverse diagnoses that can cause autistic symptoms in a patient are documented by three entirely different case reports from the
practice. ses that can cause autistic symptoms in a patient are documented by three entirely different case reports from the practice.

Key words: autism, differential diagnosis of autism, comorbidities of autism.

Uvod

Poruchy autistického spektra vznikaji

Vychdzejme z modelové situace, kdy se jednat o zalezitost jednordzovou - tedy

k détskému neurologovi, ale i neurologovi  vyplnéni a zhodnoceni jednoho az dvou

v dUsledku zatim ne zcela jasného naruse-  pecujicimu o dospélé, prichazi pacient: dotaznikd a pohled na dité ¢i jiz dospélého

ni vyvoje centralniho nervového systému B s nespecifickymiobtizemi (opozdéninebo  stresovaného pobytem v neznamé ambulan-

a projevuji se v oblasti socidlnich interakci, regres vyvoje, nejriznéjsi poruchy cho-  ci, ale o komplexnia dlouhodobé hodnoceni

komunikace a chovani. Praxe ukazuje, Ze se vani, podezieni na zachvatové onemoc-  a monitorovani projevi pacienta, nejlépe ve

jedna o velice heterogenni skupinu pacientt néni atd.) a neurolog béhem odebirdni  spolupraci s dalsimi lidmi, ktefi o pacienta

s rGznou frekvenci a tizi symptomd, fadou dal- anamnézy a objektivniho vysetfeni pojme  pecuji. Pokud bude pacient kritéria perva-

sich komplikaci a rliznou mentalni kapacitou. podezieni, Ze pacient vykazuje i autistické  zivni vyvojové poruchy (v uzsim slova smyslu

Klinicka diagnostika autismu patfi do rukou projevy, autismu) spliovat, je to dalsi pfiznak, ktery

erudovaného psychiatra a/nebo psychologa,
ktery s psychiatrem spolupracuje (Dudova et
Mohaplova, 2017). Musi se jednat o specialisty
na autistickou problematiku, ktefi v péci o pa-
cienty spolupracuji s dalsimi odborniky véetné
neurologa, genetika, radiologa, specialitou
na dédi¢né metabolické poruchy a dal$imi.

® jizs diagndézou autismu.

V prvnim pripadé je tieba mezi jinymi
obtizemirozpoznat mozné symptomy z okru-
hu pervazivni vyvojové poruchy a odeslat
pacienta ke specializovanému psychologic-
ko-psychiatrickému vysetfeni. Nemélo by

mUze vést ke stanoveni etiologie obtizi — viz
dale.

Ve druhém pripadé je roli (détského)
neurologa nenechat se zmast tim, Ze pacient
jiz mé diagnézu stanovenu, ale naopak hle-
dat etiologii zdkladniho onemocnéni, pro-
toze na autismus nelze primarné pohlizet
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jako na nemoc, ale jako na soubor psychic-
kych ptiznakd, které se mohou manifestovat
u fady chorob. Mutace v nékterych genech
jsou v poslednich letech sice zatim spojova-
ny cisté s autismem, ale vzhledem k velmi
obtizné interpretaci NGS (Next generation
sequencing; sekvenovani nové generace)
a teprve postupné nar(lstajicim zkusenostem
se bude patrné stav ménit.

Je v3ak zndma fada dédi¢nych, ale i zis-
kanych onemocnéni, u kterych jsou autis-
tické projevy soucasti klinického obrazu
a kterych také neustale pfibyva. Jedna se
vétsinou o zdlouhavy diagnosticky proces
a dokud etiologii obtizi exaktné neverifi-
kujeme, nemGzeme ji vyloucit. (Napfiklad
negativni vysledek zdkladni genetické ana-
lyzy, kdy neni prokdzdna nejcastéjsi (kolem
70 %) pricina Angelmanova syndromu, tedy
delece ¢dsti materndiniho chromozomu, ob-
sahujici gen UBE3A, neznamend, Ze pacient
Angelmandiyv syndrom nemd. Pokud klinicky
obraz a prubéh odpovidd, je treba vysetiovat
ddle - vyloucit mutace pfimo v materndlnim
UBE3A genu, vyloucit moZnost uniparentdini
disomie, translokace ci defekt v oblasti DNA
kontrolujici aktivaci UBE3A genu. ProtoZe viak
stdle zistdvd 1015 % klinicky typickych paci-
entu bez zjisténé genetické priciny, predpokld-
dd se, ze obdobny obraz mohou zpisobovat
imutace v jinych genech ¢i jinych chromozo-
mech a intezivné se po nich pdtrd.)

Celou cestu diferencialni diagnostiky
komplikuje skute¢nost, ze autismus mUze
byt, a ¢asto byva, kombinovan s dalSimi
poruchami ¢i handicapy psychického i fy-
zického razu (mentalini retardace, epilepsie,
smyslové poruchy, geneticky podminéné
morfologické vady atd.), které je tieba také
brat v potaz a dle potfeby samostatné tera-
peuticky fesit (Hrdli¢ka et al., 2004). Casto se
pfidruzuje problematické chovani rozdilné
intenzity. Dominovat mdze porucha koncen-
trace, hyperaktivita nebo naopak vyrazna
pasivita, jini pacienti se mohou chovat ag-
resivné k sobé nebo ke svému okoli.

Podle stéle se vyvijejicich svétovych statis-
tik je prevalence autismu zhruba 2,5 % (cca 2/3
chlapcd, 1/3 divek) a ma vzrlstajici tendenci
(Weintraub, 2011; Lyall et al., 2017; Xu et al.
2018). Jedna se v3ak stale o data orientacni,
ktera se lisi v rliznych statech podle kritérii,

velikosti testovanych vzorkd populace i zajmu
lékarli o tuto problematiku.

Orientacni prehled chorob,
které se mohou pojit
s autismem
Autistické symptomy byly popsany jak
u chorob dédic¢nych, tak nedédic¢nych, tedy
prodélanych nebo trvajicich chorobach. Do
této druhé skupiny patii onemocnéni, ktera na-
rusila strukturu ¢i funkci nervového systému -
stavy po encefalitidach, meningoencefaliti-
dach, hypotyreéze, rubeole prodélané v prv-
nim trimestru vyvoje plodu aj. Kromé toho byly
pfiznaky autismu béhem let diagnostikovany
u fady dédi¢nych neurodegenerativnich/neu-
rometabolickych/neurogenetickych poruch.
Z praktického diagnostického hlediska Ize roz-
délit tyto choroby do dvou skupin:
B onemocnénidiagnostikovatelna na Grovni
chromozomalni ¢i DNA,
B onemocnéni diagnostikovatelnd na Urovni
enzym ¢i metabolitd.

Podrobnéji je tato problematika rozebréna
v knize Détsky autismus v kapitole Diferencialni
diagnostika z pohledu neurologa (Komarek
et Zumrova, 2014). Zde je uveden pouze up-
grade orientacni tabulky (tab. 1) neurologic-
kych/neurometabolickych/neurogenetickych
chorob, u kterych se mohou autistické projevy
manifestovat. V soucasnosti je jiz znamo vice
nez 100 lokusU, u nichz existuji diikazy, ze by
mohly hrat kauzalni roli v rozvoji autistickych
pfiznakd, mnoho dalsich je podezfelych a te-
prve sekvenacni metody celého genomu daji
v budoucnosti presné;jsi odpovéd.

Kazuistiky

Nasledujici tfi kazuistiky jsou z praxe
a dokumentuji, Zze pfi neurologickém vyset-
feni autistického ditéte musi byt |ékar vzdy
obezfetny a anilege artis provedené psycho-
logicko-psychiatrické vysetreni a potvrzeni
autismu neznameng, ze pacient nema jinou

zakladni chorobu ¢i dalsi komorbiditu.

Kazuistika 1

Divka z druhé fyziologické gravidity, po-
rod spontanni, v terminu, zahlavim, méfila
50 centimetrq, vazila 3950 gramd, nekfisena.
Novorozenecky ikterus s fototerapii, poporodni
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Obr. 1. SWI(za poskytnuti obrazové dokumentace
podékovdni MUDr. Martinovi Kynclovi, Ph.D.,, Klinika
zobrazovacich metod 2. LF UK a FN Motol, Praha);
MR mozku; expanze v pravém tempordinim laloku;
hypersigndlni zmény v T2 (a), syceni po aplikaci
kontrastni Idtky intravenosné (b); loZisko vykazuje
drobné hyposigndini kalcifikace v lemu (c)

a-T2b-TIKL c-SWI

adaptace v normé. Kojena 11 mésicli, od 6. mé-
sice bez obtizi pfechod na kojeneckou stravu.
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Psychomotoricky vyvoj probihal normal-
né, kolem 10. mésice se zacala stavét u opo-
ry, v 11 mésicich fikala prvni sldvka. BEhem
prvniho roku zavaznéji nestonala, o¢kovani
probéhlo bez komplikaci.

V 11 mésicich prodélala 2 dny trvajici
gastroenteritidu s febriliemi, pro kterou byla
hospitalizovdna na détském oddéleni. Zde
béhem place zaznamenan jeden kratky stav
apnoe s cyandzou rtl, ochabnutim celého
téla, kiece pozorovany nebyly. | kdyz v bioche-
mickych testech byla nalezena pouze lehka
elevace jaternich testd, byl stav hodnocen jako
prekolapsovy pfiv.s. metabolickém rozvratu.
Privolany détsky neurolog nenalezl v klinic-
kém nélezu zadné loziskové zmény, byl kon-
statovdn pouze lehky hypotonicky syndrom
(bez blizsi specifikace, zda centralniho nebo
periferniho typu).

Po navratu z nemocnice se stav divky plizi-
vé zhorSoval, byla spise apaticka, zacaly se ob-
jevovat afekty pred usnutim, nemély spontanni
tendenci se postavovat. Zmény chovani byly
pricitany probéhlé infekci a stresu z hospita-
lizace. V 16 mésicich doporucena rehabilitace
dle Vojty, kterd vyrazné posunula motoricky
vyvoj, takZe divka zacala po dvou mésicich cvi-
Ceni, tedy v 18 mésicich véku, chodit bez opory.
Rodice si viak v této dobé jiz zac¢inaji vSimat
zhor$eného zrakového kontaktu a zaroven se
prohlubuji poruchy chovani - divka ma sklon
k automutilacim az do bouchéni hlavou o zed,
jen obtizné je mozné ji zklidnit.

Ve véku 20 mésicd byla proto podrobné
vysetiena v€etné magnetické rezonance moz-
ku v celkové anestezii, elektroencefalografie
i se spankovym zaznamem, elektromyografie,
kardiologického vysettenia samoziejmé bio-
chemickych a hematologickych rozbor( - vse
se zcela normalnimi nélezy.

Stav pacientky se nelepsil, proto rodice ve
dvou letech divky vyhledali vysetfeni erudova-
ného psychologa, ktery po podrobném vyset-
feni stav jednoznacné uzavrel jako infantilni au-
tismus (klasického typu) s Easnym regresem.

Po zahdjeni adekvétnich vychovnych po-
stupl se mirné zlepsuje socidlni kontakt —
divka se otoci na zavolani, rychleji reaguje,
obdas se podiva pfimo do oci. Bohuzel se vsak
zhorsuje cilené pouzivani rukou a posléze se
objevuje jejich mnuti. Presto trva dalSich sedm
mésicl az do kontrolni navstévy u psychologa,

www.neurologiepropraxi.cz

nez je na jeho doporuceni zahdjeno genetické
vysetreni.

V 31 mésicich véku divky je potvrzena dia-
gndza Rettuv syndrom v dlsledku heterozy-
gotni mutace ¢.820_823dupAGTG v MECP2
genu na Xqg28. Pii této mutaci zpUsobuje
duplikace 4 bazi v pfipadé translace mRNA
zatazeni nespravnych aminokyselin do protei-
nového fetézce pocinaje valinem v pozici 275
jako prvni postizenou aminokyselinou a vznik
predcasného stop kodonu (p.V275fsX57). Bylo
prokdazéno, Ze se jedna o mutaci de novo, pro-

toze rodice nositeli této mutace nejsou.

Kazuistika 2

Chlapec s negativni rodinnou anamné-
zou, pouze u sestry babicky z matciny strany
uvedena epilepsie po Urazu a u prababicky ze
strany otce meningeom.

Chlapec se narodil z prvni fyziologické
gravidity, porod tésné po terminu, akutné
cisafskym fezem pro nepostupujici porod a al-
teraci ozev. Méfil 51 centimetrd, vazil 3460
gramu. K¥isen, skore podle Apgarové 2-8-10,
casny asfykticky syndrom Ill. stupné, novoro-
zenecky ikterus s fototerapii. Kojen 6 mésic(,
piikrmy od 7 mésicd toleroval.

Mél ¢astéjsi respiracni infekty, hlavné po
nastupu do matefské skoly, kdy prodélal i la-
ryngitidu.

Psychomotoricky vyvoj byl béhem prv-
niho roku normalni - v sedu se udrzel od 6
mésicu, prvni slova kolem roku, nastup sa-
mostatné chiize byl hrani¢ni - v 16 mésicich
véku. Kolem druhého roku véku jsou matkou
pozorovany zmeény v o¢nim kontaktu, fec
stagnovala a chlapec se opozdoval vzhledem
k véku. Rodinu znepokojovaly atypie v cho-
vani ve smyslu vyraznych neadekvatnich
afekt pti natlaku na urcitou ¢innost nebo
preruseni stavajici hry. Chlapec neumél rozvi-
nout samostatnou hru, nenavazoval kontakt
s ostatnimi détmi — vétsinou jen destruktivni
¢innost, mél nepfimérené a nepredvidatelné
reakce. Nemél rad nékteré hlu¢né domaci
pristroje, byly nutné ritudly pfi koupani,
usinani, oblékani, jakékoliv vyboceni ze za-
vedeného schématu vyvolalo afekt. Obtize
graduji s pokusem o zaclenéni do kolektivu
v matefrské skole.

V misté bydlisté byl veden pod zékladni
diagno6zou détsky autismus, a proto dispen-
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zarizovén u psychologa, logopeda, dochazel
do pedagogicko-psychologické poradny, avsak
u détského neurologa vysetfen nikdy nebyl.

Ve véku 4 let doporucen ke komplexnimu
vysetieni na Détské psychiatrické klinice, kde
vysetfeni ADI-R (Autism Diagnostic Interview-
Revised; diagnosticky rozhovor, revidovany)
a ADOS (Autism Diagnostic Observation
Schedule; observa¢ni metoda pro diagnézu
autismu) plné potvrdilo diagnézu détského
autismu, opozdéni vyvoje bylo na zhruba 2
roky, presnéjsi specifikace nebyla pro nespo-
lupraci mozna.

V ramci planovaného programu probéh-
lo i neurologické vysetieni, kde byla popsa-
na pouze lehkd axidlni hypotonie, loziskové
zmény nenalezeny. Elektroencefalograficky
zdznam hodnocen jako lehce abnormalni pro
pfimés pomalych frekvenci. Prekvapujicim
nalezem byl proto vysledek vysetfeni moz-
ku magnetickou rezonanci (obr. 1a-c), ktera
prokazala tumorézni infiltraci kortikosub-
kortikdlné v mezialni ventralni oblasti tempo-
ralniho laloku vpravo. Pacient predén do péce
neurologd, pfi novém odebirdni anamnézy
matka doplnila, ze od 2 let véku chlapce po-
zoruje i kratké stavy areaktivity s perioralnimi
automatismy, kterym v3ak pfi radé jinych aty-
pickych projevd chlapce nebyla prikladana
dullezitost.

Doplnéno proto video/EEG monitorovani,
kde zachycena kontinualni epilepticka aktivita
nad pravym temporalnim lalokem s Sifenim
nad zbytek pravé hemisféry a hrubym naru-
Senim spankové organizace. Manifestovaly
se i subklinické rytmické vzorce iktalniho
charakteru se stejnou lokalizaci. Zapocato
s terapii karbamazepinem a pacient predan
bez prodleni k opera¢nimu feseni na neu-
rochirurgickou kliniku. Resekce tumoru pro-
béhla bez komplikaci, histologicky se jednalo
o gangliogliom grade I. Od operace nebyly
stavy areaktivity patrny, karbamazepin bylo
pozdéji mozné vysadit.

Vyvoj chlapce se béhem roku po operaci
postupné zlepsoval, hra v 5 letech jiz pfimére-
na véku, schopen jii fidit. Re¢ rozvinutg, slovni
zasoba odpovida véku, jen s ob¢asnymi agra-
matismy a projevy rotacismu a sigmatismu.
Agresivni chovani témér vymizelo, chlapec
projevuje emoce adekvatné. Kontrolni psy-
chologické vysetieni jiz autismus nepotvr-



} SDELENI Z PRAXE
AUTISTICKY PACIENT V ORDINACI (DETSKEHO) NEUROLOGA

Tab. 1. Vybrané neurologické choroby s moZnou manifestaci autistickych projevi

Onemocnéni

Metabolické zmény

Geneticka diagnostika

Angelmandv syndrom
(regres vyvoje, porucha vyvoje feci, tézkd mentdini a motorickd retardace, cerebeldrni
syndrom, mdvavé stereotypie rukou, ¢asty tsmév, nekonstantné epilepsie)

delece maternéiniho Useku
15q11-g13, bodové mutace
v UBE3A genu

Apertdv syndrom
(porucha funkce pojiva dstici zeména v kraniosynostozu s nebezpecim nitrolebni
hypertenze, syndaktylie, poruchy zraku, sluchu, event. dalSich orgdnovych soustav)

mutace v genu FGFR2 pro
recepror fibroblastového
rlstového faktoru; 210g26.13

Biotinidazova deficience

(fatdIni novorozeneckd forma, nebo mirnéjsi priznaky pozdeéji — opozdéni
psychomotorického vyvoje, poruchy chovdni, alopecie, ataxie, myoklonickd epilepsie,
porucha sluchu)

| aktivita biotin-dependentnich
karboxylaz: laktatova acidurie, 1
vylucovéni 3-hydroxyizovaleratu,
3 metylkrotonylglycinu,

3-hydroxypropiondtu a metylcitrat v moci

mutace v genu BTD pro
biotinidazu; 3p24.3

Cohendv syndrom
(mentdlni retardace, mikrocefalie, facidlni dysmorfismus, retinopatie, hypermobolita
kloubni, myopie, neutropenie, obezita)

mutace v genu COHT pro protein
VPS13B Golgiho aparatu; 8g22.2

Cornelia de Lange syndrom
(psychomotorickd retardace, dysmorfie zejména obliceje a hornich koncetin, hirsutismus,
porucha sluchu, malformace levin a mocovych cest)

mutace v genu NIPBL pro protein
delangin; 5p13.2

Deficit adenosindeaminédzy (ADA)
(opozdény psychomotoricky vyvoj, spasticita, kombinovand imunodeficience)

lymfopenie, hypogamaglobulinemie

1 adenosin

mutace v ADA genu pro
adenosindeamindazu; 20913.11

Deficit adenylosukcinatlyazy
(opozdéni psychomotorického vyvoje, hypotonie — periferni pro postizeni svald, epilepsie)

1 sukcinyladenosin, 1
sukcinylaminoimidazol karboxamid
ribosid (SAICAT)

mutace v ADSL genu pro
adenylosukcinatlydzu; 22g13.1

Deficit dihydropyrimidindehydrogenézy
(psychomotorickd retardace, epilepsie, dysmorfické rysy, opozdéni rdstu, mikrocefalie,
spasticita)

1 uracil, thymin, 5-hydroxymetyluracil

v moci

mutace v DPYD genu pro
dihydropyrimidindehydrogenazu;
1p22

Down(v syndrom
(mentdini retardace, stigmatizace, srdecnivady, hypofunkce stitné Zldzy, snizend imunita,
porucha zraku, sluchu rdzného stupné)

trisomie 21. chromozomu

Dravetové syndrom
(zdvazZnd epilepsie rozvijejici se jiz mezi 2.—9. mésicem Zivota rezistentni na terapii vedouci
k opozdéni vyvoje, zejména v oblasti kognitivnich funkci)

mutace v genu SCNTA pro alfa 1
podjednotku napétoveé fizeného
sodikového kanalu; 2g24.3

CHARGE syndrome
(kolobomy, srdecni vady, atresie choan, retardace rdstu a vyvoje, urogenitdini a usni
abnormity)

mutace v genu CHD7 pro
helikdzu modifikatoru organizace
chromatinu vazici DNA; 8g12.2

Choroba muscle-eye—brain
(kongenitdIni svalovd dystrofie, strukturdini abnormity oci, epilepsie, lisencefalie)

mutace v genu POMGNTT1 pro
protein O-mannosy! 31,2--N-
acetylglucosaminyltransferézu 1;
1p34.1

Myotonicka dystrofie typu |
(variabilita klinického postiZzeni, manifestace od novorozeneckého véku po dospélost, svalové
atrofie, myotonie, dystrofické zmény i v ostatnich tkdnich)

mutace v DMPK genu pro
myotoninproteinkindzu; 19913.32

Rettdv syndrom
(regres vyvoje, porucha vyvoje feci, téZkd mentdini a motorickd retardace, cerebeldrni syndrom,
Casté stereatypie mnuti rukou, nekonstatné epilepsie, v naprosté vétsiné postihuje divky)

mutace v genu MeCP pro mety!
CpG vazici protein 2; Xq28

Sanfilippo syndrome A (mucopolysacharidosis IIl A)
(makrocefalie od pocdatku, prohlubujici se poruchy chovdni a opozdeni vyvoje, vzdcneji
epilepsie, kloubni obtize, vyssi ndchylnost k respiracnim obtizim, chronicky prdjem)

1 heparansulfat

mutace v genu SGSHN pro
sulfoglukosaminsulfohydrolazu;
17925.3

Smith@v-LemlitzGv-Opitz{v syndrom
(Cetné malformace vcetné centrdIniho nervového systému, tézkd psychomotorickd
retardace)

| cholesterol
1 7-dehydrocholesterol

mutace v genu pro
7-dehydrocholesterolreduktazu
(DHCR?); 11g12-g13

Syndrom fragilniho X chromozomu
(mentdlini retardace, poruchy chovdni, opoZdéni vyvoje feci, hrubsi rysy protdhlého obliceje,
velké usi, makroorchidismus)

expanze CGG repeatl ve FMR]1
(FRAXA) genu, Xg27.3
(instabilita > 52 repeat(, klinicka
manifestace > 200 repeat)

Tuberdzni skleréza
(projevy rozdilné podle lokalizace tumord, z neurologickych nejcastéji epilepsie, zmény
osobnosti, mentdini opozdéni Ci regres, zndmky nitrolebni hypertenze)

mutace v hamartinovém genu
(TSC1), 9934 a v tuberinovém
genu (TSC22), 13914

Williamstv-Beurentv syndrom
(mentdlni retardace, hyperaktivita, ndpadné prdtelskd povaha; facidini stigmatizace —
elfi oblicej, abnormdini dentice, abnormdini vyvoj cév v dusledku poruchy elastinu)

hyperkalcemie

hemizygozita pro
submikroskopické delece v oblasti
7q11.23

4-hydroxybutyratova acidurie
(psychomotorickd retardace, opoZdény vyvoj feci, rizny stuperi cerebeldrnich
a extrapyramidovych symtomd, epilepsie, nystagmus)

1 4-hydroxybutyratovd kyselina
v modi

glycinurie

prikaz deficience

semialdehyddehydrogendzy kyseliny

jantarové

mutace v genu ALDH5AT pro
aldehyddehydrogenézu kyseliny
jantaroveé; 6p22.2
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dilo. (Pozn. Kazuistika publikovdna in extenso
(Hrdlicka et al., 2019), zde zkrdcené se souhlasem
autordl.)

Kazuistika 3

Chlapec rodicli s abtizem pervitinu, matka
ho brala asi 6 mésicu pred otéhotnénim, otec
je na droze trvale zavisly.

Narodil se z prvni fyziologické gravidity,
porod byl v terminu, spontanni, zahlavim, mé-
fil 50 centimetr(, vazil 3200 gram. Nekfisen,
poporodni adaptace dobrd, lehky novoroze-
necky ikterus bez fototerapie. Kojen celkem
6 mésicU, prechod na kojeneckou stravu bez
obtizi, ky¢le v pofadku. Oc¢kovan fadné dle ka-
lendafre, navic oc¢kovani proti pneumokokové
a meningokokové infekci, bez nezadoucich
reakci. Cast&jsi respira¢ni infekty, 4x zanét
stfedniho ucha. Uraz nemél. Do dvou let véku
opakované afektivni apnoe.

Motoricky vyvoj chlapce byl opozdén -
chodit zacal kolem 18 mésic(, také fec se roz-
vijela pomalu - teprve kolem 2 let zacina
zdvojovat slabiky, prvnich nékolik smyslupl-
nych slov kolem 2,5 let. Ale aZz po opakovaném
naléhani matky, kterd upozornovala také na
Spatny ocni kontakt, byl vysetren sluch, poru-
cha nepotvrzena. V této dobé zahajeno také
vysSetiovani a sledovani v détské a dorostové
psychiatrické ambulanci, neurologické vyset-
feni do hospitalizace na psychiatrické klinice
nemél. BEhem dalsiho roku se zvyrazriovaly
atypie v chovani, pouzival matcinu ruku jako
nastroj, komunikoval nonverbalné, slovnik
regredoval na vyraz ,mam®, oznacujici mat-
ku. Miloval a miluje vodu, pfelévani, cakani,
je schopen nékolik hodin otevirat a zavirat
dvere. Hluk mu nevadi — naopak rad luxuje.
Celkové spise pozitivné ladény, ¢asto se nepfi-
tomné usmiva, obcas si mne ruce, ma tendenci
chodit po Spickach. O déti ani zvifata zajem
nejevi, trva na dodrzovani zavedeného rezi-
mu. Ve 4 letech doporucen s diagnézou dét-
sky autismus ke komplexnimu vysetieni na
Détskou psychiatrickou kliniku, kde na zdkladé
psychiatrického a psychologického vysetreni,
observace, zhodnoceni vysledkll observa¢ni
Skaly CARS a diagnostického rozhovoru ADI-R
diagnéza uzaviena jednoznacné jako détsky
autismus, rozumové schopnosti chlapce se
pohybuji v pdsmu lehké mentalni retardace.
V ramci komplexniho programu probihd i vy-

www.neurologiepropraxi.cz

Setfeni détskym neurologem. V objektivnim
nalezu dominoval atypicky habitus - robust-
néjsi postava, napadné klenuta lytka, tuzsi
na pohmat. Chlapec ndpadné usmévavy, $irsi
Usta, Fidka dentice. Slachosvalové reflexy niz-
ké, ale vybavné, vyssi napinaci reflex Achillovy
Slachy oboustranné, z pyramidovych jevu iri-
tacnich vybaven pouze jev Justertv. Chiize
o mirné rozsirené bazi s tvrd$im doslapem,
z lehu vstavd opakované s Gowersovym
Splhdnim. Na cileny dotaz matka potvrdila,
ze chlapec je v porovnani s ostatnimi détmi
pomalejsi a zvysené unavny. Podezieni na
myopatii posililo elektromyografické vyset-
feni, které prokéazalo zndmky léze svalovych
vlaken, stejné jako elevace transamindz a ele-
vace myoglobinu. Naslednd analyza DNA ve-
rifikovala Duchénnovu svalovou dystrofii.

Diskuze a zaver

Prvni pfipad (divka s Rettovym syndro-
mem) ukazuje jasné, Ze kromé multioborové-
ho vysetieni, které, bohuzel, museli iniciovat
rodice, se ukazalo jako velice uzite¢né longi-
tudindlni sledovéni, protoze klicovy symptom
»mnuti rukou” se manifestoval az v ¢ase. Prvni
faze Rettova syndromu trva obvykle mésice,
nékdy i déle nez rok s po¢itkem mezi 6.-18.
mésicem véku. Je patrné opozdovani vyvo-
je, zhorSovani o¢niho kontaktu, divka (ale
i chlapec pfi mozaicismu nebo 47 XXY) ztraci
zdjem o hracky. Neni proto divu, Ze pfiznaky
vedou k podezfeni na autismus. Druha faze
rychlého zhorseni obvykle za¢ind mezi 1. az 4.
rokem a muze trvat tydny nebo mésice. Dité
rychle ztraci schopnost verbalni komunikace
a prohlubuje se dyspraxie, zejména patrnd na
rukou, ale tykajici se celého téla véetné oc¢nich
pohybu. Pravé béhem této faze casto zacinaji
charakteristické pohyby rukou ve smyslu zdi-
mani, myti, ale i tleskani nebo klepani, stejné
jako opakované vkladéani rukou do Ust. Bylo
vsak popsano i drzeni rukou za zady, mavavé
pohyby hornich koncetin — velmi podobné
typické stereotypii Angelmanova syndromu,
nebo se stereotypie nerozvinou viibec! V dal-
Sich stadiich (letech az desitkéach let) se stav
relativné stabilizuje a zklidfuje, takze pfi vy-
Setfeni dosud nezndmé dospivajici ¢i dospélé
pacientky s vyraznym opozdénim vyvoje, mir-
nymi autistickymi projevy, tézkym opozdénim
fedi a jiz stabilizovanou epilepsii (nebo i zcela
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bez epilepsie) je tfeba velmi podrobné probi-
ratanamnézu s piibuznymi, velkou pomoc pfi
patrani po etiologii véetné Rettova syndromu
miZze znamenat foto/videodokumentace. Lze
piedpokladat, ze v Ceské republice Zije jesté
mnoho téZce psychomotoricky opozdénych
pacientek s Rettovym syndromem, ktery ne-
bylo mozné v drivéjsich letech diagnostiko-
vat, nicméné v poslednich letech se situace
s osvétou podstatné zlepsuje (Zahorakova
etal., 2016).

Druhd kazuistika chlapce s expanzivnim
procesem mozku je sice raritni, ale ukazuje na
nutnost neurologického vysetrenia sledovani
u kazdého autistického ditéte — coz se potvr-
zuje i kazuistikou tieti — pacient s dystrofickou
myopatii. Oba pacienti méli na Grovni psychi-
atricko-psychologické verifikovan autismus,
ale neurologické vysetieni nebylo indikovédno
ani z ddvodu autistickych projevd, ani pro
opozdéni psychomotorického vyvoje.

Reserse Hrdlicky et al. (Hrdlicka et al., 2019)
nalezla pét praci, ve kterych je popisovéna
asociace mozkového tumoru s autistickymi
projevy, operacni feSeni nepfineslo tak vyraz-
né zlepseni jako u vyse popsaného pacienta,
avdak urcité zlep3eni stavu bylo zaznamenano.

Asociace Duchénnovy svalové dystrofie
s autistickymi projevy je ¢ast&jsi. Rada praci
(napf. Wu et al., 2005; Parisi et al., 2018) stati-
sticky potvrzuje, Zze se nejednd o ndhodnou
koincidenci, ale zfejmé o dlisledek zménéné
funkce dystrofinu nejen ve svalové tkani, ale
i v neuronech a glii (Thangarajh et al., 2019;
Aranmolate et al., 2017), pfesny vztah nebyl
dosud vysvétlen.

Kazuistiky dokumentuji ddlezitost mul-
tioborové spoluprace pfi péci o autistického
pacienta. Diagnostiku autismu zajistuji psy-
chologové ve spolupréci s psychiatry, ale pa-
cient by mél vzdy absolvovat také komplexni
neurologické vysetfeni v€etné neurozobra-
zovaciho, elektrofyziologického a vysetreni
dédi¢nych metabolickych poruch, event. dalsi
dle klinickych symptomu a priibéhu onemoc-
néni. S vysledky je vhodné doporucit vyset-
feni genetikem, ktery se touto problemati-
kou zabyva. Geneticka diagnostika autismu
je vsoucasné dobé jiz znacné sofistikovana
a kazdym rokem se zlepsuje (Woodbury-Smith
etal., 2018; Havlovicové et Sedlacek, 2014).1 to
je jednim z dlivod(, pro¢ by si mél psycholog,
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psychiatr, neurolog i genetik ponechat auti-
stického pacienta v dal$im sledovani — nové
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