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minimonografie

Autizmy

Autisms

Souhrn
Autizmus je komplexní, závažná a biologicky založená porucha vývoje mozku. V klinickém 
obraze jsou charakteristické sociální deficity, abnormity v interpersonální komunikaci, repe-
titivní chování a kognitivní inflexibilita. V současnosti je chápán jako klinicky a etiopatoge-
neticky extrémně heterogenní spektrum kognitivně-behaviorálních a emočních symptomů 
s různou expresí jejich tíže. Dosud neexistuje žádný specifický biochemický indikátor nebo 
neuroanatomická abnormalita, která by jej jasně identifikovala; diagnostika poruchy je na-
dále založena na klinickém a behaviorálním hodnocení a kritériích MKN-10 či DSM-IV kla-
sifikaci. V etiopatogenezi poruchy se uplatňují genetické, epigenetické i environmentální 
faktory. Přes veškerý přínos vědy zůstávají jádrové příznaky farmakologicky neovlivnitelné 
a možnosti terapie jsou omezené na edukační a kognitivně-behaviorální intervence. Článek 
stručně a didakticky rekapituluje historické aspekty vývoje koncepce autizmu, používanou 
nomenklaturu, diagnostické postupy a klasifikační systémy, nové poznatky o klinických pro-
jevech poruchy, etiopatogenezi a možnostech terapie.

Abstract
Autism is a complex, serious and biologically-based disorder of the development of the 
brain. Its clinical picture involves characteristic social deficits, abnormalities in interpersonal 
communication, repetitive behaviour and cognitive inflexibility. It is currently understood as 
a clinically and aetiologically extremely heterogeneous spectrum of cognitive-behavioural 
and emotional symptoms with various expressions of respective severity. So far there exists 
no specific biochemical indicator or neuro-anatomical abnormality by which it might be 
identified explicitly. The disorder diagnosis continues to be based on clinical and behavioural 
assessment and on MKN-10 criteria or DSM-IV classifications. Genetic, epigenetic as well 
as environmental factors play their roles in the aetiology of the disease. In spite of a great 
number of research contributions, the core symptoms remain inaccessible to pharmacology, 
with therapeutic possibilities limited to educational and cognitive-behavioural interventions. 
This paper provides a brief and didactic overview of the disorder: historical aspects of the 
development of the concept of autism; the nomenclature used; diagnostic methods and clas-
sification systems; new insights into clinical manifestations; and aetiology and therapeutic 
possibilities.
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Zkratky
NVV	 neurovývojové vady
NDP	 neurodevelopmentální poruchy
NDD	 neurodevelopmental disorders
AS	 autistické spektrum 
ASD	 autistic spectrum disorders
MKN-10	� 10. revize klasifikace nemocí podle Světové zdravotnické organizace
ICD-10	� classification of mental and behavioral disorders: clinical descriptors and diagnosis guideliness
DSM-IV	� diagnostický a statistický manuál mentálních poruch Americké asociace psychiatrů [5]
PDD-NOS	� pervazivní vývojová porucha jinak nespecifikovaná
DDP	 dětská desintegrativní porucha
DD	 disintegrative disorder
VFA	 vysokofunkční autizmus 
HFA	 high functioning autism
DCD	� developmental coordination disorder (vývojová porucha motorické koordinace)
ADI-R	 autism diagnostic interview-revised
ADOS	� autism diagnostic observation schedule
CT	 počítačová tomografie
MR	 magnetická rezonance
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autizmus (nejtěžší forma autizmu, tri-
áda  symptomů je rovnoměrně a silně 
vyjádřena), Aspergerův syndrom (pří-
pady s normálním intelektovým a řečovým 
vývojem, bez mentální retardace), dětská 
disintegrativní porucha (regresivní typ au-
tizmu: kognitivní a řečová regrese mezi 2–10 
lety po období normálního vývoje), atypický 
autizmus (porucha zcela nesplňuje kritéria 
v postižení všech tří okruhů diagnostických 
kritérií nebo nastupuje až po 3. roce života), 
Rettův syndrom (genetické onemocnění 
mozku na základě defektu jednoho genu 
– single gene defect, především postihu-
jící děvčata), jiné PDD a nespecifikované 
PDD (děti, které mají příznaky autizmu, 
ale nesplňují kritéria pro ostatní subtypy). 
V USA je v současnosti využíván „Diagnos-
tický a statistický manuál mentálních poruch 
Americké asociace psychiatrů” [5]. Klasifi-
kační systémy i kritéria v nich se navzájem 
poněkud liší [6]. DSM-IV obsahuje méně di-
agnostických jednotek a v rámci PDD je jen 
pět subtypů autizmů, atypický autizmus je 
v ní přiřazen ke kategorii pervazivní vývojová 
porucha jinak nespecifikovaná (PDD-NOS). 

Úvod
Autizmus je znám již od první poloviny mi-
nulého století a  aktuálně je řazen mezi 
neurovývojové vady (NVV; neurodevelop
mentální poruchy, NDP; neurodevelop-
mental disorders, NDD). Přehled nejčas-
tějších NVV ukazuje tab. 1. V posledních 
desetiletích došlo k velkému pokroku ve 
výzkumu klinického obrazu i  příčin au-
tizmu, a  proto jeho původní historická 
koncepce prošla radikální změnou [1]. Au-
tizmus je nyní vnímán jako heterogenní 
spektrum mnohočetných kognitivních 
a behaviorálních poruch (autistické spekt-
rum, AS; autistic spectrum disorders, ASD) 
pod zastřešujícím názvem pervazivní vývo-
jové poruchy (PVP; pervasive developmen-
tal disorder, PDD). V tomto článku bude 
název „autizmus“ či „autizmy“ používán 
i ve významu širšího pojetí poruchy.

Vymezení pojmů, definice 
autizmu, aktuálně platné 
klasifikační přístupy
„Autistické spektrum“ (zkráceně „au-
tizmus” od řeckého slova „autos“ = sám) 
neboli „pervazivní (všepronikající) vývo-
jové poruchy“ („autizmy“) jsou od 80. let 
minulého století společně s dalšími NVV 
učení, vývojovou dysfázií, psychomoto-
rickou retardací, tikovou chorobou a ně-
kterými typy dětských epileptických syn-
dromů s  věkovou vazbou řazeny mezi 
časné poruchy vývoje mozku s neurobio
logickým základem. Autizmus je poru-
cha s extrémně heterogenním klinickým 
fenotypem mnohočetných komplexních 
kognitivně-behaviorálních deficitů s deve
lopmentálními specifiky, které se manifes-
tují v průběhu dětství nejpozději do šesti let 
věku. Dominujícími klinickými symptomy 
jsou tři okruhy postižení: deficity v sociál-
ních schopnostech a  interakcích, deficity 
ve verbální a neverbální reciproční komu-
nikaci a  omezený stereotypní repertoár 
aktivit i zájmů, přičemž v posledních dvou 
desetiletích je za nejzásadnější symptom 
autizmu považována neschopnost ade-
kvátních sociálních interakcí. Individuální 
případy autizmu se dále liší v relativní pro-
minenci zvláštních rysů nebo komorbi-
dit. Výsledkem je, že porucha komplexně 
a  hluboce mění kognitivně-behaviorální 
fenotyp i vývoj postižených dětí [2,3].

Mimo USA, a tedy i v českých zemích, je 
používána „10. revize klasifikace nemocí 
podle Světové zdravotnické organizace“ [4]. 
Pod štítem PDD jsou zde zahrnuty dětský 

Hrubé srovnání MKN-10 s DSM-IV klasifikací 
ukazuje tab. 2. Celosvětově narůstá kon-
senzus, že štít PDD představuje kontinuum 
heterogenních klinických fenotypů včetně 
„širšího autistického fenotypu“ (broader au-
tistic phenotype, ASD-like phenotype), což 
jsou jedinci, kteří nesou jen některé autis-
tické znaky a jsou často identifikováni v ro-
dině pacientů s autizmem.

Historie vývoje koncepce 
„autizmů“
Historické kořeny poznání autizmu se od-
víjí od prvních lékařských popisů v publi-
kacích „Autistické poruchy afektivního 
kontaktu“ Leo Kannera [7] a „Autističní 
psychopati v  dětství“ Hanse Aspergera 
z  let 1943–1944 [8]. Slovo „autos“ zna-
mená v řečtině „sám“ a osamělost s uza-
vřením se do vlastního, ostatním nesrozu-
mitelného světa jsou stále považovány za 
nápadné a časté projevy autizmu.

Modernější koncepce byla oficiálně za-
pracována do III. revize amerického dia-
gnostického a statistického manuálu [9], 
kde se poprvé objevila skupina narušení 

Tab. 1. Neurovývojové poruchy, základní přehled.

I. Mentální retardace

II. Poruchy psychického vývoje

A. Specifické vývojové poruchy
a) Specifické vývojové poruchy řeči a jazyka, poruchy komunikace
	 a.a) specifická vývojová porucha artikulace řeči, dyslálie
	 a.b) expresivní porucha řeči, expresivní typ vývojové dysfázie nebo afázie
	� a.c) receptivní porucha řeči, receptivní vývojová dysfázie nebo afázie, smíšená re-

ceptivně-expresivní porucha řeči
b) Specifické vývojové poruchy školních dovedností, poruchy učení
	 b.a) specifická porucha čtení, dyslexie
	 b.b) specifická porucha psaní, dysgrafie, dysortografie
	 b.c) specifická porucha počítání, dyskalkulie
	 b.d) specifická vývojová porucha vnímání hudby a kreslení, dysmúzie, dyspinxie
c) Specifická vývojová porucha motorické funkce, dyspraxie, syndrom neobratného dítěte

B. Pervazivní vývojové poruchy. Autistické spektrum či kontinuum. „Autizmus“
a) �dětský autizmus, časný infantilní autizmus, klasický autizmus, Kannerův syndrom
b) �Aspergerův syndrom
c) atypický autizmus
d) dětská desintegrační porucha, Hellerova psychóza
e) Rettův syndrom

III. Poruchy chování a emocí

a) Hyperkinetické poruchy, ADHD syndrom
b) Tikové poruchy
	 b.a) přechodná tiková porucha
	 b.b) chronická, motorická nebo vokální tiková porucha
	 b.c) kombinovaná vokální a mnohočetná tiková porucha, Tourettův syndrom
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klinické typy autizmu. Wing a Potter odha-
dují, že pouze třetina až polovina dětí od-
povídajících kritériím MKN-10 pro dětský 
autizmus by splňovala Kannerova kritéria 
[19]. Jedním z hlavních důvodů rozšíření 
diagnostické koncepce autizmu bylo zjiš-
tění, že autizmus může koexistovat s ge-
netickými poruchami, jakými jsou Downův 
syndrom, Tourettův syndrom, syndrom 
X  fragilního chromozomu, Angelmanův 
syndrom, Turnerův syndrom, syndrom 
tuberózní sklerózy, neurofibromatózou 
a dalšími genetickými vadami včetně je-
jich kombinací, jak publikovali Havlovicova 
et al [20]. Autoři popsali případ atypického 
autizmu u  dívky s  neurofibromatózou 
1.  typu a  mozaicizmem ring chromo-
zomu 17. Stejně často autizmus koexis-
tuje rovněž s dětskou mozkovou obrnou 
a postižením zraku nebo sluchu [21]. Pro 
rozšíření koncepce bylo ale nejdůležitější 
uznání faktu, že diagnostikovat autizmus 
lze i u dětí s podprůměrným a defektním 
IQ. Moderní koncepce autizmu je někte-
rými obviňována z  nadměrné expanze 
diagnostické kategorie až na hranici širší 
behaviorální normy, a dle kritiků se tak 
mnohým dětem dostane „falešně pozi-
tivní“ diagnózy. Naopak nebylo potvrzeno 
vážné podezření, že nárůst výskytu au-
tizmu je v kauzální souvislosti s vakcinací 
(spalničky, příušnice, zarděnky) [22,23], 
a  to ani v  případě autistického regresu 
u batolat [24]. Ani intestinální abnormity, 
jakými jsou nespecifická kolitida a nodu-
lární lymfoidní hyperplazie tenkého střeva, 
nebyly prokázány jako jediný etiologický 

vývoje mnohočetných základních psycho-
logických funkcí (všepronikající, tedy per-
vazivní), která byla nazvána „pervazivní vý-
vojové poruchy, PDD“. Do u nás používané 
evropské Mezinárodní klasifikace nemocí 
MKN-10 se tento životaschopný a prav-
divější koncept dostal se zpožděním. Au-
tizmus byl později jasně odlišen od časné 
varianty dětské schizofrenie a  jiných psy-
chóz především pro svůj stacionární prů-
běh a  absenci psychotických symptomů 
(např. halucinací). De Myer et al poprvé vy-
členili zvláštní podskupinu „vysokofunkč-
ních autistů“ (VFA; high functioning au-
tizm, HFA), což jsou autisté s  normální 
nebo nadprůměrnou inteligencí [10]. Pro 
skupinu dětí, které byly inteligentní, ale 
velmi zvláštní především pro svoje v daném 
sociokulturním prostředí neobvyklé zájmy 
a které byly dosud nazývány „autististic-
kými psychopaty“, zavedla Lorna Wingová 
termín Aspergerův syndrom [11]. Od roku 
1988 se koncepce autizmu dále rozšiřuje, 
což odrážejí termíny „autistická množina, 
kontinuum  [12] a „poruchy autistického 
spektra“ [13]. Od konce 80. let minulého 
století se objevují termíny „širší autistický 
fenotyp, broader phenotype, ASD-like 
phenotype“ a autizmus je vnímán jako po-
rucha vývoje mozku s biologickým zákla-
dem, etiopatogeneticky i klinicky extrémně 
heterogenní od zcela mírných forem až po 
ty nejtěžší.

Epidemiologie
Autizmus není vzácné onemocnění. V re-
centní literatuře se objevují dokonce údaje, 
že incidence a prevalence dětí s autizmem 
(„autizmy“) narůstá. Až do 80. let 20. sto-

letí byla udávána prevalence 1 autistické 
dítě na 40 000 dětí, ale novější informace 
hovoří již o 1 ze 150 dětí [14]. V metaana-
lýze 36 epidemiologických studií byl pub
likován medián prevalence dětského au-
tizmu v  18 studiích z  let 1966–1993, 
který byl 4,7/10 000. Medián prevalence 
studií z  let 1994–2004 byl už vyšší, a to 
12,7/10 000 [15]. V recentnější práci stej-
ného autora, která rekapituluje 43  epi-
demiologických studií publikovaných od 
roku 1966, je prevalence celého spektra 
PDD udávána 60–70/10 000 [16], což činí 
z PDD jednu z nejčastějších NVV. Je obtížné 
posoudit, zda zmíněný nárůst je skutečný 
nebo pouze zdánlivý. V každém případě je 
v současnosti v mezinárodních odborných 
i  laických kruzích vedena žhavá diskuze 
o možných příčinách nárůstu výskytu au-
tizmu, což představuje i výzvu pro vědecké 
zkoumání genetických, biologických, neu-
rologických, psychologických a případně 
dalších jeho příčin [17,18]. Skeptici vysvět-
lují, že současně udávaná prevalence je 
pravdivá a skutečná, ale její nárůst oproti 
minulosti nikoliv, jinými slovy, že skutečný 
výskyt autizmu byl v minulosti podceněn. 
Dle nich je vyšší záchyt poruchy, který do-
mnělý nárůst prevalence podmiňuje, pod-
míněn několika faktory: a) zvýšením zájmu 
odborné i laické veřejnosti vlivem zlepšení 
informovanosti profesionálů i laiků; b) vý-
znamným rozšířením a „změkčením“ dia-
gnostických kritérií a  rozšířením diagnos-
tické koncepce; a c) zvýšenou dostupností 
diagnostiky [15]. Jak již bylo uvedeno výše, 
je autizmus nyní vnímán jako širší fenotyp 
(broader phenotype). Diagnostická kritéria 
již nesplňují pouze klasické, tedy nejtěžší 

Tab. 2. Pervazivní vývojové poruchy autistického spektra  
(srovnání klasifikačních systémů).

DSM-IV diagnózy* MKN-10 diagnózy+

autistická porucha dětský autizmus

Aspergerova porucha Aspergerův syndrom

dětská desintegrativní porucha jiné desintegrativní poruchy

Rettova choroba Rettův syndrom

PDD-NOS (jinak nespecifikované  
pervazivní vývojové poruchy)

atypický autizmus

atypický autizmus jiné PDD

žádná odpovídající DSM-IV diagnóza

nespecifikované PDD:
�– hyperaktivní porucha:

s mentální retardací•	
se stereotypními pohyby•	

Tab. 3. Varovné signály  
nefyziologického řečového  
vývoje u autizmu.

žádná vokalizace v 6 měsících•	

žádné slabikování ve 12 měsících•	

žádná spontánní produkce jed-•	
notlivých slov v 18 měsících (ne 
echolálie)

žádné spontánní jednoduché věty •	
ve 24 měsících

žádná souvětí v 36 měsících•	

ztráta už vyvinutého řečového •	
projevu v jakémkoli věku (slabiko-
vání, slova, věty)

ztráta porozumění mluvenému •	
v jakémkoli věku (včetně reaktivity 
na vlastní jméno)
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faktor autizmu [25]. Lze sumarizovat, že 
nárůst prevalence, který někteří nazývají 
„epidemií autizmu“, s nejvyšší pravděpo-
dobností není skutečný, ale nutno připus-
tit, že téma je stále kontroverzní a vše není 
dořešeno.

Hlavní klinické projevy autizmu, 
subtypy autizmu a další 
používané pojmy
Dosud není k dispozici žádný diagnos-
tický biologický marker, který by speci-
ficky určil případy ASD. Diagnostika je 
nadále odkázána na klinický obraz – tedy 
behaviorální, kognitivní a developmen-
tální projevy, přičemž za „jádrové“, tedy 
nejtěžší z nich, je považována následu-
jící triáda:

omezení recipročních sociálních •	
interakcí,
omezení reciproční komunikace ver-•	
bální a neverbální,
omezení imaginace (fantazie) s  chu-•	
dým a stereotypním repertoárem cho-
vání a zájmů.

Příznaky autizmu se obvykle ozřejmují 
již od raného dětství a vyvíjí se zhruba od 
18 měsíců [26]. Některé symptomy jsou 
však rodiči rozpoznávány již v kojeneckém 
věku [27–30]. V praxi je vzhledem k vývoji 
a zrání mozku, a tím možnosti pozitivního 
zmírnění, doporučeno realizovat potvrzení 
diagnózy ve třech letech u dětského au-
tizmu, u atypického autizmu o 1–2 roky 
později a u Aspergerova syndromu v šesti 
letech věku. Vývoj symptomatiky autizmu 
je nejčastěji pozvolný a plíživý, ale zhruba 
třetina případů se ozřejmí regresem řeči 
a chování [26]. I dle našich zkušeností ne-
bývají vývojově dosažené schopnosti dítěte 
před regresem zcela normální, ale právě 
regres již opožděné řeči, obvykle několika 
málo slov, je tím, co přivádí děti ve věku 
asi 18–22 měsíců a  jejich rodiče k  lékaři 
(tab. 3). Obvykle udávaný poměr postižení 
chlapců a dívek je 3 : 1 až 5 : 1 [31,32]. 
Při asociaci se závažným postižením inte-
lektu se poměr mění na 2 : 1 a u typů au-
tizmu bez mentálního hendikepu, jako je 
Aspergerův syndrom, se poměr naopak 
zvyšuje až na 6–8 : 1. Je zvláštní, že po-
dobná převaha postižených chlapců je 
společným rysem i dalších NVV. Nejméně 
polovina autistických dětí má intelektový 
hendikep, většina jich má opožděný rozvoj 
řeči [26] a asi polovina má těžce poškoze-
nou řeč [33]. Nejméně jedna třetina pro-

dělá alespoň dva epileptické záchvaty do 
pozdní adolescence. Autistické děti mají 
mezi 2.–3. rokem věku převážně výrazně 
větší obvod hlavy, přestože jako novoro-
zenci jej mají spíše pod průměrem. Proč, 
není zcela jasné, ale patrně se jedná o dů-
sledek abnormních mozkových růstových 
faktorů.

V rámci PDD je rozlišováno několik hlav-
ních subtypů autizmu. Zařazení pacienta 

do konkrétní podskupiny má svoje pevně 
stanovená diagnostická kritéria v MKN-10 
klasifikaci.

Dětský autizmus F84.0 (synonyma: 
časný infantilní autizmus, klasický 
autizmus, Kannerův syndrom)
Porucha se ozřejmuje před 3. rokem ži-
vota. Až 70 % dětí má mentální postižení 
různého stupně a  obvykle je opožděn 

Tab. 4. Diagnostická kritéria MKN-10 pro Dětský autizmus (F84,0).

A. Abnormální nebo narušený vývoj je patrný před věkem tří let, a to nej-
méně v jedné z následujících oblastí: 

1. receptivní nebo expresivní řeč užívaná v sociální komunikaci;
2. vývoj selektivních sociálních vazeb nebo reciproční sociální interakce;
3. funkční nebo symbolická hra.

B. Celkem musí být přítomno nejméně šest symptomů, uvedených pod bodem 1, 
2 a 3, přičemž nejméně dva z bodu 1 a nejméně jeden jak z bodu 2, tak z bodu 3:

1. Kvalitativní abnormality v reciproční sociální interakci se projevují nejméně 
ve dvou ze čtyř následujících oblastí:	

neschopnost přiměřeně užívat pohledu z očí do očí, výrazu tváře, postoje těla a gest •	
k sociální interakci;
neschopnost rozvíjet (způsobem přiměřeným mentálnímu věku a navzdory hojným •	
příležitostem) vztahy s vrstevníky, které se týkají vzájemného sdílení zájmů, aktivit 
a emocí;
nedostatek sociálně emoční reciprocity, což se projevuje narušenou nebo deviantní •	
reakcí na emoce jiných lidí, nedostatečné přizpůsobování chování sociálnímu kon-
textu, nebo slabá integrace sociálního, emočního a komunikativního chování;
chybí spontánní snaha o zábavu, zájmy nebo aktivity s jinými lidmi (např. ukazovat, •	
přinášet předměty zájmu jiným lidem nebo na ně upozorňovat).

2. Kvalitativní abnormality v komunikaci jsou zřejmé alespoň v jedné z násle-
dujících oblastí:	

rozvoj mluvené řeči je opožděn nebo úplně chybí a není snaha tento nedostatek •	
kompenzovat používáním gest nebo výrazem tváře jako alternativního způsobu ko-
munikace (často chybí předcházející komunikativní žvatlání);
relativní neschopnost začít nebo udržet konverzaci (ať už je schopnost řečí na jaké-•	
koli úrovni), kde je třeba recipročně reagovat na komunikaci jiné osoby; 
stereotypní a opakující se používání jazyka nebo idiosyntaktické užívání slov nebo •	
frází;
nedostatek různých spontánních her „jakoby“ nebo (v mládí) společenských her.•	

3. Omezené, opakující se a stereotypní vzorce chování, zájmů a aktivit se pro-
jevují alespoň v jedné z následujících oblastí:	

stálé zabývání se jedním nebo více stereotypními a omezenými zájmy, které jsou abnor-•	
mální co do obsahu nebo zaměření, nebo jedním nebo více zájmy, které jsou abnor-
mální ve své intenzitě a přesně vymezeném druhu, i když ne v obsahu a zaměření;
zdánlivě kompulzivní lpění na specifických, nefunkčních rutinách nebo rituálech;•	
stereotypní a opakující se motorické manýry, které zahrnují buď poklepávání, nebo •	
kroucení rukama nebo prsty, anebo komplexní pohyby celého těla;
zájem o části předmětů nebo nefunkční prvky hraček (jako je např. vůně, omak, •	
hluk nebo vibrace, které vytvářejí).

C. Klinický obraz nelze přičíst jiným pervazivním vývojovým poruchám: speci-
fické vývojové poruše receptivní řeči (F80,2) se sekundárními sociálně emoč-
ními problémy, reaktivní poruše vztahů (F94,1) nebo desinhibičnímu typu 
náklonnosti (F94,2), mentální retardaci (F70–72), s některou přidruženou po-
ruchou emocí nebo chování, schizofrenii (F20-) s neobvykle časným vznikem 
a Rettově syndromu (F84,2).
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rozvoj řeči. Jsou přítomny četné stereo-
typy. Kognitivně-behaviorální deficity jsou 
kvantitativně stejně výrazné ve všech třech 
základních okruzích. Dítě je extrémně 
uzavřeno do sebe. Tento typ je obecně 
považován za „klasický“ a bývá označo-
ván také jako „jádrový autizmus“. Jeho 
diagnostika obvykle nepřináší problémy. 
Porucha je 3–4krát častější u chlapců než 
u dívek (tab. 4).

Aspergerův syndrom F84,5
Řada příznaků je obdobných jako u dět-
ského autizmu, IQ je normální, v někte-
rých složkách až nadnormální. Často vy-
niká mechanická paměť. Řečový vývoj 
je normální nebo téměř normální, řeč 
bývá až hypertrofická, zvláště pokud dítě 
mluví o předmětu svých zájmů. Mohou 
být poruchy výslovnosti, zvláštnosti dikce 
a zvláštní intonace řeči, exprese bývá lepší 
než porozumění, hlas může mít neobvyklé 
zabarvení (např. nízký, skřípavý). Děti jsou 
předčasně vyspělé, konvenční, pedantické. 

Mají v oblibě povrchní konverzaci a men-
torování. Je výrazná převaha postižených 
chlapců a poměr chlapců a dívek je 8 : 1. 
Typické pro tuto podskupinu jsou zvláštní 
až neobvyklé zájmy a  specifické doved-
nosti realizované často až s  fanatickým 
zaujetím. Rutinní chování a  rituály jsou 
přítomny a  jsou celkově na vyšší úrovni 
a  lépe propracovány. Současně se vysky-
tuje špatná koordinace motoriky, zvláště 
neobratnost jemné motoriky a  emoční 
poruchy. Chlapci s Aspergerovým syndro-
mem jsou často iniciálně diagnostikováni 
jako vývojová porucha motorické koordi
nace (developmental coordination dis
order, DCD) s benigní hypotonií a hyper-
mobilitou (tab. 5).

Atypický autizmus F84,1  
(v DSM-IV: pervazivní vývojová 
porucha nespecifikovaná)
Tato podskupina pacientů bývá diagnos-
tikována až po 3. roce života, obvykle 
kolem čtyř let, a  je diagnosticky proble-

matická. Zařazujeme sem děti, které mají 
vzhledem k  intelektovým schopnostem 
behaviorální problémy disproporčně vý-
razně vyjádřeny, nebo ty, u kterých pro-
blémy v  jedné ze tří oblastí triády téměř 
chybí. V každém případě problémy v be-
haviorální triádě musí být v  jednoznačné 
disproporci k  celkové úrovni intelektu. 
Velký problém s diagnostikou tohoto typu 
autizmu je u dětí s  těžkým a hlubokým 
mentálním postižením (IQ pod 35). Nej-
více pomáhá posouzení úrovně a kvality 
sociálních interakcí. Každý známe i hlu-
boce mentálně postižené dítě, které mi-
mikou či pantomimikou pozitivně a potě-
šeně reaguje na svoji matku, jiné blízké 
osoby nebo hračku. Při IQ pod 20 už je 
rozlišení velmi problematické.

Rettův syndrom F84,2
Rettův syndrom postihuje především 
dívky. Je to geneticky X vázaný hetero-
genní syndrom s  incidencí 1 : 10 000. 
Poprvé byl popsán v  roce 1966 vídeň-
ským pediatrem A. Rettem. Většina pří-
padů je způsobena de novo mutacemi 
v  genu pro metyl-CpG-vazebný pro-
tein 2  (MECP2), ale ojediněle se jedná 
i  o  familiární výskyt. Produkt genu 
MeCP2 protein sehrává důležitou roli 
v chromatinové remodelaci, regulaci ge-
nové exprese a také se účastní modulace 
RNA sestřihu. Některé případy atypic-
kého RTT mohou být způsobeny mu-
tacemi v dalších genech, např. CDKL5, 
FOXG1 nebo NTNG1. Klinicky po ob-
dobí normálního či téměř normálního 
vývoje do 7–24 měsíců nastává regres 
a dochází ke ztrátě manuálních a  ver-
bálních dovedností. Je zpomalen růst 
hlavy, vyvíjí se mikrocefalie, může být 
i  růstová a  váhová retardace, objevují 
se stereotypní pohyby rukama v typické 
formě připomínající „mytí“ a dívka není 
schopna ruce účelně používat. Ochuzují 
se sociální zájmy a  schopnosti. Mohou 
se vyskytovat epizody hyperventilace, 
jsou problémy se žvýkáním stravy, poz-
ději se vyvíjí ataxie trupu a  skolióza či 
kyfoskolióza. Následuje stacionární ob-
dobí, ve kterém je stav stabilizován. 
Mezi 5. až 10. rokem často dochází ke 
zlepšení po stránce sociální a komuni-
kační, zejména v neverbální komunikaci, 
očním a tělesném kontaktu. Epileptické 
záchvaty a motorické postižení však na-
dále přetrvávají (tab. 6). Dívky končí 
těžce mentálně postižené [34].

Tab. 5. Diagnostická kritéria MKN-10 pro Aspergerův syndrom (F84,5).

A. Nepřítomnost klinicky významného celkového zpoždění mluveného nebo 
receptivního jazyka nebo kognitivního vývoje. Diagnóza vyžaduje, aby dítě užívalo 
jednotlivá slova kolem věku dvou let nebo dříve. Schopnost si sám pomoci, adaptační 
chování a  zájem o okolí během prvních tří let by měl být na úrovni normálního 
rozumového vývoje. Avšak motorické milníky mohou být o  něco opožděny a  je 
obvyklá pohybová nemotornost (i když to není nutný diagnostický rys). Běžné jsou 
ojedinělé speciální dovednosti, týkající se často abnormálních zájmů, ale pro diagnózu 
se nevyžadují.

B. Přítomnost kvalitativního narušení vzájemné sociální interakce (kritéria stená jako 
pro autizmus). Kvalitativní abnormality v reciproční sociální interakci se projevují nej-
méně ve dvou ze čtyř následujících oblastí:

neschopnost přiměřeně užívat pohledu z očí do očí, výrazu tváře, postoje těla a gest •	
k sociální interakci;
neschopnost rozvíjet (způsobem přiměřeným mentálnímu věku a navzdory hojným •	
příležitostem) vztahy s vrstevníky , které se týkají vzájemného sdílení zájmů, akti-
vit a emocí;
nedostatek sociálně emoční reciprocity, což se projevuje narušenou nebo deviantní •	
reakcí na emoce jiných lidí, nedostatečné přizpůsobování chování sociálnímu 
kontextu, nebo slabá integrace sociálního, emočního a  komunikativního 
chování;
chybí spontánní snaha o zábavu, zájmy nebo aktivity s jinými lidmi (např. ukazovat, •	
přinášet předměty zájmu jiným lidem nebo na ně upozorňovat).

C. U jedince se vyskytují neobvykle intenzivní, vymezené zájmy nebo omezené, opa-
kující se stereotypní vzorce chování, zájmů a aktivit (kritéria stejná jako pro autizmus, 
avšak obvykle se nevyskytuje ani pohybový manýrizmus, ani zájem o části předmětů 
nebo nefunkční prvky hraček).

D. Poruchu nelze přičíst žádným jiným typům pervazivní vývojové poruchy: simplexní 
schizofrenii (F20,6), schizotypní poruše (F21), obsedantně-kompulzivní poruše (F42), 
anankastické poruše osobnosti (F60,5), reaktivní a desinhibované příchylnosti v dětství 
(F94,1 a F94,2).
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časná, před 3. rokem věku, obvykle mezi 
18.  a  24.  měsícem. Poté obvykle ná-
sleduje různě dlouhé stabilizované ob-
dobí, které může trvat měsíce, ale i roky. 
Potom následuje určité zlepšení, nikoliv 
však kompletní uzdravení. Vždy uvažu-
jeme o Rettově syndromu nebo vzácných 
neurometabolických poruchách, ale ob-
vykle zůstává hledání specifické příčiny re-
gresu negativní.

Iniciální diagnosticky významné 
klinické projevy autizmu v časném 
dětství
Recentní studie stejně tak jako naše zku-
šenosti potvrzují, že se příznaky autizmu 
skutečně objevují od velmi raného dětství. 
Jedna ze studií uvádí, že 37,6 % rodičů vní-
malo abnormní projevy chování u svých dětí 
již do jednoho roku dítěte [35], souhlasně 
vyznívá i studie Zwaigenbauma et al, která 
informuje, že některé specifické behavio-
rální projevy je možno identifikovat již ve 
12 měsících [29]. Práce s analýzami domá-
cích videozáznamů zjistila, že 87,5 % dětí 
má identifikovatelné projevy autizmu již 
v prvním roce života [28] a obdobné vý-
sledky zjišťují i další [36]. Nástup příznaků 
autizmu je nejčastěji pozvolný v průběhu 
prvního roku života, ale zhruba 30 % pří-
padů napříč celým autistickým spektrem se 
ozřejmí náhle ve věku asi 1–3 let autistic-
kým regresem řeči a chování [26]. Spoleh-
livost časné diagnostiky je vysoká, v práci 
amerických autorů byla 88 %. Ti hodnotili 
její spolehlivost po sedmi letech, tedy v de-
víti letech dětí, které měly poruchu ASD 
diagnostikovanou již ve dvou letech [37]. 
Proto se objevují instrukce a diagnostické 
nástroje využitelné pro rozpoznání poru-
chy i praktickými pediatry již před druhým 
rokem života [38].

Nejčastějším klinickým projevem au-
tizmu v sociální oblasti v prvních měsí-
cích života a pak dále v  časném dětství 
je, že vázne běžná interakce matka-dítě, 
tedy emočně pozitivní a celkově „potě-
šená“ odezva při mazlení s  doprovod-
ným sociálním projevem a  smíchem při 
škádlení. Dítě bývá rádo samo a na svoje 
okolí působí dojmem, že žije ve vlastním 
světě. Matkou bývá charakterizováno jako 
klidné, hodné až pasivní a nenáročné na 
péči. Je odtažité, vzdálené, chybí sociální 
úsměv, nemává na rozloučenou. Dán-
ská studie, která hodnotí svědectví rodičů 
o zvláštnostech v chování autistických dětí 
do jednoho roku života, zaznamenala ty-

označován jako disintegrativní psychóza 
nebo Hellerova psychóza (tab. 7).

Vysoko-, středně- a nízkofunkční 
autizmus
Klasifikační přístup, který dělí autizmus 
podle IQ a sociálního IQ, prakticky přede-
vším podle schopnosti „fungovat“ v běž-
ných situacích denního života.

Autizmus s regresem
Asi u  třetiny dětí napříč celým autistic-
kým spektrem lze v  průběhu jejich ra-
ného dětství zjistit regres nebo stagnaci 
řeči, komunikace a hry po jejich původně 
zdánlivě normálním vývoji. Regrese je 

Dětská desintegrační porucha 
(disintegrative disorder) F84,3 
(„Hellerova psychóza“)
Jedná se o vzácné onemocnění. Vývoj dítěte 
probíhá normálně zhruba do 2,5–4 (6–10) 
let a pak se objevuje regres řeči, dítě se 
uzavírá a  je postupný rozpad kognitiv-
ních schopností. Objevuje se enuréza a en-
kopréza. V  některých vzácnějších přípa-
dech se ztracené schopnosti mohou časem 
parciálně objevit znovu. Rozdíl od autizmu 
s regresem (viz níže) je v tom, že disinte-
grativní porucha vzniká později (s  horní 
hranicí 10 let) a je závažnější. Řeč byla roz-
vinutá a dítě celkově působilo mentálně 
normálním dojmem. Tento stav byl dříve 

Tab. 7. Kritéria MKN-10 pro Jinou desintegrační poruchu v dětství (F84,3).

A. Vývoj je zdánlivě normální nejméně do věku dvou let. Pro diagnózu se vyžaduje, 
aby nejméně do dvou let existovala normální, věku přiměřená schopnost komunikace, 
sociálních vztahů, hry a adaptační chování.

B. Přibližně v  době začátku poruchy dochází k  definitivní ztrátě dříve získaných  
dovedností. Diagnóza vyžaduje klinicky významnou ztrátu dovedností (nejen 
neschopnosti užívat je v určitých situacích) alespoň ve dvou z následujících oblastí:

expresivní nebo receptivní řeč•	
hra•	
sociální dovednosti nebo adaptační chování•	
kontrola mikce a defekace•	
motorické dovednosti•	

C. Kvalitativně abnormální sociální fungování je zřejmé nejméně ve dvou z následujících 
oblastí:

kvalitativní  abnormality v reciproční sociální interakci (typu definovaného u autizmu)•	
kvalitativní abnormality v komunikaci (typu definovaného u autizmu)•	
omezené, opakující se a  stereotypní vzorce chování, zájmů a  aktivit, včetně •	
motorických stereotypů a manýrování
celková ztráta zájmu o předměty a okolí•	

D. Poruchu nelze přičíst jiným typům PDD, získané afázii se epilepsií, elektivnímu 
mutizmu, Rettově syndromu nebo schizofrenii.

Tab. 6. Kritéria MKN-10 pro Rettův syndrom (F84,2).

A. Prenatální a  perinatální období je zdánlivě normální a  zdánlivě normální je 
i psychomotorický vývoj během prvních 5 měsíců a obvod hlavy při narození je rovně 
normální.

B. Dochází ke zpomalení růstu hlavy mezi 5 měsíci a 4 lety a ke ztrátě získaných 
funkčních manuálních dovedností mezi 5 a  30 měsíci, což je zároveň spojeno 
s  komunikační dysfunkcí, zhoršenou sociální interakcí a  chabě koordinovanou 
(nestabilní) chůzí a/nebo pohyby trupu.

C. Je těžce postižena expresivní a receptivní řeč a dochází k těžko psychomotorické 
retardaci.

D. Dochází ke stereotypním pohybům rukou kolem střední osy (jako je např. kroutivé 
svírání rukou nebo „mycích“ pohybů rukou) v době, kdy se objevila ztráta účelových 
pohybů rukou nebo později.
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verbální obratnosti, konverzačních schop-
ností a  chápání jemností jazyka, jakými 
jsou vtipy, ironie nebo sarkazmus. Stereo-
typy se mohou časem zredukovat nebo se 
stanou „miniaturizovanými“, ale abnor-
mální držení těla, zvláštní chůze a sociálně 
nečitelná mimika i pantomimika přetrvá-
vají. Dospělí lidé s autizmem bývají okolím 
vnímáni jako sociálně neúspěšní neote-
sanci nebo i hrubiáni, což velmi často vý-
znamně limituje nebo znemožňuje jejich 
uplatnění v  zaměstnání. Většina autistů 
je v dospělosti nesamostatných a odkáza-
ných na sociální zařízení, sociální podporu 
a  pomoc rodiny i  dalších osob [44,45]. 
Jednoznačně se tedy jedná o celoživotní 
poruchu a velmi vážný hendikep, a to in-
dividuální i celospolečenský [46].

Psychologické modely autizmu
Doposud byla navržena celá řada teo-
rií, ale žádná z nich není tak přesvědčivá, 
aby byla obecně přijata. Většina z dopo-
sud diskutovaných modelů vysvětluje ně-
které z příznaků autizmu, ale ani jeden 
model neobjasňuje kompletní podstatu 
a vysvětlení, proč se v syndromu objevují 
současně tyto deficity.

Teorie centrální koherence [47] před-
pokládá, že základní deficit u autizmu je 
chybění či nedostatečná schopnost sklá-
dat si informace dohromady, a tak z nich 
vytvářet smysluplné celky. Za normál-
ních okolností lidé při vnímání svého okolí 
abstrahují významné podněty a ty méně 
významné, kam patří i  detaily a  málo 
podstatné znaky, opomíjí. Zejména ve 
složitých situacích se orientujeme podle 
vnímaných významů. U nemocných s au-
tizmem tato schopnost abstrakce chybí 
nebo se vyvíjí opožděně. Proto své okolí 
vnímají „ikonicky“, tedy velmi přesně se 
všemi až zatěžujícími detaily, které přita-
hují jejich pozornost více než sociálně vý-
znamné předměty či lidé. Tedy přesně na-
opak, než jak je tomu ve fyziologickém 
vývoji již od raného věku. Tento způsob 
vnímání vede k přesycení nevýznamnými 
informacemi a  nízké schopnosti orien-
tace v těchto situacích. Obecně lze říci, že 
v myšlení výrazně převládá analytický způ-
sob na úkor syntetického. Teorie centrální 
koherence vysvětluje preferenci nezvyk-
lých senzorických vjemů, kdy dítě opomíjí 
informace mnohem důležitější, i únik ze 
sociálních kontaktů, neboť sociální svět je 
ve své proměnlivosti a komplexnosti pro 
dítě příliš nesrozumitelný, a proto dává 

ních třech let života, s maximem výskytu 
v  23–26 měsících [39]. Bývá to období 
umístění dítěte v mateřské školce a regres 
je pak mylně přisuzován adaptaci na nové 
prostředí sociálního zařízení. Nejčastěji se 
jedná o  regres jen několika málo smys-
luplně používaných slov. Dítě přestane 
slova používat, ale současně nejsou vyví-
jeny žádné snahy rozvíjet nějaký náhradní 
způsob komunikace, např. gesty či mimi-
kou, což je obvyklé i u zcela hluchých dětí 
bez autizmu. Jiné autistické děti působí 
dojmem, že nerozumí či neslyší, protože 
nereagují na pokyny, ale hlavně na zavo-
lání vlastním jménem. Rodina se někdy 
dokonce domnívá, že jsou hluché. Může 
se jednat i o syndrom verbální sluchové 
agnózie a tyto děti jsou obvykle nemluvící 
celoživotně [40]. Existují tzv. červené pra-
porky, tedy zmeškané milníky řečového 
a sociálně interaktivního vývoje, které by 
nás vždy měly nutit k zamyšlení, zda se ne-
jedná o dítě postižené autizmem [13,41]. 
Základní řečové milníky ukazuje tab. 3. Na 
druhé straně autistické děti mnohdy mluví 
a ty inteligentní mohou být velmi zdatné 
v mechanickém zapamatování. U někte-
rých mluvících autistických dětí pozoru-
jeme nevyčerpatelnou oblibu memorování 
říkanek, pohádek a  dlouhých příběhů, 
které si neuvěřitelně snadno zapamatují, 
proto se dokonce mluví o zázračném dí-
těti. U  jiných ještě po druhém roce pře-
trvávají okamžité či odložené echolá-
lie a  do své mluvy mohou obratně, ale 
mimo významový kontext, inkorporovat 
celé části textů, které se naučily z televiz-
ních reklam, videa nebo rádia, tzv. scripts. 
Mají obtíže se správným používáním slov, 
která mění význam podle kontextu. Zá-
jmena zaměňují a velmi často o sobě ho-
voří v  jiné, obvykle ve 3. osobě nebo se 
označí jménem.

Vývoj do dospělosti
Behaviorální manifestace autizmu se 
s  věkem mění, pozitivně u  menšiny je-
dinců a téměř výhradně u těch s dobrou 
inteligencí. U  těch nejšťastnějších může 
na prahu dospělosti dojít k parciálnímu 
zlepšení sociální izolace, i  když „chu-
dost“ a omezenost sociálních dovedností 
a zhoršená schopnost vytvářet přátelství 
a  partnerské vztahy přetrvává a  nejsou 
schopni prožít romantický vztah [42,43]. 
Řečové a komunikační deficity obvykle tr-
vají až do dospělého věku, a přestože ně-
kteří jedinci mluví, mají trvalé nedostatky 

pický projev, že dítě se nezklidní, když jej 
matka vezme plačící do náruče a tiší je, 
což je naopak zcela obvyklé nejen u zdra-
vých dětí, ale dokonce i u mentálně po-
stižených [30]. Dítě nenavazuje vzá-
jemný empatický oční kontakt, i když je 
„očního kontaktu“ schopno. Pokud se 
na nás dívá, máme pocit, že pohled jde 
„skrze nás do dáli“. Téměř nikdy nesle-
duje směr našeho pohledu a  jeho oční 
kontakt neslouží sociální komunikaci. Ve 
věku kolem dvou let může být velmi sa-
mostatné, dává přednost sebeobsluze 
a některé úkony se dokonce může naučit 
dříve než vrstevníci. Vázne získání „sdí-
lené pozornosti“, tzn. že nedokážeme za-
měřit pozornost dítěte na věci, na které 
jej upozorňujeme a které mu ukazujeme. 
Chybí zcela „deklarativní ukazování“, což 
znamená, že dítě nás nenutí věnovat po-
zornost věcem v  jeho okolí, které je za-
ujmou. Neukazuje nám je a nevyžaduje 
si náš názor na ně ani náš zájem o ně. 
Jeho hra není napodobující, protože není 
schopno si hrát „na něco“ (symbolická 
hra na rodinu – na tatínka a na maminku, 
na školu). Naopak některé činnosti prefe-
ruje a dělá s velkou chutí, rychlostí i zruč-
ností stále a neúnavně dokola, třeba sklá-
dání kostek do řad podle barvy, pouštění 
vody, rozsvěcování a zhášení světla, zaví-
rání víka odpadkového koše. Velké oblibě 
se těší mechanické hračky, části předmětů 
a věci „denního života spíše technického 
rázu“, jako jsou pračky s  rotujícím bub-
nem, radiopřijímače nebo mlýnky a bu-
díky. Autistické děti jim jednoznačně dá-
vají přednost před měkkostí plyšových 
medvídků a  zvířátek, tedy před „soft“ 
hračkami. Značné oblibě se těší „zvu-
kové“ hračky. Autistické děti je velmi rády 
poslouchají stále dokola a melodie nebo 
znělky je zklidní. Jsou málo plačící, někdy 
je udáváno i „neslzící“, a mohou půso-
bit dojmem, že nevnímají a necítí bolest. 
V  motorické oblasti téměř pravidelně 
registrujeme zvláštní a  atypické pohyby 
a téměř vždy motorické stereotypy. Chodí 
po špičkách, třepou či kroutí rukama bez 
emočního kontextu, poťukávají prsty 
o  podložku. Jsou inflexibilní v  denních 
činnostech, vyžadují stále stejný talíř, židli 
i místo u  stolu, stejnou cestu do školy. 
S velkou škálou odchylek se můžeme se-
tkat ve vývoji řeči. U většiny dětí je opož-
dění rozvoje řeči a chybění žvatlání [26]. 
Asi ve 30 % případů se setkáme s regre-
sem řeči. Regres je typický v průběhu prv-
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tické oblasti spojené s vývojovým obdo-
bím batolete, kdy podezření na autistický 
vývoj bývá stanoveno zejména na základě 
odlišností v komunikaci a sociálním cho-
vání včetně hry.

Problémy v chování bývají nápadnější až 
v předškolním věku, kdy se objevují i spe-
cifické rituály a  stereotypie. Souběžně 
s deficitem v řeči a sociální nereaktivitou 
to bývají hlavní nápadné rysy.

V České republice patří mezi nejužíva-
nější škála CARS (Childhood autizm rating 
scale) [52]. Její výhodou je rychlé a prak-
tické administrování, které je i pomocným 
návodem pro výtěžný rozhovor s  rodi-
čem, neboť posuzované oblasti a sledo-
vané projevy se dotknou všech význam-
ných příznaků. Její nevýhodou je nižší 
spolehlivost.

Ve výzkumném prostředí bývá použí-
vána komplexnější škála ADOS (Autism 
diagnostic observation schedule), která 
je dělena do čtyř modulů zvolených dle 
věku a míry postižení pacienta. V  rozlič-
ných více či méně strukturovaných situa-
cích se posuzuje schopnost sociální inter-
akce, komunikace a chování při hře.

Precizní strukturovaný diagnostický roz-
hovor přináší ADI-R (Autism diagnostic in-
terview-revised). ADI-R je v  současnosti 
nejlépe ověřené komplexní schéma roz-
hovorů s rodiči. Ve své struktuře se věnuje 
anamnéze, ranému psychomotorickému 
vývoji dítěte včetně sebeobsluhy a  ná-
sledně oblastem deficitu a  chování cel-
kově. Je vhodný k užití pro suspektně au-
tistické pacienty od věku 18 měsíců až do 
dospělosti.

Děti s  nápadnou autistickou sympto-
matikou a mentální retardací obvykle bý-
vají diagnostikovány poměrně včasně, 
problematické zůstává zachycení vysoce 
funkčních forem autizmu včetně Asper-
gerova syndromu, tj. dětí, kde intelekt je 
v rámci pásma normy. Skríning pro tento 
účel vytvořili Gillberg et al [53], jedná se 
o dotazník prováděný s rodičem nebo pe-
čovatelem dítěte školního věku (ASSQ, 
Asperger syndrome screening question-
naire). Autoři předpokládají, že metoda 
zachycuje i autistické děti s  lehkou men-
tální retardací.

Patofyziologie, etiologie 
a neurobiologie autizmu 
Chápání etiopatogeneze a  neurobiolo-
gie autizmu se stále bouřlivě vyvíjí, což 
je výrazem jejich enormní složitosti. Ještě 

patří především Hobson [50]. Vývoj dí-
těte popisuje na dvou základních para-
lelních liniích. První linie je já-věc, kde se 
jedná zejména o  senzomotorický vývoj 
(pohybové dovednosti, prostorová orien-
tace a paměť, manipulace s předměty vi-
zuální diferenciace tvarů, barev apod.). 
Druhá linie je já-ty a ta zahrnuje sociální 
vývoj. Právě v této oblasti mají děti s au-
tizmem vážné oslabení. Hobson předpo-
kládá, že intuitivní příklon k lidem a pre-
ference sociálních podnětů před věcnými 
je vrozená, neboť vzhledem k nezralosti 
novorozence a  jeho úplné závislosti na 
péči dospělých je to schopnost důležitá 
pro přežití. Dítě s autizmem není schopné 
vztahovat se k druhým jako významným 
objektům, není vybaveno vrozeným vy-
hodnocením této významnosti a  vztah 
k  druhým osobám se vyvíjí primárně 
v rámci cesty senzomotorické.

Základní klinické diagnostické 
nástroje
Psychologická diagnostika autizmu je za-
ložena na několika základních pilířích. Stě-
žejní je klinické pozorování dítěte při jeho 
interakci s rodiči, vyšetřujícím i spontánní 
manipulaci s nabízenými podněty. Vhodné 
může být i pořízení videozáznamu z do-
mácího nebo školního prostředí. Zásadní 
je také rozhovor s pečovatelem o psycho-
motorickém vývoji dítěte, zejména o stě-
žejních oblastech deficitu.

Testová diagnostika zahrnuje posou-
zení intelektu dítěte, neboť pečlivě inter-
pretovaný profil vystihuje silné stránky 
dítěte, na kterých je potom založeno spe-
ciální vzdělávání. Stanovení úrovně inte-
ligence je významné i prognosticky. Sa-
motné vyšetření je náročné už z důvodu 
jádrových příznaků deficitu v sociální ob-
lasti. Mnoho dětí nespolupracuje, vyhý-
bají se navázání kontaktu, jejich výkonová 
motivace je velmi nízká. Některé děti se 
špatně adaptují na neznámou situaci vy-
šetření a reagují výraznou úzkostí, které 
se brání únikem do stereotypní manipu-
lace nebo afektem.

K  podrobnějším informacím a  zpřes-
nění diagnostiky mohou sloužit i  struk-
turované posuzovací škály a  dotazníky. 
Na základě pozorování malých děti s au-
tizmem byla vypracována skríningová me-
toda CHAT (Checklist for autizm in tod-
dlers) Baron-Cohena et al [51], kterou 
mohou užívat i dětští lékaři při pozoro-
vání chování dětí. Zachycuje problema-

přednost méně komplikovanému světu 
věcí a neživých podnětů.

Další z kognitivních teorií je koncepce 
teorie mysli [48]. Jako teorie mysli je 
označována schopnost vytvářet si úsudky 
a názory o duševních stavech, které nelze 
přímo pozorovat (co si člověk myslí, po 
čem touží apod.). Tuto komplexní doved-
nost používáme v  každodenních sociál-
ních interakcích a pomáhá nám předvídat 
reakce druhých. Dítě si koncept o  psy-
chice druhých lidí vytváří postupně, ale 
jeho dosažením se v myšlení posunuje do 
kvalitativně nového stadia sociálního vý-
voje. Schopnost teorie mysli se plně roz-
vine u  většiny zdravých dětí kolem čtyř 
let, kdy jsou také schopny odhadnout 
příčinu chování druhého člověka, a  tak 
i chování predikovat. Dítě si základy kon-
ceptu mysli osvojuje v časných interakcích 
s druhými lidmi. Uvědomuje si, že druzí 
mají podobné vjemy a zážitky, ale ne to-
tožné s jeho vlastními. Své emoce, zkuše-
nosti a zájmy s nimi může sdílet. V raném 
vývoji přichází kolem devátého měsíce 
věku sdílení zájmu a pozornosti s rodičem 
a stává se pro dítě hlavním zdrojem sociál-
ního učení. V případě autistické patologie 
je předpoklad, že chybí nebo je narušena 
schopnost vytvářet si představu o  psy-
chice druhých. Díky tomuto deficitu není 
dítě schopno se naučit sdílení pozornosti 
a na deficitu v bazální sociální dovednosti 
se dále rozvíjí deficit nejen v kulturně vá-
zaném vývoji hry, ale hlavně v celé další 
komunikaci včetně sociálních norem. Při 
narušené teorii mysli je pro nemocného 
okolní svět a zvláště chování lidí poměrně 
nepochopitelné a vzbuzující úzkost. Dítě 
se proto uchyluje do rituálů, které jsou 
bezpečné a předvídatelné.

Další z kognitivních teorií přichází s po-
znatkem, že autizmus vzniká důsled-
kem poruchy exekutivních funkcí. Sa-
motný pojem exekutivní funkce zahrnuje 
v tomto kontextu zejména mechanizmy, 
které zaměřují pozornost žádoucím smě-
rem a tlumí okamžitý impulz reakce, která 
by mohla být nevhodná. Při patologii 
v exekutivních funkcích chybí mimo jiné 
vnitřní scénáře a plány zahrnující i sociální 
normy. Dle Ozonoffa [49] lidé s autizmem 
selhávají v sociální oblasti z důvodu ne-
schopnosti potlačit impulzy a kontinuálně 
reagovat na signály druhých v rámci prů-
běhu interpersonální komunikace.

Mezi autory, kteří se pokusili o  inte-
graci kognitivních a emočních teorií, 
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ve smyslu unikátního genetického nebo 
negenetického biologického stavu či „po-
škození mozku“ jakožto příčiny. Je známo, 
že polovina humánního genomu je zapo-
jena do vývoje, růstu a  funkce mozku. 
Existují epigenetické regulační sítě, které 
kontroluje např. gen MECP2, jehož mu-
tace jsou zodpovědné za Rettův syndrom 
a které ovlivňují konektivitu široce rozlo-
žených neuronálních sítí a  růst synapsí, 
jež je navzájem propojují [66]. V poslední 
době je věnována pozornost i objasnění 
nově definovaného tzv. druhého ge-
nomu, jehož rolí je koordinovat neurální 
vývoj jak ve zdraví, tak i  v nemoci [67]. 
Stresové faktory a hormony rovněž spo-
lupůsobí na neuronální expresi, některé 
z nich potencují pomalé transkripční od-
povědi [68]. Pointou těchto několika pří-
kladů je to, že rozsáhlá skupina kontinuál-
ních epigenetických regulačních systémů 
je zvláště tvárná. A citlivá k působení envi-
ronmentálních vlivů z okolí. U každého je-
dince jsou tedy důsledky mutace jednoho 
nebo četných genů či důsledky mozko-
vých inzultů modulovány jak jedinečným 
genetickým pozadím, tak environmentál-
ními vlivy, zkušeností i prožitky konkrétní 
osoby a to vysvětluje obrovskou variabilitu 
autistických fenotypů [21,69,70].

Genetické faktory u autizmu 
Genetickému výzkumu na mezinárodní 
úrovni v posledních 30 letech výrazně po-
mohl vývoj validovaných klinických dia-
gnostických a hodnotících nástrojů počát-
kem 90. let, především Autism diagnostic 
interview-revised (ADI-R) a A utism dia-
gnostic observation schedule (ADOS), ale 
především extrémní pokrok v  techno
logiích genetického výzkumu. Dnes víme, 
že definované mutace, genetické syn-
dromy a  de novo „copy number varia-
tion“ (CNV) zodpovídají za 10–20 % pří-
padů autizmu a žádná z těchto známých 
příčin pravděpodobně nezodpovídá za 
více než 1–2 % případů. Je to obdoba si-
tuace u mentální retardace, přesahujícího, 
ale odlišného neurodevelopmentální syn-
dromu, pro který neexistuje žádná jediná 
genetická příčina, ale spíše mnoho rela-
tivně vzácných mutací.

Celkové trendy i výsledky genetických 
výzkumů jsou nepochybné, pro lékaře 
z klinické praxe mnohdy jen obtížně sro-
zumitelné. Zjednodušeně rekapitulujeme, 
že v nedávné minulosti byl genetický vý-
zkum zaměřen především na identifikaci 

z prací Muhleho et al [56], Danielse [57], 
Santagnela a Tsatsanise [58], Abrahamse 
a Geshwinda [59], Rapinové a Tauchmana 
[14], Mehlera [60], Altevoghta et al [61], 
Detha et al [62], Anyaenwua [63], Ladri-
gana [64] a Momoia et al [65].

Současné patofyziologické pojetí 
poruchy
Patofyziologii autizmu ozřejmuje neuro-
psychologický, elektrofyziologický, zobra-
zovací a další biologický výzkum posled-
ních desetiletí. Autizmus a ostatní NVV 
jsou vyjádřením atypického postnatálního 
vývoje mozku jedince s  výsledkem více 
nebo méně rozsáhlé dysfunkce složitých 
a široce koncipovaných neurálních sítí. Ty 
vzájemně propojují početné skupiny neu-
ronů s různými funkcemi a každý z neu-
ronů je funkčně spojen s mnoha stovkami 
dalších. Neuronální sítě – fyziologicky i pa-
tologicky fungující – jsou však pouze struk-
turním podkladem procesů, které v nich 
probíhají. Pro klinika je obtížné si vše ale-
spoň částečně představit, protože struk-
tura téže sítě může být využívána funkčně 
různorodě, a to v závislosti na mnoha mo-
dulujících vlivech, například vlivu neuro
transmiterů, stresových faktorů, hormonů 
a  jiných modulátorů, které ovlivňují sy-
naptickou transmisi, dále vlivem indivi-
duální historie funkčních spojů a  jiných 
vlivů, které působí na mozek a jeho vývoj. 
Vývoj a funkce neurotransmiterů, neuro-
modulátorů a jejich specifických synaptic-
kých receptorů i neuronálních sítí je pod 
kontrolou genů, které se aktivují a deakti-
vují v předem naprogramovaných sekven-
cích, ale navíc díky své plasticitě v dětství 
a mládí mohou reagovat na důležité pů-
sobení jedinečných a  individuálních vlivů 
prostředí včetně vzdělání, kterým je jedi-
nec vystaven od prenatálního života až do 
smrti a které modulují jeho chování. Kon-
krétní spektrum i  tíže symptomů každé 
z vývojových poruch včetně autizmu pak 
závisí na kaskádovitých důsledcích dys-
funkčních částí sítí, ale jen s  částečným 
významem konkrétní etiologie této dys-
funkce. V  moderním pojetí je tedy au-
tizmus jednou z  mnoha multidimen
zionálně předurčených a  definovaných 
poruch, které postihují komplexní chování 
člověka. Mnohočetné a různorodé příčiny 
autizmu se tak nakonec setkávají ve spo-
lečné neuropatogenezi. Tento patofyzi-
ologický názor na autizmus i další vývo-
jové poruchy je antitezí pojetí „choroby“ 

před 30 lety zcela chybělo pojetí autizmu 
jako poruchy s neurobiologickým zákla-
dem. Původně dominovaly různé psycho-
dynamické interpretace a  jako environ-
mentální příčina autizmu byla uváděna 
například chladná rodičovská výchova (re-
frigerator parenting). Důvodem bylo po-
zorování „chladnějšího či odtažitého cho-
vání rodičů“ autistických dětí Kannerem 
[7] i Aspergerem [8]. U  rodičů i příbuz-
ných to vzbuzovalo pocit viny a  stresu, 
což v následných desetiletích vyvolalo in-
tenzivní reakci odborné veřejnosti s cílem 
zmíněný předpoklad vyvrátit. Snahy do-
kázat, že chladná výchova nemá s  au-
tizmem u  dětí nic společného, způso-
bily přehlédnutí důležitého faktu, že se 
jedná pouze o mylnou interpretaci správ-
ného pozorování. Rodiče a příbuzní dětí 
s  autizmem jsou opravdu často nositeli 
určitých rysů autizmu. Tento jev je dnes 
pokládán za jeden z důkazů silného gene-
tického vlivu v etiologii poruchy (širší au-
tistický fenotyp, ASD-like phenotype) a je 
plně akceptováno, že většina poruch au-
tistického spektra je minimálně částečně 
geneticky podmíněna [54,55]. Ale i přes 
rychlý pokrok v chápání významu gene-
tiky u autizmu pouze čistě genetická pří-
čina stále obtížně interpretuje jeho určité 
klinické a epidemiologické aspekty, mezi 
nimi výskyt sporadických případů, širokou 
heterogenitu v klinickém vyjádření spek-
tra i  tíže symptomů, diskordantní vývoj 
u monozygotických dvojčat a výskyt v ro-
dinách členů s plně vyvinutým autizmem 
vedle dalších, kteří manifestují pouze 
„autistické znaky“. Logicky se nabízí, že 
v etiologii autizmu se mohou uplatňovat 
také environmentální vlivy včetně stresu 
a hormonů a tyto faktory by mohly pů-
sobit společně se zděděnou náchylností 
nebo indukováním epigenetických změn. 
Problematika příčin autizmu je nadále 
silně kontroverzní a je neustále zkoumána 
i se o ní diskutuje, přičemž stále není jasný 
závěr. Je obtížné celou situaci jednoduše 
shrnout a každý závěr může být simplifi-
kující pro jednotlivý konkrétní případ. Ale 
zdá se, že i autizmus analogicky jako jiné 
komplexní choroby je způsoben multi
faktoriálně a  vyvíjí se hlavně u  jedinců 
s  dispozicí genetické náchylnosti k  au-
tizmu. Patofyziologickoetiologickou pro-
blematiku autizmu rekapituluje extrémní 
množství recentních prací. Za všechny 
jsem zvolila a v následujícím textu tohoto 
oddílu článku budu především vycházet 

Oslejskova.indd   635 18.11.2010   10:47:09

proLékaře.cz | 16.4.2026



636

autizmy

Cesk Slov Ne urol N 2010; 73/ 106(6): 627–642 Cesk Slov Ne urol N 2010; 73/ 106(6): 627–642

Těžké kovy a další chemikálie
Za látky zdravotně rizikové až nebezpečné 
jsou ve vztahu k autizmu označovány těžké 
kovy: arzén, olovo a rtuť, ale i prvky kad-
mium, antimon a mangan. Dále polychlo-
rované bifenyly [80], organofosfátové in-
sekticidy, DDT [81] a etylalkohol [82]. Má 
se za to, že i nízké hladiny mohou souvi-
set s NVV včetně autizmu, ADHD a nízkým 
IQ. Rizika pochopitelně existují i v dospě-
losti a expozice těžkým kovům a xenobio-
tikům může přispívat k rozvoji neurodege-
nerativních poruch včetně Parkinsonovy 
a Alzheimerovy choroby, ale lidský mozek 
je obzvláště citlivým terčem k poškození 
především v průběhu prenatálního i post-
natálního vývoje, přičemž zranitelnost je 
maximální v průběhu embryonálního a fe-
tálního života a pravděpodobně je nejvyšší 
v prvním trimestru gravidity [83]. Jednou 
z mnohých je redox/metylační hypotéza, 
která předpokládá, že výše jmenované 
environmentální inzulty iniciují autizmus 
u geneticky senzitivních jedinců tím, že 
podporují celulární oxidativní stres a za-
hajují řetězec adaptivních odpovědí, které 
zahrnují redukovanou metylační aktivitu. 
Zhoršení metylace vzápětí vede k vývojo-
vému opoždění, deficitům v pozornosti 
a neuronální synchronizaci, což jsou cha-
rakteristické známky autizmu [62].

Vakcinace, thimerosal
Velká pozornost byla koncem 90. let mi-
nulého století věnována tvrzení o kauzální 
souvislosti autizmu s některými typy očko-
vání. Ve Velké Británii byla tato tvrzení za-
měřena na očkování trojkombinací MMR 
(measles – spalničky; mumps – příušnice; 
rubeolla – zarděnky) a  v  USA se týkala 
thimerosalu, konzervačního prostředku 
s rtutí zabraňujícímu mikrobiální kontami-
naci vakcín. Thimerosal je přidáván do více 
typů vakcín a dítě je mu vystaveno několi-
krát v průběhu prvního roku života. Vzhle-
dem k velkému klinickému významu po-
dezření byla provedena řada studií v USA, 
Velké Británii, Evropě i Japonsku – žádná 
z nich jednoznačně nepotvrdila souvislost 
s  autizmem [22]. Strach z  autizmu tedy 
neopodstatňuje opomíjet vakcinaci u dětí 
proti chorobám ohrožujícím život.

Kyselina valproová, talidomid, 
misoprostol
Výskyt autizmu je pravděpodobně zvý-
šený u dětí matek s epilepsií, které jsou 
v průběhu prvních 3–4 týdnů gravidity lé-

generačních rodinách, které sestávají ob-
vykle z relativně mírně postiženého otce 
s  několika postiženými dětmi, z  nichž 
většina jsou synové [75], a zvyšuje riziko 
starších nepostižených rodičů, že se jim 
narodí autistický potomek buď kvůli vět-
šímu riziku gonadální mutace, především 
u  starších otců, kteří mají kontinuální 
produkci spermatu [76], nebo kvůli dal-
šímu nongenetickému riziku různých 
perinatálních patologií u  dětí starších 
matek, zejména nedonošenosti a nezra-
losti nebo nízké porodní hmotnosti [77]. 
Zcela nový pohled přineslo poznání, že 
produktem velké většiny genů není RNA 
kódující přímo proteiny, ale rovněž RNA, 
která hraje důležitou regulační roli vývoje 
mozku a v načasování aktivace a represe 
kódujících genů. Zásadním novým obje-
vem v molekulární biologii u ASD a jiných 
komplexních behaviorálních poruch jsou 
epigenetické vlivy na mnoho tříd těchto 
proteinů přímo nekódujících RNA [78]. 
Geny spouštějící expresi dalších genů 
regulují messenger RNA, a  tím syntézu 
proteinů hlavně v dendritech postmito-
tických neuronů. Především mitochon
driální RNA (miRNA) značně ovlivňuje 
časný vývoj mozkové soustavy a neuro-
nálních sítí. miRNA jsou intenzivně sen-
zitivní na účinky prostředí. To nám dává 
vysvětlení fenotypových diskrepancí 
mezi monozygotickými dvojčaty i  přes 
jejich společný genom. Tyto nové gene-
tické pohledy působí skutečnou revoluci 
v chápání příčin autizmu a zřejmě nám 
připraví i další překvapení.

Suspektní environmentální 
(negenetické) faktory vyvolávající 
autizmus
Expozice na xenobiotika je v prostředí, 
ve kterém žijeme, nevyhnutelná, protože 
děti i gravidní ženy jsou vystaveny narůs-
tajícímu počtu chemických látek ve vzdu-
chu, vodě, potravinách, kosmetických 
přípravcích i lécích. Jako environmentální 
vlivy mohou ke vzniku autizmu přispí-
vat chemické látky a prvky (těžké kovy), 
infekce matky a další inzulty v průběhu 
gravidity, porodu a poporodně v  době 
postnatálního vývoje lidského mozku. 
Prenatální, perinatální a postnatální in-
zulty nebyly identifikovány jako jediná 
unikátní příčina autizmu [79], ale je 
pravděpodobné, že porodní komplikace 
mohou působit jako rizikový epigene-
tický fenomén.

mutací jediného genu („single gene mu-
tations“), který je za autizmus zodpo-
vědný nebo je s ním spojený. Byly využity 
metody „family-based studies and case-
control studies“ (výskyt určité mutace se 
porovnává v rámci zdravých a nemocných 
členů rodiny a výskyt určité mutace se po-
rovnává mezi soubory nemocných a zdra-
vých) nebo celé genomové přístupy a cy-
togenetické metody a byly identifikovány 
četné kandidátní lokusy, nejdůsledněji na 
chromozomu 7q, 15q a 2q [71].

Moderní genetika aplikuje zcela nové 
technologie mapování genů „array-based 
comparative genomic hybridization“ 
(komparativní genomová hybridizace na 
čipu) a přináší výsledky, které výrazně mění 
naše zjednodušené chápání genetiky au-
tizmu. Byly identifikovány jemné „single-
stranded mikrodelece“ (méně časté trans-
lokace a  duplikace) malých fragmentů 
chromozomů nebo dokonce jednotlivých 
genů či pouze nukleotidů, tedy poško-
zení, která jsou konvenčními cytogene-
tickými metodami nepostižitelná. Většina 
z těchto všudypřítomných de novo „copy 
number variants“ jsou benigní poly
morfizmy, které nemají žádné důsledky 
pro nositele, ale ty, jež mění množství 
proteinu nutného pro vývoj nebo funkci 
mozku, mohou být významné v etiopato-
genezi autizmu. Ty zahrnují CNV v CNTN4 
gen, zapojený do vývoje neuronálních sítí, 
v NRXN1 zapojeném v synaptogenezi [72] 
a rekurentní mikrodeleci na chromozomu 
16p [73,74]. Každá z těchto mikrodelecí 
přispívá asi k 1 % případů ASD. Některé 
genetické mikroomyly s  dalekosáhlými 
důsledky mohou sporadicky vzniknout 
v  gonádách asymptomatického rodiče, 
obvykle otce, a přechází na potomka to-
hoto páru, od kterého se dostává do ná-
sledujících generací už s dominantní dě-
dičností. Tento typ genetické alterace 
přispívá k části sporadických případů au-
tizmu a má důsledky pro genetické po-
radenství. Riziko takového páru, že bude 
mít další postižené dítě, je v podstatě nu-
lové, ale riziko sporadicky postiženého 
potomka, že bude mít postižené děti 
(a vnoučata), je vysoké. Mělo by to být 
50/50, ale ve skutečnosti, zatímco riziko 
u chlapců je skutečně 50 %, u dívek je 
pouze 20 %, pravděpodobně jako důsle-
dek některého neidentifikovaného poly-
genetického vlivu na expresi genů. Zmí-
něná nová genetická diagnostika přispívá 
k  objasnění modu dědičnosti v  multi

Oslejskova.indd   636 18.11.2010   10:47:09

proLékaře.cz | 16.4.2026



Cesk Slov Ne urol N 2010; 73/ 106(6): 627–642

autizmy

Cesk Slov Ne urol N 2010; 73/ 106(6): 627–642 637

hojně studovanými strukturami jsou hipo-
kampus a mozeček [90]. Hrdlička ve svém 
souhrnném článku rekapituluje rozporu-
plné výsledky mnoha neuroanatomických 
studií: autistické děti mají větší celkový 
objem mozku, mozečku a  nucleus cau-
datus, zatímco corpus callosum je zmen-
šeno. Studie objemu amygdaly a  hipo
kampu mají rozporuplné výsledky, ale 
žádná v souvislosti s autizmem nezjistila 
změny v objemu thalamu [91]. Z histolo-
gických post mortem studií je nejznámější 
„hypotéza minisloupců (minocolumns)“, 
tedy alterace kolumnární struktury jedné 
z vrstev neokortexu. Zjištění, že existuje 
abnormální počet i šířka minisloupců, pu-
blikovali Casanova et al [92,93]. Post mor-
tem zjištění konstatuje, že přesto, že mo-
zeček (vyjma vermis) je zvětšen a zdá se, 
že více než by odpovídalo celkovému zvět-
šení mozku u autistických pacientů, post 
mortem studie ukazují sníženou denzitu 
Purkyňových buněk a  jejich menší počet 
[94]. Do budoucna se ukazuje, že výše 
jmenované výsledky bude nutno studo-
vat na velkých souborech s dobře defi-
novaným endofenotypem a v různých vě-
kových kategoriích a že abnormní nálezy 
bude přesnější korelovat spíše s  jednotli-
vými symptomy poruchy než s celým kli-
nickým obrazem [95].

Multidisciplinární management 
autizmu a podíl dětského 
neurologa v něm
Na péči o autistické děti se v České i Slo-
venské republice podílí lékaři, další vysoko-
školsky i středoškolsky vzdělaní specialisté 
i laici. Děti s autizmem jsou po ukončení 
diagnostického procesu zařazeny do stát-
ních i nestátních školních zařízení se spe-

porušen časový průběh vývoje mozku. Pro 
výzkum je to obzvláště obtížný úkol, pro-
tože mozek dětí a mladistvých v průběhu 
svého postnatálního vývoje prodělává roz-
sáhlé neuroanatomické i neurobiologické 
proměny a je mnohdy obtížné rozpoznat, 
které jsou patologické a které nikoliv.

V  oblasti neurobiologie jsou nej-
více uváděny disbalance v množství růz-
ných neurotransmiterů, nejčastěji seroto-
ninu. Je popsána hyperserotonemie [41] 
nebo snížená centrální serotoninová re-
sponzivita [86]. Propojení mezi genetic-
kými a biochemickými nálezy představuje 
identifikace genu serotoninového trans-
portéru [87]. Modahl et al [88] nalezli sní-
ženou hladinu oxytocinu (neuropeptid) 
v plazmě, přičemž oxytocin má význam 
v patogenezi i dalších NVV nebo psychiat-
rických onemocnění [89].

Neuroanatomicky jsou zkoumány 
a srovnávány nálezy na neurozobrazova-
cích metodách (CT a MR) a dále výsledky 
post mortem neuropatologických studií. 
Neuropatologie je nejvíce předpokládána 
ve strukturách angažovaných v kognitiv-
ně-behaviorálních funkcích, které jsou 
u  autizmu narušeny. V  sociální oblasti 
je to frontální lalok, superiorní tempo-
rální kortex, parietální kortex a amygdala, 
v  oblasti řečové exprese jde o  Brocovo 
centrum, oblast inferiorního frontálního 
gyru a část suplementární motorické kůry, 
v oblasti percepce řeči Wernickovo cen
trum a v oblasti zpracování řeči a sociální 
pozornosti superiorní temporální sulkus. 
Repetitivní nebo stereotypní chování u au-
tizmu je podobné repetitivním projevům 
u obsedantně-kompulzivní poruchy, které 
jsou patrně výsledkem postižení orbito-
frontální kůry a nucleus caudatus. Dalšími 

čeny kyselinou valproovou. Exponované 
děti mají dále zvýšeno riziko somatických 
malformací (defekty neurální trubice, sr-
deční malformace, kraniofaciální anomá-
lie a defekty končetin). U dětí matek, které 
v prvních třech týdnech gravidity užily ta-
lidomid, byl kromě embryopatie popsán 
i  zvýšený výskyt autizmu. V  populaci 
100 švédských případů talidomidové em-
bryopatie splňovaly čtyři kritéria autizmu 
[84]. Obdobně riziková je v prvním trimes-
tru expozice misoprostolu (analog prosta-
glandinu), který se používá v prevenci ža-
ludečních vředů a je zneužíván jako látka, 
jež může provokovat abortus.

Rubeolla
Prenatální infekce rubeollou hlavně v prv-
ních osmi týdnech gravidity je dle někte-
rých klinických a epidemiologických studií 
rovněž riziková (kromě ohrožení rubeol-
lovým kongenitálním malformačním syn-
dromem s defekty očí, hluchotou, men-
tální retardací a srdečními malformacemi) 
i pro vznik autizmu.

Chlorpyrifos
Chlorpyrifos je organofosfátový insekticid 
používaný v USA i ve školách a domác-
nostech k hubení hmyzu a dosud využí-
vaný v zemědělství. Perinatální expozice 
novorozených hlodavců na nízké dávky 
chlorpyrifosu způsobuje redukovaný 
počet neuronů, snížení inteligence a per-
zistentní alterace chování.

Antenatální UZ vyšetření plodu
Nebylo prokázáno riziko zvýšeného vý-
skytu autizmu u dětí vyšetřených antena-
tálním ultrazvukem [85].

Neuroanatomie 
a neuropatologie autizmů
O neuropatologii, neuroanatomii a neu-
robiologii autizmu existuje extrémní počet 
publikovaných výsledků. Jsou diskrepantní 
a nesourodé, protože PDD nejsou identic-
kým endofenotypem autizmu se stejnou 
patogenezí a etiologií, ale jedná se nao-
pak o velmi heterogenní spektrum poruch 
s různým klinickým obrazem i průběhem, 
značnou pestrostí ve spektru i závažnosti 
symptomů, různorodou patogenezí i etio-
logií a komplikované mnoha souvisejícími 
komorbidními poruchami. Odpovídá tomu 
také heterogenní neuropatologie. Navíc 
v posledním období se ukazuje, že u au-
tizmu je spíše než finální produkt nejvíce 

Tab. 8. Neurofarmaka využívaná ve snaze o farmakologické ovlivnění já-
drových příznaků autizmu.

Sociální chování

agonisté α-adrenergních receptorů
atypická neuroleptika
anxiolytika
β-blokátory
blokátory dopaminových receptorů
antagonisté opiátových receptorů
SSRI*, tricyklická antidepresiva

Komunikace atypická neuroleptika

Jazyk a řeč SSRI*

* SSRI selective serotonin reuptake inhibitors (specifické inhibitory vychytávání seroto-
ninu ze synaptické štěrbiny)
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i dnes přes veškerý pokrok výzkumu mu-
síme konstatovat, že jádrové (core) sym-
ptomy poruchy nejsou farmakologicky 
ovlivnitelné. Některými autory je dokonce 
doporučována u dětí a mladistvých s au-
tizmy určitá rezervovanost k lékové admi-
nistraci [112]. V každém případě při tera-
pii psychofarmaky, antiepileptiky i dalšími 
léky je u pacientů s autizmem třeba velké 
zkušenosti s  nutností sledovat i  velmi 
četně se vyskytující individuální nežádoucí 
projevy medikace. Včasné stanovení dia-
gnózy je velmi důležité. Především je to 
vysvětlení a odpověď pro rodiče, kteří jsou 
bezradní, nejistí a plni obav, protože vní-
mají, že s dítětem není vše v pořádku, aniž 
jeho stav dokáží pojmenovat. Navíc podle 
některých autorů může zahájení časné edu-
kační, kognitivní a behaviorální terapie „já-
drové“ symptomy autizmu alespoň zmír-
nit, a  tím zlepšit i  kvalitu života pacienta 
a celé jeho rodiny [113,114]. Pozitivní efekt 
časné edukativní řečové terapie uvádí studie 
Turnera, kdy efekt na zlepšení měla včas-
nost diagnózy, kognitivní a jazykové skóre 
v dvou letech věku a celkový počet hodin 
logopedické terapie mezi 2. a 3. rokem ži-
vota [37]. Intervence je vhodné zahájit pře-
sto, že jiní autoři jejich jednoznačný význam 
zpochybňují [115,116]. Rodiče autistických 
dětí se velmi často zajímají o možnost apli-
kací různých dietních režimů, protože alter-
nativní přístupy se snaží autizmus vysvětlit 
jako metabolickou poruchu některých slo-
žek stravy, nejčastěji lepku a kaseinu. Účin-
nost dietních omezení nebyla prokázána 
a  navíc mohou být rizikové pro správný 
vývoj jedinců v době růstu [117].

Závěr
Ačkoliv dítě s autizmem mnohdy na první 
pohled vypadá jako zdravé, trpí ve skuteč-
nosti těžkou celoživotní poruchou s vel-
kými individuálními i společenskými hen-
dikepy. Během posledních desetiletí na 
to upozorňují rodiče, rodinní příslušníci 
a další laici a společně s pedagogickými 
pracovníky a  vysokoškolsky vzdělanými 
profesionály lékařských i nelékařských od-
borností dosáhli významného zvýšení po-
vědomí o autizmu ve společnosti i mnoha 
pozoruhodných vědeckých výsledků. 
V tomto úsilí je nutno nadále pokračovat, 
dokud nebude nalezena účinná terapie 
nejtěžších příznaků autizmů, a  nezlepší 
se tak vyhlídky těchto dětí na normální 
a samostatný život ve společnosti. Jednou 
z  hlavních povinností lékařů a  psycho-

být negativní modulace klinického feno-
typu, tedy především sociální interakti-
vity geneticky nejspíše polygenně nasta-
vené individuální dispozice k poruchám 
sociálního chování dítěte. Pro klinickou 
praxi dětského neurologa je proto důle-
žité doporučení, že u  případů behavio-
rálního autistického regresu v atypickém 
věku (mimo hranice 18–24 měsíců) je 
vhodné aktivně zjišťovat známky epilep-
tického procesu a vzhledem k vysoké míře 
pravděpodobnosti epilepsie diferencovat 
i jemné klinické příznaky suspektní z epi-
leptických záchvatů. V  současnosti ale 
není doporučeno antiepileptiky terapeu-
ticky ovlivňovat pouze subklinické epilep-
tiformní výboje, ale jen klinicky zjevné epi-
leptické záchvaty. Ty je pak nutné pečlivě 
léčit a současně zodpovědně monitorovat 
a zaznamenávat i behaviorálně-kognitivní 
a emoční outcome dítěte. Plná kompen-
zace epileptických záchvatů je důležitá 
a především u zmíněných atypických pří-
padů může mít i celkový pozitivní vliv na 
autistické a další kognitivní projevy. Sou-
časně je nutno velmi pružně reagovat na 
behaviorální a kognitivní projevy a jakéko-
liv negativní odezvy v náladě i chování dí-
těte, které se při terapii antiepileptiky rov-
něž nedají u dětí s autizmem plně vyloučit 
[104–106]. Dále dětský neurolog musí 
sledovat poruchy spánku, které jsou u au-
tistických dětí časté a působí jim značné 
nesnáze [107]. Velkou pozornost začí-
nají neurologové věnovat i  intenzivním 
stereotypům, které jsou u autizmu jádro-
vým příznakem a mnozí zastávají názor, 
že by měly být považovány za pohybové 
poruchy (movement disorders), které mají 
mnoho společného s tiky, a tak i  léčeny. 
Nedávná studie upozornila na asociaci 
tiků a Tourettova syndromu u některých 
dětí s autizmem [108].

Terapie
V terapii autizmu jsou využívány farma-
kologické, nefarmakologické a dietní po-
stupy. Konkrétní typ terapie se odvíjí od 
etiologie, klinických projevů a psychiat-
rických komorbidit. Farmakologicky lze 
zmírnit či odstranit pouze některé do-
provodné behaviorální projevy autizmu, 
jako jsou např. agresivita nebo autoagre-
sivita, hyperaktivita, stereotypie a rituály, 
úzkosti a depresivní projevy (afektivní po-
ruchy) anebo poruchy spánku [109–111]. 
Neurofarmaka, která bývají nejčastěji apli-
kována, rekapitulují tab. 8 a 9. Bohužel 

ciálním pedagogickým vedením a sociální 
podporu akcelerují mnohé rodičovské or-
ganizace. Z  lékařských a  vysokoškolsky 
vzdělaných odborníků je angažován pře-
devším pediatr, dětský psychiatr, dětský 
neurolog, genetik, biochemik, otorino-
laryngolog, logoped, foniatr, dětský psy-
cholog, speciální pedagog a sociální pra-
covníci. V posledním období se diskutuje 
i o potenciálním přínosu imunologa, pro-
tože se objevují některé údaje o  auto-
protilátkách proti proteinům nervového 
systému, o abnormitách T lymfocytů, dys
regulacích cytokinů případně spojených 
s dysfunkcí centrální glutamátergní trans-
mise [96]. To, zda imunologie u autizmu 
hraje roli či nikoliv, zůstává ještě nejasné.

V moderním managementu autizmu je 
v multidisciplinárním týmu zakotven vý-
znamný podíl dětského neurologa. Přínos 
odbornosti je významný především v di-
ferenciální diagnostice širšího kontextu 
„symptomatického či syndromického“ 
autizmu, dále pro včasnou diagnostiku 
poruchy, v terapii autistických dětí s při-
druženou epilepsií nebo epileptiformní ab-
normitou v EEG a dalšími neurologickými 
symptomy či přidruženými poruchami. 
Koexistence epilepsie a/nebo epilepti-
formní specifické abnormity v EEG s au-
tizmem je vysoká a v literatuře je uváděna 
v  širokém rozmezí 5–38,3 % [97–101]. 
V našem souboru to bylo 44 % [102]. Asi 
třetina dětí s  autizmem bude mít v do-
spělosti epileptické záchvaty [103]. Vý-
skyt epileptických záchvatů je v bimodální 
distribuci. První vrchol zaznamenáváme 
ve věku asi pěti let a další pak v průběhu 
adolescence [98]. Počet případů s epilep-
tickými záchvaty roste u dětí s mentální 
retardací. U dětí s idiopatickým autizmem 
bez asociovaných postižení a bez rodinné 
zátěže pro epilepsii nebo jiných rizikových 
faktorů pro epilepsii je prevalence nižší 
než 6 %, ale i  tak je o mnoho vyšší než 
v celkové populaci [99].

V  předchozích oddílech článku jsme 
rekapitulovaly aktuálně platné a  slo-
žité etiopatogenetické aspekty autizmu. 
Toto moderní pojetí umožňuje rozvahu, 
že epileptické záchvaty a/nebo epilep-
tiformní aktivita v EEG u dětí, u kterých 
se vyskytují obě diagnózy současně, by 
mohly být jedním z epigenetických mo-
dulujících faktorů působících v  dětství, 
tedy v období bouřlivého postmaturního 
vývoje mozku i  funkce komplikovaných 
neuronálních sítí. Důsledkem by mohla 
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1. Kdo a kdy první popsal/li autizmus?
a) �lékaři Leo Kanner a Hans Asperger 

v letech 1943 a 1944.
b) �lékaři Leo Kanner a Hans Asperger 

v letech 1990–2000.
c) biolog Hans Kanner v roce 1820.

2. Co znamená slovo „autos“ v řečtině?
a) „sám“.
b) množné číslo od slova auto
c) �vystihuje, že dané onemocnění popsal 

pacient sám na sobě

3. Je autizmus v současnosti řazen mezi 
neurovývojové vady?
a) ano
b) ne
c) v minulosti byl, ale nyní již není

4. Uveďte recentní termín pro autizmus:
a) pervazivní vývojové poruchy
b) autistické spektrum
c) autistické kontinuum

5. Jaká je základní behaviorální triáda 
u autizmu?
a) �je to omezení recipročních sociálních in-

terakcí, omezení reciproční verbální a ne-
verbální komunikace a omezení předsta-
vivosti se stereotypním chováním i zájmy

b) �je to opakování slov, sklony k agresivitě 
a špatné udržování čistoty

c) �je to epilepsie, afektivní porucha 
a poruchy spánku

6. Je autizmus celoživotní poruchou?
a) ano
b) ne
c) u některých pacientů ano

7. Kdy je vhodné diagnostikovat dětský 
autizmus a Aspergerův syndrom a proč?
a) �obvykle kolem 3. roku života, u Asper-

gerova syndromu kolem 6. roku života. 
Dříve je vhodné děti sledovat pouze 
jako rizikové, protože postnatální vývoj 
mozku může přinést zlepšení některých 
symptomů

b) �do 10 let života, protože pak už je poru-
cha neléčitelná

c) �co nejdříve, třeba již v prvním roce života, 
protože symptomy jsou definitivní a dále 
se již nemění

8. Kdy jsou rozpoznatelné první klinické 
projevy autizmu?
a) �již od batolecího a mnohdy i kojenec-

kého období
b) od novorozeneckého věku
c) �v některých případech lze poruchu 

rozpoznat už prenatálně

9. Uveďte některé autistické beha
viorální či kognitivní projevy u dětí 
do dvou let:
a) porucha rozvoje řeči
b) regres řeči či slov, které dítě používá
c) �chybí deklarativní ukazování a sdílená 

pozornost

10. Mají autistické děti postiženou řeč?
a) většinou ano
b) ano, vždy mají
c) ne, nikdy nemají

11. Jaký je poměr postižení chlapců 
a dívek:
a) �3–4 chlapci : 1 dívce, u Aspergerova syn-

dromu až 8 chlapců : 1 dívce
b) �většinou jsou postiženy více dívky, v po-

měru k chlapcům 10 : 1
c) chlapci i dívky jsou postiženi stejně

12. Mohou být některé autistické děti 
výrazně neobratné?
a) �ano, nejvíce je to pozorováno u Asperge-

rova syndromu
b) ne
c) �většinou jsou velmi obratné a řada z nich 

jsou sportovci

13. Existuje u autizmu jednoznačný dia-
gnostický biologický marker?
a) ne
b) ano
c) ano, je to krevní test na autizmus

14. Uveďte alespoň jeden název psycho-
logické teorie autizmu:
a) teorie centrální koherence
b) teorie extrémní individuální variability
c) koncepce teorie mysli

15. Má autizmus genetickou etiologii?
a) �na většině případů autizmu se genetické 

příčiny podílí
b) �autizmus má vždy pouze genetickou 

etiologii
c) �na vzniku autizmu se podílí pouze nege-

netické příčiny

16. Je etiologie autizmu vždy známá?
a) �ne, ale obecně se na příčinách autizmu 

podílejí faktory genetické, environmen-
tální a epigenetické

b) ano
c) �ne, etiologie autizmu bývá obvykle 

neobjasněna

17. Které environmentální faktory 
mohou spolupůsobit jako příčiny 
autizmu?
a) těžké kovy
b) některé léky a další chemikálie
c) rizika předporodní a porodní

18. Je autizmus léčitelný 
farmakologicky?
a) �jádrové příznaky farmakologicky ovlivni-

telné nejsou
b) �farmakologicky lze ovlivnit řadu dopro-

vodných projevů autizmu, jakými jsou 
např. hyperaktivita, emoční labilita nebo 
poruchy spánku, ale jádrové příznaky lé-
čitelné nejsou

c) ano, vyléčí je benzodiazepiny

19. Přibývá případů autizmu?
a) �ano, nárůst záchytu případů autizmu do-

kumentuje řada epidemiologických studií
b) �ano, ale je možné, že důvodem vět-

šího počtu diagnostikovaných případů je 
pouze zlepšení laického i odborného po-
vědomí o autizmu, a tím i diagnostic-
kého záchytu poruchy

c) �ano, ale důvodem většího záchytu po-
ruchy může být kromě jiného i rozšíření 
(změkčení) diagnostických kritérií

20. Jsou v dospělosti autističtí jedinci 
schopni samostatného života?
a) ne
b) ano
c) �obvykle ne, výjimkou mohou být vysoko-

funkční autisté s dobrým intelektem
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