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UvOoD

O problematice poruch autistického spektra (PAS) se v posledni dobé hovoii stale Castéji,
velmi Casto v souvislosti se zvySujici se prevalenci autismu, resp. nartistajicim poctem
diagnostikovanych osob. Bohuzel n¢kdy je autismus laickou i odbornou vefejnosti
bagatelizovan a povazovan za moddni diagnozu, kterou se rodiCe snazi ospravedlnit
nezvladnutou vychovu svych déti. Autismus neni na prvni pohled vidét, projevuje se
ndpadnym a nestandardnim chovanim.

Zhruba 50 % rodicu autistickych déti pojima podezieni na néjaky problém ve vyvoji ditéte
jiz béhem prvniho roku jeho zivota a do osmnactého mésice jeho véku jiz vétsina rodict
sdéli své pochybnosti l¢kaii (Ornitz et al., 1977). Pokud nema Iékaf ¢i jiny odbornik
dostatek zkuSenosti a nema o autismu a Siroké variabilité projevi této poruchy dostatecné
povédomi, nemusi poruchu autistického spektra u ditéte rozpoznat. Napadné chovani a
nepiimétené reakce ditéte tak mohou byt nesprdvné interpretovany jako nevychovanost,
rozmazlenost, provokace, apod. Dit¢ pak zlstava bez specidlniho vysetfeni, které by
rodicim otevielo cestu k porozuméni jejich ditéti a ditéti pomohlo porozumét svétu, ve
kterém se kvili autismu Spatné orientuje.

Deset let pracuji v Asociaci pomahajici lidem s autismem APLA Praha, stiedni Cechy. Cim
déle se problematice autismu vénuji, tim intenzivnéji si uvédomuji, ze s teoretickymi
védomostmi si v pfimé praci s témito lidmi nevysta¢im. Velkym zdrojem informaci a
poznani, jak zavazny problém autismus je, jsou pro mé setkavani srodi¢i v ramci
rodicovskych skupin, lektorovani seminafti pro rodice, pedagogy i odborniky z rtznych
obort, ale pfedevsim ucast na taborech a jinych pobytech s détmi s autismem.

Téma disertacni prace jsem si vybrala proto, abych se pokusila usnadnit rodi¢im jejich
cestu k diagnoze a sekundarné také zmirnit jejich miru stresu i obvilovani za Spatné
vychovné vedeni ditéte. Cilem vyzkumu je standardizace ceské screeningové metody
Détské autistické chovani DACH. Ve svété existuje nékolik screeningovych metod pro
odhaleni rizika autismu, které jsou nékterymi odborniky vyuzivany také v Ceské republice,
ovSem zadna z téchto metod nebyla adaptovdna a standardizovanéd na ¢eské podminky. U
détskych vyvojovych poruch plati, Ze ¢im diive je porucha odhalena, tim Iépe. Stanoveni
diagnozy otevira dvete k ucinné pomoci a pomahd rodi¢im ve snaze zajistit ditéti vhodnou

péci.



1 TEORETICKA CAST

Abychom mohli problém fesit a 1é¢it, musime znat jeho pricinu. Teoretickd cCast disertacni
prace si klade za cil seznamit ¢tenaie s problematikou autismu v SirSim kontextu. Kapitoly
teoretické Casti disertaéni prace na sebe navazuji a odhaluji dlouhy proces, ktery vede
k 1é¢be, resp. terapii poruch autistického spektra:

Etiologie — Patologicky proces — Klinicka manifestace — Diagnostika — Lécba.

1.1 ZAKLADNI CHARAKTERISTIKY AUTISMU

V prvni kapitole se vénuji zakladnim charakteristikim poruch autistického spektra a
vymezeni pojmid. Pozornost je v této kapitole vénovana prevalenci autismu, diskutovany
jsou zde mozné pfiCiny naristu autismu, jsou porovnany vysledky studii z minulosti a
nejnovéjSich epidemiologickych studii.

Autismus byl poprvé popsan americkym psychiatrem Leo Kannerem v roce 1943. Zvlastni
pozornosti se autismu dostalo teprve v poslednich dvou desetiletich mimo jiné také v
souvislosti s tdaji o dramatickém nartistu prevalence. Primérna prevalence PAS v soucasné
dob& je udavana jako 1% populace (Baird,2006; Baroh-Cohen, 2009). Nejnovéjsi
epidemiologické studie v USA prokazala n¢kterou z forem autismu dokonce u 1 ditéte z 68
(1 ze 42 chlapct, 1 ze 189 divek)!. Na zvyseni poétu diagnostikovanych ve svété i v Ceské
republice se podili lepsi rozpoznani a odhaleni problému; zmény ve vyzkumné metodologii;
zvySeni dostupnych diagnostickych sluzeb; vétsi povédomi mezi odborniky a rodici;
akceptovani komorbidity a rozSiteni diagnostickych kritérii (Brugha, et al., 2011; Baron-
Cohen et al., 2009; Fernell & Gillberg, 2010; Hinkka-Yli-Salomaki et al., 2014; Kades;jo,
Gillberg & Hagberg, 1999).

1.2 ETIOLOGIE

Druha kapitola je vénovana moznym pfi¢inam vzniku autismu. Ackoliv probihaji rozsahlé
védecké studie, pfesnd pficina autismu neni doposud znamd. Problematika autismu je
v poslednich letech v poptedi vyzkumu, autismus je nejzkoumanéj$i diagnozou détské

psychiatrie (Hrdlicka, 2006). Ackoliv se stale objevuji rizné teorie etiologie autismu, jako

1 CDC (Centers for Disease Control and Prevention) http://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html
[cit.24.8.2015]



http://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html

napf. ockovani, autismus jako metabolicka porucha, imunologicka abnormita, odbornou
vefejnosti je akceptovan nazor o neurobiologické podstaté autismu (Oslejskova, 2006), o
které pojednavaji dalsi kapitola. Vzhledem k tomu, Ze spektrum fenotypd je u autismu
Siroké, nelze vznik této poruchy vysvétlit jednim biologickym faktorem. V etiologii
autismu ma vysoky podil genetika, autistické chovani je disledkem mnoha riznych
patologickych mechanismi, ve velké Casti ptipadt disledkem nahodnych novych mutaci
desitek genu potfebnych pro vyvoj mozku (Willsey & State, 2015; He et al., 2013;
Vorstman et al., 2014; Havlovicova, 2014; Hertz-Picciotto et al., 2006; Tordjman et al.,
2014). Urcity vliv ovsem mohou mit nezavislé rizikové faktory v t€hotenstvi, prenatalni ¢i

perinatalni komplikace, jez se kauzalné podileji na rozvoji autismu.

1.3 PATOLOGICKY PROCES

Tteti kapitola disertacni prace je vénovana neurobiologické podstaté autismu. Za posledni
desetileti byla provedena spousta studii, které se snazily objasnit neurobiologickou podstatu
autismu, ale i navzdory velkému pokroku v této oblasti zustava tento problém zatim
nevyieSen.

Autismus je jednou z poruch vyvoje mozku, kterd postihuje komplexni chovani ¢lovéka.
Mozkove struktury, propojeni neuronélnich siti a vyvoj mozkové neurochemie je pod
kontrolou genti, hormoni, ale i pod vlivem prostfedi, které mize vyznamné modulovat
chovani ¢lovéka i jeho fenotyp (Oslejskova, 2006). Neuropatologické nalezy u lidi s PAS
prokazuji nadmérny rust mozku v prvnich dvou letech zivota, zmény v limbickém systému
(vyssi hustota bunek a mensi velikost neurontl), v mozecku (nizsi pocCet Purkynovych
bungk), mozkovém kmeni, mozkové kute (kortikalni dysgeneze), zmény v mediatorovych
systémech CNS (cholinergni a GABAergni systém) (Palmen et al., 2004). U 20% - 40%
0s0b s autismem byla prokazana epilepsie, pticemz EEG abnormity jsou jesté ¢astéjsi nez
klinicka epilepsie (Hrdlicka et al., 2004; OslejSkova, 2004).

Béhem rozlisovani lidskych tvati jsou u lidi s autismem aktivovana mozkova centra, kterd
jsou u zdravych osob typicka pii rozliSovani nezivych predmétid (Schultz et al., 2000).
Osoby s PAS obli¢eje vnimaji podobné jako my, ale neumi vyrazy a emocionalni podnéty
interpretovat, u napodobovani emocnich projevii nefunguje zrcadleni emoci (Dapretto et al.,
2006). Systém zrcadlovych neuronti ndm poskytuje neurobiologicky zaklad pro vzajemné

emocionalni porozuméni, pomaha ndm pochopit zdméry a emoce druhych, nespravné



fungovani zrcadlovych neuront je jednou z teorii vysvétlujicich autismus (Dapretto et al. ,
2006).

Genetickymi studiemi lidi s PAS byly zjistény mutace na konkrétnich genech, které
zpisobily abnormity na synapsich (Roth, 2010). Konektivita mezi frontalnimi laloky je u
lidi s autismem nadmérna, dezorganizovana a neadekvatné selektivni, zatimco konektivita
mezi frontdlni kirou a ostatnimi oblastmi je malo synchronizovand a slabé reagujici
(Courchesne & Pierce, 2005). Abnormalni neuralni konektivita, zejména mensi pocet
funk¢nich spojeni mezi jednotlivymi mozkovymi oblastmi,mize byt vysvétlenim, pro¢ lidé

s PAS preferuji lokélni zpracovani informaci.

1.4. KLINICKA MANIFESTACE

Jak jiz bylo zminéno vySe, autismus je zdvaznd neurovyvojova porucha a i navzdory
prokédzané neurobiologické podstaté autismu zatim neexistuje zkouska biologického
charakteru, kterd by prokazala autismus. Autismus je behavioralni syndrom a symptomy
autismu se manifestuji abnormnim chovanim. Kazdd osoba s autismem vykazuje jiné
fyzické, emocni, behaviordlni a socidlni obtize, ovSem spolecnym znakem pro vSechny
osoby s poruchou autistické¢ho spektra je hluboké naruseni v oblasti socidln¢ komunikac¢niho
chovani, predstavivosti, typické je stereotypni a repetitivni chovani. NejcCastéjsi atypie
v chovéani, se kterymi se u déti sautismem setkdvame, jsou popsany v této kapitole
teoretické Casti disertatni prace. Symptomy se mohou u kazdého ditéte liSit jednak
Vintenzité, ale také v rliznorodosti, mohou variovat od mirnych deficiti az po vyrazné
naruSeni ve vSech oblastech. Také s vékem se muze intenzita i manifestace symptomu
menit.

Pro komplexni pochopeni autistického chovani jsem povazovala za dulezité zminit v této
kapitole také nespecificke rysy, které se netykaji zdkladni triddy obtiZi, ale velmi Casto se u
lidi s poruchou autistického spektra v ruzné intenzité a variabilité vyskytuji (atypicka
senzorickd reaktivita; vyjimecné schopnosti). Pozornost je v této kapitole vénovana také
zaveérum vyzkumnych studii, které se zamétuji na komorbidni diagnézy (mentalni retardace,

komorbidita s ostatnimi neurovyvojovymi poruchami ¢i psychiatrickymi diagnézami).



1.5 DIAGNOSTIKA

Kapitola vénovana popisu klinickych projevli autismu a kapitola ,,Diagnostika“ spolu uzce
souviseji. Opakované bylo zminéno, Ze autismus je behavioralni syndrom, diagnostika se
opira o popis a testovani uréitého chovani s ohledem na vyvojovou troven ditéte. V této
kapitole disertacni je popsan prubéh psychodiagnostického vysetfeni i metod, které jsou
béhem vySetieni vyuzivany. Jsou zde piedstaveny metody tzv. zlatého standardu, které se
pii diferencidlné diagnostickém vysetieni autismu vyuzivaji (ADI-R, ADOS), dopliikové
skaly (CARS 2, GARS 3), velky duraz je kladen také na klinické psychologické metody
(anamnéza, rozhovor, pozorovani), které jsou velmi dualezitou a nedilnou soucasti
diagnostického vysetfeni. S ohledem na dileZitost véasné diagnostiky, ktera je nezbytna pro
zahajeni ucinné pomoci a také pro lepSi progndzu ditéte, je velka cast této kapitoly
vénovana moznostem screeningové diagnostiky i metodam, které jsou v ramci depistaze
déti s autismem vyuzivany (M-CHAT; ESAT; CSBS-DP; FYI). Odbornici zabyvajici se
problematikou autismu se snazi vyvinout screeningové metody s dostatecné vysokou
senzitivitou i specificitou, které poméahaji odhalit riziko autismu u ditéte v co nejéasnéjsim
véku, idealné mezi 18.-24.mésicem. V Ceské republice jsou pii screeningovém (a nékdy i
diagnostickém) vysetfeni n¢které z vyse uvedenych metod vyuzivany, ovSem zadna z téchto
metod neni standardizovana a adaptovana na ceské prostredi. V klinické praxi je nékdy
pouzivan také dotaznik Détské autistické chovani, jehoZ standardizace je predmétem

vyzkumného zaméru tohoto diserta¢niho projektu.

1.6 LECBA A TERAPIE PORUCH AUTISTICKEHO SPEKTRA

V tvodu bylo zminéno, Ze teoreticka ¢ast disertacni prace si klade za cil pfedstavit autismus
Vv §irSim kontextu — od pficin k 1é€be. Kapitola vénovana 1éCbé, resp. terapii poruch
autistického spektra vychazi z poznatkii zminénych v predchozich kapitolach. V soucasné
dobé¢ 1écba - ve smyslu vyléceni jadrovych symptomi autismu — neexistuje predevsim z
divodu omezeného porozuméni etiopatogenezi autismu. Jednd se o celozivotni poruchu,
kterou v kauzalni podstaté zpravidla nelze terapeuticky zasdhnout. Farmakologicky je
mozné zlepsit jednotlivé symptomy, ale nejpodstatnéjsi v péci o déti s autismem zastava
vCasné zahdjeni behaviordlni terapie a specidlniho pedagogického vedeni (Oslejskova,

2006).



V terapii jsou doporuCovany evidence-based piistupy, které vychazeji z dlouholetych
védecky ovéfenych poznatki a jejichz ucinnost byla vyzkumem ovéfena (napi. rané
interven¢ni programy TEACCH, DENVER, ABA). Predstaveny jsou zde vysledky
nejnovejSich vyzkumt, které prokazuji pozitivni efekt intenzivni rané péfe na zmirnéni
symptomatiky autismu a zlepSeni kognitivnich schopnosti (Lovaas, 1987; Dawson et al.,
2010; Rogers et al., 2012; Schaer, 2013).

V navaznosti na kapitolu ,,Neurobiologicka podstata autismu® v této kapitole disertacni
prace predstavuji moznosti biologické 1éCby, které by dokazaly autismus postihnout
kauzaln¢. Nekteré studie prokazuji pozitivni vliv na prosocidlni chovani pii aplikaci
oxytocinu (Hollander et al., 2007; Andari et al., 2010; Guastella, 2010), jehoz hladiny jsou u
nékterych déti s autismem snizené.

U lidi s autismem se obcas setkavame s vyS$si mirou gastrointestinalnich symptomu (Levy et
al., 2007; Tomova et al., 2015). U nékterych osob s autismem byl zjistén pozitivni efekt
podavani probiotik na zmirnéni symptomatiky autismu (Tomova et al., 2015).

Véasna diagnostika a odhaleni ranych symptomil autismu je dilezité také pro vyuziti
plasticity mozku, diky které je mozkovéa kapacita schopna modifikovat svou strukturu nebo
funkci a presunout funkce z poSkozenych oblasti do neposkozenych ¢asti mozku.
Nerozpoznani ranych symptomi autismu miize tedy vést k promeskani kritického obdobi,
behem kterého jsou nékteré patologické procesy vratné. Jedna se o vyvojové obdobi, kdy je
vyvoj mozku zvlast’ citlivy na smyslovou, motorickou i kognitivni stimulaci. Po tomto

kritickém vyvojovém obdobi je tiroven neuroplasticity snizena (Delorme et al., 2013).

1.7 DOPAD DIAGNOZY

Autismus je zavazny celospolecensky problém, ale nejvétsi biemeno vychovy ditéte s timto
postizenim lezi na roding. Teoretickou ¢ast disertacni prace proto uzavira kapitola zamétena
na psychosocidlni 1 zdravotni dopady diagnézy autismu na rodice 1 sourozence. Jsou zde
prezentovany vysledky vyzkumii dokazujici nadmérnou hladinu stresu, vyss$i miru Gnavy a
poruch naladu u matek déti s autismem (Seltzer et al. , 2010; Duarte et al., 2005; Seymour
et al., 2013; Benson & Karlof, 2009). Prezentovany jsou zde studie vénované partnerskému
zivotu rodi¢u ditéte s autismem (Hartley et al., 2010; Naseef & Freedman, 2012; Baeza-

Velasco et al., 2013) i sourozenctim téchto déti (Husova, 2013).



2. EMPIRICKA CAST

2.1 VYCHODISKA A CILE VYZKUMU

Tématem disertani prace je Uprava, ovéfeni a standardizace screeningového dotazniku
DACH. Tento projekt navazuje na disertacni praci PhDr. Katetiny Thorové, Ph.D. (2003),
ktera je autorkou pilotni verze dotazniku DACH. Na zaklad¢ vyzkumu, ktery probéhl
v letech 1996-2003 byla vytvofena screeningova metoda uréena k depistazi déti trpici
poruchou autistického spektra — dotaznik Détské autistické chovani (DACH). Na klinickém
vzorku 137 déti s poruchou autistického spektra bylo stanoveno 74 polozek dotazniku, které
dokazou diskriminovat mezi vyvojovymi obtizemi, které jsou specifické pro poruchy
autistického spektra, a jinymi vyvojovymi obtizemi. Kontrolni skupinu tvotily déti zdravé,
s mentalni retardaci a déti, které byly vySetieny kvili podezieni na autismus, ale u nichz
diagno6za poruchy autistického spektra nebyla potvrzena (Thorova, 2003).

Ackoliv dotaznik DACH je rodi¢i 1 odborniky vyuZivan, jeho psychometrické vlastnosti
nebyly doposud ovéfeny. Jina screeningova metoda odhalujici symptomy autismu, kterd by
byla standardizovana a adaptovana na Ceské podminky, neexistuje. Cilem tohoto projektu
bylo proto upfesnéni jednotlivych polozek a instrukci pro pouziti a vyplnéni dotazniku,
pilotni standardizace opraveného dotazniku a vytvofeni stenovych a percentilovych norem,
stanoveni psychometrickych vlastnosti dotazniku (reliabilita, validita, objektivita,
senzitivita, specificita). Praktickym vystupem tohoto projektu je elektronickd forma
dotazniku, jehoz soucasti je také vyhodnoceni a obecna doporuceni. Dotaznik v upravené
podobé je kdispozici pro vyplnéni na e-learningovém portdlu APLA Praha -
http://elearning.vzdelavani.apla.cz/.

Hlavnim cilem bylo ziskat cesky screeningovy nastroj s veédecky ovéfenymi
psychometrickymi vlastnostmi, ktery pomiize vytipovat rizikové déti a nasméruje rodice

k vyhledani odborné pomoci.

2.1.1 Struény popis dotazniku DACH

Dotaznik DACH obsahuje celkem 74 polozek sméfovanych na oblast vnimani, verbalni i
neverbalni komunikace, socidlniho chovani, motoriky, emo¢ni reaktivity, hry a zptsobu
traveni volného Casu, problémového chovani a adaptability. Jedné se o metodu zaloZenou na

vypovédi rodic¢i nebo osob, které dité dobte znaji a jsou s nim v pravidelném kontaktu. Jeho



vyuziti je nejvhodnéjsi u déti od 18 mésict do péti let mentalniho véku ditéte. U nékterych
polozek v dotazniku je v zavorce uvedeno veékové rozmezi, ke kterému se dand polozka
vztahuje.

Rodic¢e oznacuji souhlasné vyroky s popisem chovani, které u svého ditéte pozoruji. U
polozek, které jsou uréeny pro starsi déti, nebo pokud odpovéd’ na polozku v dotazniku neni
jednoznacna, 1ze oznacit odpovéd’ ,, NEMOHU POSOUDIT*.

Na konci dotazniku se souhlasné odpovédi scitaji. Odpovédi, kterymi si rodi¢e nejsou jisti

nebo odpovéd’ nemohou odpovédét, jsou od celkového poctu otazek odecteny.

souhlasné polozky

Hledana % = x 100

celkovy pocet polozek —,, NEMOHU POSOUDIT*

Hranice pozitivity (cut-off skor) pro poruchy autistického spektra byla stanovena na 35%
(Thorova, 2006). U kazdého ditéte, které skoruje nad nebo mirné pod touto hranici je
doporuceno specidlni diferencialné-diagnostické vySetteni. Je dualezité podotknout, Ze se
jedna o metodu screeningovou, nikoliv diagnostickou. Dotaznik mapuje pouze pozorovani

rodic¢i/peCovatelt, které neni totozné s objektivnim Skalovanim.

2.1.2 Obecna uzite¢nost

Opakované bylo zminéno, ze u autismu, podobné jako u jinych détskych vyvojovych
poruch plati, Ze ¢im dfive je porucha diagnostikovéna, tim Iépe. Rana identifikace poruchy
dava Sanci na mirngjsi pribéh poruchy a celkové lepsi progndzu. VEasna diagndza piinasi
také konkrétni informace rodicim a zmirfiuje tak riziko rozvoje uzkosti a stresu
vyplyvajicich z nejistoty. Rana diagnéza umoziiuje rodic¢um zahajit aktivni orientaci
V konkrétni problematice a je pro né pocatecnim impulsem pro zahdjeni efektivni
intervence. Dotaznik DACH by mél rodicim pomoct odhalit pfipadné riziko poruchy
autistického spektra u ditéte. Pfi podezieni na poruchu autistického spektra by se rodice
mohli v€as obratit na pracovisté, které ma s diagnostikou autismu praktické zkuSenosti, a

zah4jit ranou intervenci.

10



2.2 METODY

2.2.1 Pilotni vyzkum

V fijnu-prosinci 2011 probéhl pilotni vyzkum zaméfeny na posouzeni srozumitelnosti
instrukei k vyplnéni dotazniku i jednotlivych polozek dotazniku DACH. Bylo osloveno
celkem 45 osob. 38 osob bylo zfad rodicd - 28 vyhledalo odborné vysetfeni
v diagnostickém stiedisku APLA za tcelem potvrzeni nebo vylouceni autismu u jejich
ditdte, 10 dotaznikd bylo vyplnéno rodigi déti z MS Libocka v Praze 6 (jednalo se o déti
S vyvojovymi obtizemi, ale bez diagnoézy autismu). 7 oslovenych osob bylo z tad
specialnich pedagogti a psychologi, kteti pracuji s détmi s poruchou autistického spektra.
Osloveni byli pozadéani, aby sdélili, jak na né tento dotaznik pisobi, zda jsou polozky
v dotazniku i instrukce srozumitelné, zda je délka dotazniku piiméfend, apod. Ucastnici
tohoto pilotniho vyzkumu vznaseli pfipominky, které byly zapracovany a jsou v dotazniku i
instrukcich k vyplnéni dotazniku opraveny. Tyto dotazniky nebyly zahrnuty do celkového
vyzkumného souboru.

2.2.2 Vyzkumny soubor
Do vyzkumného souboru bylo zahrnuto 240 rodi¢t a déti z celé Ceské republiky, ktefi

absolvovali psychodiagnostické vySetfeni v diagnostickém stfedisku Asociace pomahajici
lidem s autismem APLA Praha.

Déti: prumérny veék byl 54 mésici (MIN=20 mé&s., MAX=97, median=53). Ackoliv je
dotaznik urcen ptfedevsim pro déti od 18 mésicli do 5 let mentalniho véku, do vyzkumného
souboru bylo zdmérné zatazeno také 80 déti starSich 5 let. Cilem bylo ovéfit, zda jsou
pfesnost méteni a vysledky i1 pfi retrospektivnim vypliovani dotazniku dostatecné. Do
vyzkumného souboru byly zatazeny dé€ti, u nichZ nebyla jiz difive diagnostikovdna Zadna
z kategorie pervazivnich vyvojovych poruch.

Rodice: do vyzkumného souboru byl zatazeni rodice, ktefi ziji s ditétem trvale ve spole¢né
domadcnosti. Matetsky jazyk osoby, ktera dotaznik vyplihovala, byl Cesky jazyk. U 6 déti
dotaznik vypliovali péstounsti rodice, v ostatnich ptipadech se jednalo o biologické rodice.
Ugast rodi¢i byla dobrovolna, rodi¢e byli sezndmeni s vyzkumnym projektem a data byla
vyuzita s pisemnym souhlasem rodict. Informace o klientech jsou vedeny v databazi klient
APLA a tato data jsou se souhlasem vedeni Asociace pomahajici lidem s autismem za

ucelem vyuziti v navrhovaném vyzkumném projektu plné¢ k dispozici.
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2.2.3 Diagnostické vySetieni

Diagnosticky proces v APLA Praha se sklada ze dvou hlavnich ¢asti. Prvni ¢asti je
sestaveni podrobné anamnézy ditéte, druhou ¢asti je samotné vyvojové a diferencialné
diagnostické vySetieni ditéte.

Béhem anamnestické konzultace s rodi¢i, kterda byla vedena odbornym poradenskym
pracovnikem APLA Praha, a kterd pfedchazela psychologickému vySetfeni ditéte, byl
rodi¢/rodice pozadani o vyplnéni dotazniku DACH. Do mésice po anamnestické konzultaci
nasledovalo diagnostické vySetieni ditéte. Pro zajiSténi objektivity psychologického
vySetfeni a prevence vyskytu systematické chyby (bias) nebyly odbornikovi, ktery dité
vySettoval, vysledky dotazniku DACH k dispozici.

Vysetfeni ditéte trvalo 2-3 hodiny. VySetfeni bylo vedeno jednim diagnostikem
z diagnostického stfediska APLA (psycholog nebo psychiatr se vzdélanim a zkuSenostmi
v oblasti diagnostiky autismu). K ¢asti vySetfeni trvajici pfiblizné 30 minut byl piizvan
druhy diagnostik z APLA, jehoz ukolem bylo posouzeni chovani ditéte se zamétenim na
pfitomnost projevii autismu. Pro zmirnéni adaptacnich obtizi ditéte byl diagnostik, na
kterého jiz dité bylo zvyklé, po dobu prace s druhym vysetfujicim, pfitomen.

Po skonceni vySetfeni své diagnostické zavéry oba diagnosticti pracovnici konzultovali,
kone¢nd diagnoza byla stanovena na zaklad¢ shody obou vysetiujicich. Zavér diferencialné
diagnostického vySetfeni se opird o diagnosticka kritéria dle MKN-10 a vysledky
diagnostickych metod doporucovaného zlaté¢ho standardu pro diagnostiku autismu - ADI-R
(Autism Diagnostic Interview-Revised) a ADOS (Autism Diagnostic Observation
Schedule). V prabéhu vysetfeni byly pouzity také doplinkové Skaly CARS II (CARS 2-
Standard nebo CARS 2-HFA).

2.3 VYSLEDKY

2.3.1 Zmény v dotazniku
Na zaklad¢ pripominek rodicu i informaci ziskanych od 45 osob z pilotniho vyzkumu byly

nékteré polozky dotazniku DACH z roku 2003 upraveny. Nasledna standardizace a ovéteni
psychometrickych vlastnosti dotazniku bylo provedeno na opravené verzi dotazniku
DACH.

Ke zméné doslo celkem u 27 polozek dotazniku. V nékterych polozkach (3, 4, 5, 11, 17, 42,

43, 47, 64) doslo pouze k mirné stylistické upravé nebo drobnému uptesnéni polozky pro
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zajisténi vétsi srozumitelnosti. U polozek ¢. 39-41 rodice poukazovali na piili§ velkou silu
pojmu ,.fascinace®, ktera mtize vést ke zkresleni vysledkli. Ackoliv dit¢ vykazuje chovani
charakteristické pro danou polozku, rodi¢e toto chovani nehodnoti jako fascinaci, proto byl
pojem ,fascinace nahrazen méné expresivnimi slovy, jez vystihuji chovéni
charakteristické pro konkrétni polozku. U polozky ¢. 16 a 36 byl upiesnén vék, kterého se
polozka tyka. Polozky ¢. 29, 30, 31 byly zménény z tazaci véty na oznamovaci. U polozek
¢. 62, 66 a 69 byla odstranéna pfislovce ,,Casto. U polozek ¢. 15, 21, 23, 27, 33, 48 a 57
rodi¢e i odbornici poukazovali na obtiznou srozumitelnost, rodice se u téchto polozek
nejcasteji doptavali na uptfesnéni. Ve snaze piesnéji popsat chovani, které je v rdmci téchto
polozek hodnoceno proto doslo k vyrazné;jsi Gprave a uptfesnéni.

Ucastnici pilotni studie poukazovali na nejednoznadnost pojmi typu ,&asto®,
,dlouhotrvajici®, apod. V nékterych polozkéch dotazniku byly tyto terminy odstranény,
ovSem v nékterych byly zamérné ponechany pro odliSeni vyraznych abnormit v chovani
charakteristickych pro autismus od akceptovatelné $irSi normy a individualnich
charakteristik kazdého ditéte.

2.3.2 Psychometrické vlastnosti dotazniku
Objektivita: dotaznik mapuje pouze pozorovani rodi¢t, které neni totozné s objektivnim

skalovanim, vypovéd’ rodi¢t nemusi byt presna, nékteré zjevné obtize a odliSnosti mohou
rodi¢e nevédomé popirat, s ¢imz je v diagnostickém procesu potieba pocitat. OvSem
s ohledem na charakteristiku autismu (behavioralni syndrom) je rodi¢ovsky popis chovani
ditéte pro diagnostika velmi cennym zdrojem informaci. Objektivita testu je zajiSténa
podrobnou instrukci k vyplnéni dotazniku, ktera je uvedena na titulni strané dotazniku.
Reliabilita: reliabilita byla na vzorku n=240 ovéfena pro ziskani komplexniho obrazu o
spolehlivosti dotazniku DACH nékolika zptisoby. Ukazatelem vnitini konzistence metody
je Cronbachova alfa. Reliabilita spocitdna pomoci Cronbachovy alfa = 0,874 a 0,858.
Reliabilita uréena pomoci Guttmanova Split-Half koeficientu = 0,717. Reliabilita urcena
Spearman-Brownovym koeficientem = 0, 726. VSechny tyto hodnoty lze povazovat za znak
pomeérng silné reliability tohoto dotazniku.

Validita: pro zjisténi validity dotazniku DACH byla pouzita obsahova a kriterialni validita.
Polozky v dotazniku vychazeji z nejnovéjsich poznatkli o symptomech autismu, také
pfedchozim vyzkumem (Thorova, 2003) byla prokdzana schopnost dotazniku diskriminovat

mezi vyvojovymi obtizemi, které jsou specifické pro poruchy autistického spektra, a jinymi
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vyvojovymi obtizemi. Pojmova validita vychazi také =z jinych diagnostickych a
screeningovych metod, které se v diagnostice autismu vyuzivaji, proto si dovolim povazovat
dotaznik DACH za obsahové¢ validni.

Pro zjisténi kritériové validity byl vysledek dosazeny v dotazniku DACH (procenta
souhlasnych odpovédi svédcicich pro riziko poruchy autistického spektra) porovnan s
vysledkem psychodiagnostického vysetieni. Pro urCeni prediktivni validity dotazniku
DACH jsem jako kritérium zvolila diagnostické metody tzv. zlatého standardu
(semistrukturovany standardizovany rozhovor srodi¢éi - ADI-R a s$kdlu ADOS) a
diagnosticka kritéria PAS dle MKN-10. Shodu mezi témito kritérii a vysledky dosazenymi
v dotazniku DACH jsem mé&fila Pearsonovym koeficientem korelace. Korelace mezi
vysledky dotazniku DACH a diagnostickymi metodami zlatého standardu r=0,371. Podle
tohoto vysledku je validita sice nizsi, ale d4 se povazovat za dostacujici. Pro zvyseni
validity odpovédi je také doporu¢eno vyplnény dotaznik DACH konzultovat s ndzorem
dalSich osob, které dit¢ dobie znaji (ucitelé, ptibuzni, rodinni zndmi) a odpovéedi piipadné
zkorigovat.

Senzitivita a specificita: pro vyhodnoceni kvality a pfesnosti screeningového dotazniku
DACH byla data uspotfddana do ¢tyipolni tabulky. Vlastnosti screeningové metody DACH

shrnuje tabulka €. 1.

Senzitivita 0,72
Specificita 0,79
Fale$na pozitivita 0,21
Fale$na negativita 0,28
Prediktivni hodnota pozitivniho testu 0,95
Prediktivni hodnota negativniho testu 0,31
Presnost screeningového dotazniku DACH 0,73

Tab. €. 1: vlastnosti screeningového dotazniku DACH

Vyse bylo uvedeno, ze dotaznik je uren k vyplnéni predev§im rodicim déti ve veéku
18 mésict - 5 let mentalniho véku. Pro ovéfeni, zda jsou vysledky pfi pouziti této metody u
starSich déti dostatecné spolehlivé, byly spocitany zékladni vlastnosti dotazniku DACH

také pro rizné vékové kategorie.
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18mes.- | 51 4 oky | 4,1-5let | 5,1-6let | > 6,1 let
3 roky

n 27 69 64 50 30
Senzitivita 0,88 0,73 0,66 0,73 0,71
Specificita 1 1 0,62 0,69 1
FalesSna pozitivita 0 0 0,38 0,31 0
FaleSna negativita 0,12 0,27 0,34 0,27 0,29
Prediktivni hodnota pozitivniho testu 1 1 0,93 0,87 1
Prediktivni hodnota negativniho testu 0,50 0,29 0,21 0,47 0,20
Presnost dotazniku DACH 0,89 0,75 0,66 0,72 0,73

Tab. €. 2: Srovnani vlastnosti dotazniku DACH pro rizné vékové kategorie

Ve vSech vékovych skupinach dotaznik vykazuje pomérné vysokou prediktivni hodnotu
pozitivniho vysledku v dotazniku DACH. Prediktivni hodnota negativniho vysledku

Vv dotazniku je nizsi a v diagnostickém procesu je potieba s timto faktem pocitat.

Hranice pozitivity, cut-off skdr: na zakladé ptedchoziho vyzkumu (Thorova, 2003) byl
stanoveny préh citlivosti (cut-off skdr) pro diagndzu poruchy autistického spektra 35%
kladnych odpovédi. Hranice pozitivity 35% byla respektovana také v radmci tohoto
vyzkumu. V tabulce €. 3 je znazornén piehled primérné dosazenych procent kladnych
odpovédi u jednotlivych nozologickych jednotek v opravené verzi dotazniku. Nejvyssi
pocet kladnych odpovédi je zifeymy u déti s détskym autismem - tedy u déti, u nichz jsou
symptomy autismu nipadné a vyvojové obtize ditéte hluboké. U déti, které pii
psychologickém vysetieni obdrzely diagnézu nespecifikované pervazivni vyvojové
poruchy, byl primérny pocet kladnych odpovédi mirné pod hranici pozitivity. V téchto
pfipadech je nezbytné vyvoj ditéte 1 nadale sledovat a zaméfit se na rozvijeni deficitnich

oblasti, které vyplynuly z psychologického vysetieni.

Procenta
Skupina kladnych

odpovédi
IDétsky autismus 49 %
Atypicky autismus 39 %
IAspergeriiv syndrom 40 %
Pervazivni vyvojova porucha nespecifikovana 30 %
IDéti bez stanovené diagnézy pervazivni vyvojové poruchy 26 %

Tab. €. 3: primérna procenta kladnych odpovédi u jednotlivych diagnostickych skupin v upravené verzi DACH

Procentualni skory z dotaznikit vyzkumného souboru byly McCallovou plosnou

transformaci pfevedeny na normy ve formé percentild a stend.
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percentil | % kladnych vyhodnoceni
odpovédi
0-9 1-17 Negativni vysledek
Hraniéni vysledek. Riziko
10-25 18-29 pfitomnosti autismu neni vysoké,
ale mélo by byt indikovano
odborné vysetieni ditéte.
Oblast pozitivity, existuje realné
riziko poruchy autistického
ey el spektra. Nutné odborné vysetfeni
ditéte.
Vysoke riziko pfitomnosti autismu.
Al S Nutné odborné vysetfeni ditéte.
76-90 58-69 Vysoké riziko pfitomnosti autismu.
Nutné odborné vySetfeni ditéte,
91-100 70-100 analyza vysledk( a vysokych
skoru.

Tab. €. 4. Souhrn vysledkl na zakladé McCallovy plo$né standardizace. Modre je oznacena oblast 26.-
75.percentilu.

U déti, jejichz vyslednd hodnota dotazniku je okolo 30 %, se miZze jednat o hrani¢ni
symptomatiku, nikoliv specifickou pro poruchy autistického spektra, nebo o jinou
diagnostickou jednotku (porucha aktivity a pozornosti, Uzkostnd porucha, mentalni
retardace apod.). V piipadé potieby je rodiné doporuceno dalsi odborné vySetieni a

dlouhodobé;jsi sledovani ditéte pro zhodnoceni vyvojové trajektorie.

3 DISKUSE A ZAVER

Autismus byl poprvé definovan vr. 1943. Od té doby uplynulo 72 let a véda v oblasti
autismu ucinila veliky pokrok. Jesté v poloving€ 70. let existovalo pouze velmi malo dikazl
o roli genetiky pfi vzniku autismu, nyni je autismus na zaklad¢ vysledkl n¢kolika desitek
odbornych studii povazovan za jedno z nejvice dédiénych psychiatrickych onemocnéni.
Védci z oblasti genetiky se zaméfuji na celoexomové sekvenovani lidského genomu ve
snaze odhalit geny dileZitych pro rozvoj PAS. Pfi lepSim odhaleni biologické podstaty
autismu existuje veétsi Sance na vyvoj lécebnych a terapeutickych metod. Miizeme se jen
dohadovat, kam se v poznatcich o autismu posuneme za 28 let, kdy uplyne 100 let od prvni

zminky o autismu.
Cilem teoretické casti této disertacni prace bylo seznamit Ctenéfe s nejnovejSimi poznatky

v oblasti poruch autistického spektra a ptedstavit autismus z SirS§iho kontextu, od pficin -

pfes patologicky proces, klinickou manifestaci, diagnostiku - k 1é€bé&, resp. terapii autismu.
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Zamérem vyzkumného projektu bylo standardizovat Cesky screeningovy dotaznik Détské
autistické chovani (DACH), jehoz pilotni verze vznikla v r. 2003 v ramci diserta¢niho
projektu PhDr. Katetiny Thorové, Ph.D. Cilem projektu této disertacni prace bylo
upiesnéni polozek i instrukci k vyplnéni dotazniku DACH, stanoveni psychometrickych

vlastnosti této metody a upiesnéni hranice pozitivity poukazujici na riziko vyskytu autismu.

Dotaznik DACH je v Ceské republice prvni standardizovanou screeningovou metodou,
kterd je ur¢ena pro vyplnéni predevsim rodicim. Rodi¢e nejsou objektivnim posuzovateli
chovani ditéte, informace od rodi¢i mohou byt zkreslené, proto je v klinické praxi nezbytné
pocitat s niz8i objektivitou 1 nepfesnostmi rodiCovské vypovédi. Ale 1 navzdory témto
uskalim je rodi¢ pro diagnosticky proces dtlezity a informace o chovani ditéte v domacim
prostiedi a v kontaktu s lidmi ditéti nejbliz§imi jsou pro diagnostika nepostradatelné.

V rdmci standardiza¢ni studie byly vysledky dotazniku DACH porovnavany s vysledky
diferencialn¢ diagnostického vySetieni. V soucasné dobé v diagnostice autismu neexistuje
zadny biologicky test, ktery by dokazal objektivné autismus diagnostikovat.

Pro zvySeni validity vysledkd psychodiagnostického vySetieni byly informace o ditéti
ziskany z n¢kolika nezavislych zdroji (rodife; informace ze Skolky nebo s$koly;
psychodiagnostické vySetfeni). Pfi samotném vysetfeni byla snaha eliminovat ruSivé
podnéty, Casova dotace na vySetfeni byla dostate¢na pro to, aby diagnostik ziskal potiebné
informace o chovani ditéte. Diagnosticky zavér vychazi z vysledkti nékolika rtznych
diagnostickych a klinickych metod a opira se také o platna diagnosticka kritéria dle MKN-
10. Diagnosticky zavér byl ovéfovan dvéma posuzovateli, proto si troufdm tvrdit, Ze
vysledky diagnostického vySetfeni jsou validni a pro potfeby tohoto vyzkumu je bylo
mozné pouzit jako kritérium k ovéteni prediktivni validity dotazniku.

Zjisténa korelace vysledki dotazniku DACH a vysledky psychodiagnostikého vysetieni je
niz8§i (r=0,371), ale pro vyuziti screeningového dotazniku v praxi ji lze povazovat za
dostacujici.

Ke klicovym zjisténim empirické casti dizertaéni prace patii vysoka prediktivni
hodnota pozitivnich vysledkt dotazniku DACH (0,95). Naopak prediktivni hodnota
negativniho vysledku testu je relativné nizka (0,31), coz by méli vSichni, ktefi s timto

dotaznikem pracuji, vést v patrnosti.

17



Zvyseni objektivity a validity odpovédi 1ze dosdhnout také korekci odpovédi na zakladé
konzultace s druhou osobou, ktera dité znd. Mize tak dojit ke zmirnéni nepiesnosti
v odpovédich zptisobenych tendenci rodici potize ditéte disimulovat ¢i agravovat.

Ackoliv reliabilita dotazniku je uspokojiva, neni tak vysokd, aby tento dotaznik mohl byt
pouzivan jako diagnostickd metoda, jak se obCas v praxi nespravné stava. Screeningova
metoda sama o sob¢ nediagnostikuje poruchu ¢i nemoc, proto je nutné nasledné dovysetieni

pomoci dal$ich a pfesnéjsich metod.

Na zaklad¢ vysledkt tohoto vyzkumu byla prokazana schopnost dotazniku v 72% odhalit
symptomy autismu u déti, které autismus, resp. pervazivni vyvojovou poruchu, maji
(senzitivita=0,72) a v 79% vyloudit pervazivni vyvojovou poruchu u téch, ktefi ji netrpi
(specificita=0,79). Tento vysledek je velmi uspokojivy, piihlédneme-li ke skutecnosti, ze
déti, které jsou v této praci oznaCovany jako zdravé, resp. bez potvrzené diagnozy autismu,
byly podrobeny psychologickému vySetfeni z diivodu jejich nestandardniho vyvoje a
obavami z ptitomnosti autismu - nejedna se tedy o déti zcela zdravé, bez jakychkoliv
vyvojovych obtizi. Tyto vysledky jsou v souladu se zavéry vyzkumné studie Thorové
(2003), ktere prokazaly schopnost dotazniku odhalit symptomy charakteristické pro
autismus od jinych vyvojovych obtizi.

McCallovou plosnou standardizaci byly uptfesnény hranice pozitivity pro riziko pfitomnosti
autismu. U déti, které dosahly v dotazniku hodnoty = 30% kladnych odpovédi, by mélo byt
indikovano odborné vysetieni. Hodnoty v rozmezi 18-29% jsou pro riziko autismu nizsi,
ale také vyvoj téchto déti by mél byt konzultovan odbornikem. Hodnoty = 58% nebyly
ptili§ Casté, pti dosazeni takto vysokych skorti by byla vhodna konzultace s odbornikem a

podrobné;jsi analyza kladnych odpovédi.

Pouziti dotazniku DACH je doporuc¢ovano u déti, jejichZ mentalni vék ditéte prevysSuje 18
meésict. Prvni projevy autismu sice Ize u déti s t€z§i symptomatikou autismu pozorovat jiz
okolo jednoho roku, ale rodi¢e bez dostate¢nych zkuSenosti nemusi tyto prvni projevy
zachytit. Okolo 18 mésict v€ku je jiz Skéla socidlné komunikaénich dovednosti u ditéte
autismu, tim dfive rodi¢e abnormity v chovani zaznamenaji a snazi se vyhledat odbornou
pomoc. Autismus je neurovyvojova porucha a neuroplasticita mozku, které se pro zmirnéni

symptomatiky autismu vyuziva, je u déti v raném veéku nejvetsi. Proto se celosvétove vyviji
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metody na odhaleni symptom@ autismu u déti ve vékovém rozmezi 18-24 mésict. V CR
byvaji ¢asto i navzdory obavam rodicti a zcela zjevnym vyvojovym obtizim ditéte tyto
problémy bagatelizovany a rodi¢e byvaji uklidiovani, Ze dit¢ ze svého opozdéni ,,samo
vyroste“, pfipadné jsou rodi¢e napomindni, ze dit€¢ zbyteén€ pozoruji. Pouze vyjimecné
byvaji déti mladsi tii let odeslani na odborné vysetieni. Tento fakt potvrzuje také primérny
vék déti z vyzkumného souboru, ktery byl 54 mésici, pouze 27 déti bylo mladsi tii let.
Vezmeme-li v potaz, Ze Cekaci doba na diagnostické vySetfeni v APLA je pramérné jeden
rok (a podobné¢ dlouhé cekaci doby jsou dle aktudlnich informaci také na ostatnich
odbornych pracovistich), ztraci rodina Cas, ktery je v terapii neurovyvojovych poruch

zasadni.

Symptomy, resp. charakteristiky autismu, které jsou v jednotlivych polozkach dotazniku
terminem. V nékterych piipadech snaha definovat dany symptom pieddefinatornimi
formami mize plsobit zbytecné, ale cilem je, aby dotaznik byl srozumitelny v§em lidem
bez ohledu na Uroven dosazeného vzdélani i miry informovanosti o problematice autismu.

Praktickym vystupem tohoto projektu je elektronicka interaktivni forma dotazniku, ktera je
volné dostupna na e-learningovém portalu APLA Praha. Pro lepsi srozumitelnost se do této

vvvvvv

fotografii ¢i videi s uk&zkou popisovaného chovani.

Pti vyplnovani dotazniku rodice ob¢as zminovali problémy pii nutnosti rozhodnout se mezi
variantou ,,SOUHLASI“- ,NESOUHLASI*. V ptipadech, kdy si rodi¢e nebyli jisti svou
odpovédi, zaskrtli odpovéd ,NEMOHU POSOUDIT®, ale pifi vétSim poctu
neposuzovanych polozek mize byt vysledek dotazniku vyrazné zkreslen. Tuto namitku
rodicd je dulezité vzit v potaz pro dal$i vyvoj dotazniku. I diagnostické metody jsou
skalové, projevy ditéte se hodnoti na skale 0-3 (ADI-R, ADOS) nebo 1-4 (CARS). V dalsi
upravé dotazniku by proto bylo vhodné polozky zmeénit na Skédlové piipadné umoznit
rodi¢lim vice moznosti pro odpoveédi (napt. nikdy-obc¢as-Casto) a po této tpraveé opét overtit

psychometrické vlastnosti dotazniku.
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Hlavnim cilem této prace bylo vytvoreni Ceské standardizované screeningové metody, ktera
muze rodicim pomoct odhalit rané symptomy autismu u déti a nasmérovat je tak
k vyhledani odborné pomoci. Jak bylo védeckymi studiemi prokazano, v¢asna diagnostika
je nezbytna pro zahdjeni rané intervence a svyuzitim védecky ovéfenych ranych
intervencnich programii lze u déti s poruchou autistického spektra dosahnout zmirnéni
symptomatiky autismu i zvys$eni kognitivnich schopnosti.

Praktickym vystupem projektu je také elektronicka forma dotazniku s vyhodnocenim a
obecnymi doporucenimi. Pfi pozitivnim vysledku dotazniku DACH mohou rodice
kontaktovat napf. sluzbu odborného poradenstvi APLA, kde s nimi proskoleny pracovnik
detailnéji probere znepokojeni rodict a navrhne dal$i postup — napt. moznost screeningové
diagnostiky vedené psychologem se zkuSenostmi v diagnostice autismu, zahajeni rané

intervence, nebo preda kontakty na dalsi odborna pracovisté dle aktualnich potieb rodiny.
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