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1.3. Calosciowe zaburzenia rozwoju

Calosciowe zaburzenia rozwoju mozna zdiagnozowaé, gdy juz we wezesnym rozwoju
dziecka zauwazalne sa zaklocenia rozwoju komunikacji spotecznej, utrata
zainteresowania otoczeniem oraz znaczne zubozenie 1 stereotypowo$¢ zachowan.
Do najwazniejszych cato$ciowych zaburzen rozwoju =zalicza sig: autyzm, zespot
Aspergera, zespot Retta 1 zaburzenia dezintegracyjne (Rajewski, 2002). Przebieg
catosciowych zaburzen ma charakter chroniczny, a niektoére z oznak sa widoczne takze po
osiagnigciu dorostosci. W pewnych przypadkach istnieja szanse na wyleczenie lub
chociazby zwigkszenie przystosowania, dotycza one jednak tylko tagodniejszych postaci
zaburzen (Seligman, Walker, Rosenhan, 2003).

Stosunkowo najlepiej poznanym calo§ciowym zaburzeniem rozwojowym jest
autyzm dziecigcy. Wedlug kryteriow IDC-10 czgstotliwos¢ wystgpowania wynosi 5,3 na
10 000 oso6b (Fombone, 1998, za: Rajewski, 2002). Zaburzenie to czterokrotnie czgsciej
wystgpuje u chlopcoOw niz u dziewczat. Przyczyn autyzmu mozna upatrywaé migdzy
innymi w podatnosci genetycznej, ponadprzecigtnych rozmiarach mozgu, mniejszej
obj¢tosci plata ciemieniowego 1 tylnej czg$ci cialta modzelowatego, nieprawidtowe;j
budowie moézdzku, zwigkszonej gestosci upakowania komoérek w systemie limbicznym,
wadliwym  funkcjonowaniu  neuroprzekaznikéw  katecholaminowych, dopaminy
1 serotoniny, zmniejszonej ilosci neuronéw Purkiniego (spowodowana np. wada
chromosomu 15, mutacja genu liazy adenylobursztynianowej, dziataniem Ileku
przeciwdrgawkowego) (Bobkowicz-Lewartowska, 2005). Objawy autyzmu zaczynaja si¢
ujawnia¢ juz w okresie niemowlecym i z wiekiem si¢ nasilaja. Oba stosowane na $§wiecie
systemy diagnostyczne ICD-10 i DSM-1V sklasyfikowaty symptomy autyzmu w ponizsze
kategorie:

e jakosciowe uposledzenie reakcji spotecznych (brak kontaktu wzrokowego, mowy
niewerbalnej, nienawigzywanie relacji z réwiesnikami, brak spontaniczne]
potrzeby dzielenia z innymi emocji, oraz uposledzone lub odmienne reagowanie
na emocje innych, slaba integracja zachowan spotecznych, emocjonalnych
i komunikacyjnych);

e jakosciowe zaburzenia w porozumiewaniu si¢ (opdznienie lub brak rozwoju
j¢zyka mowionego, brak inicjatywy w nawiazywaniu rozmow 1 wytrwatosci w jej
prowadzeniu, stereotypowe uzywanie jezyka, specyficzne zwroty, brak

spontanicznej zabawy symbolicznej, udawane;j);
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e ograniczone, powtarzajace si¢ i stereotypowe wzorce zachowania, zainteresowan
1 aktywnosci (pochlonigcie stereotypowymi i ograniczonymi zainteresowaniami,
kompulsywne przywiazanie do specyficznych czynnosci  rutynowych
1 zrytualizowanych, manieryzmy ruchowe, uporczywe zafascynowanie czg$ciami
przedmiotow, stereotypie ruchowe nieraz prowadzace do samouszkodzen
(Kendall, 2004).

Znaczace 1 dlugotrwate zaburzenia w zakresie interakcji spolecznych oraz
powtarzajace si¢ wzorce zachowan 1 aktywnosci wystepuja takze w zespole Aspergera.
Nie wystepuje tu jednak zaburzenie mowy, a symptomy ujawniaja si¢ zazwyczaj po
ukonczeniu trzeciego roku zycia. Wystgpuje znacznie rzadziej: 1 na 10 000 urodzen.
Takze tym zespolem bardziej sa zagrozeni chtopcy. Przyczyny omawianego zespotu nie
zostaly jak dotad poznane, istnieja jedynie hipotezy co do roli podioza genetycznego,
nadmiernych wymagan i jednoczesnych zaniedban ze strony rodzicoéw. Iloraz inteligenc;ji
0sOb z zespotem Aspergera jest zazwyczaj w granicach normy. Nauka szkolna
przewaznie nie sprawia im wigkszych trudnosci. Problemy moga si¢ natomiast pojawic
w sferze emocjonalnej, szczegolnie w okresie dojrzewania (Rajewski, 2002).

W przeciwienstwie do wyzej opisanych zaburzen, zespdt Retta dotyka prawie
wylacznie dziewczynek z czgstotliwoscia od 1:15 000 do 1:22 000. Chorobg powoduje
mutacja genu MECP2 w obrgbie chromosomu X. Objawy ujawniaja si¢ po okresie
normalnego rozwoju, zwykle po 6-18 miesiacach zycia. Migdzy drugim a trzecim rokiem
zycia nastgpuje ostry regres w zachowaniu. Zaburzenie dotyka wielu funkcji i sprawnosci,
powoduje gléwnie: uposledzenie jezyka, utrate celowego uzycia rak (apraksja),
powtarzajace si¢ ruchy dloni (,,mycie”, klaskanie, wkladanie do ust), potrzasanie
tutowiem 1 konczynami, uposledzenie lub utrat¢ umiej¢tnosci chodzenia. Ponadto moga
pojawia¢ si¢ dysfunkcje oddechowe (bezdech, hiperwentylacja, potykanie powietrza),
nieprawidlowe EEG, padaczka i inne drgawki, sztywno$¢, spastyczno$¢ badz przykurcze
migéni i $ciggien, skolioza, zgrzytanie zgbami, opdznienie wzrostu, zmniejszenie tkanki
thuszczowej 1 masy mig$niowej, nietypowy wzor snu (czgste wybudzenia i problemy
z powtdrnym zasnigciem, bezsennosc¢), trudnosci w zuciu 1 potykaniu oraz niezamykanie
ust podczas jedzenia, refluks (zwracanie tresci pokarmowej), mniejsze zrdznicowanie
akcji serca, stabe krazenie w konczynach dolnych, male stopy, zmniejszenie ruchliwosci
wraz z wiekiem, zaparcia, grymasy twarzy, skrajne wahania nastroju, zachowania
samookaleczajace, zamknigcie si¢ w sobie. Do tej pory naukowcom nie udato si¢

odnalez¢ skutecznej metody leczenia chorych na zesp6l Retta. Stosowane obecnie terapie
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koncentruja si¢ jedynie na metodach wspomagajacych i objawowych. Zespot Retta nie
jest przyczyna zgondéw, sa nia natomiast komplikacje zwiazane z oddychaniem
1 infekcjami. Dziewczynki z zespolem Retta maja 95% szans na przezycie 20-25 lat.
W wieku 25-40 lat stopien przezywalnosci spada do 69%."

W przypadku, gdy rozwijajace si¢ prawidtowo przez 2-3 lata dziecko nagle zacznie
przejawia¢ tendencje regresywne we wszystkich obszarach rozwoju, podejrzewaé mozna
dziecigce zaburzenie dezintegracyjne, ktérego czgstotliwos¢ wystgpowania jest
jednakowa u chtopcow jak 1 u dziewczat - wynosi 1:10 000. Klinicznie istotna utrata
wcezesniej nabytych umiejgtnosci dotyczy¢ moze ekspresji i rozumienia jgzyka, zachowan
adaptacyjnych, umiejetnosci spotecznych, kontroli oddawania moczu 1 stolca,
umiejetnosci ruchowych. Przebieg zaburzenia jest postgpujacy i1 prowadzi do otgpienia

1 objawow neurodegeneracyjnych (Rajewski, 2002).

! Przytoczone dane pochodza z materiatow informacyjnych wydanych przez Ogélnopolskie
Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Retta z siedziba w Warszawie oraz ze strony internetowej:
http://rettsyndrom.gd.pl , z dnia 20.05.2007.
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