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Anotace

Bakalatska prace se zabyva charakteristikou Aspergerova syndromu, popsanim zékladni
triady postizeni a moznymi metodami diagnostiky. Zminéno je i n€kolik komorbidnich

poruch spojenych s Aspergerovym syndromem. Posledni ¢ast prace se vénuje moznym
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Uvod
Tématem bakalaiské prace je jedna z autistickych poruch, a to Aspergertiv syndrom. Toto
téma jsem si vybrala, jelikoZ jsem jiz na stfedni Skole psala zavéreCnou maturitni préci

zabyvajici se ptibuznou poruchou, a to détskym autismem. Mam tedy k této problematice

blizko.

Aspergeriv syndrom je pervazivni neurovyvojova porucha. Spadda do poruch
autistického spektra, které jsou charakteristické triddou postizeni, a to v oblasti
komunikace, socialni interakce, pfedstavivosti a hie. Ma mnoho spole¢nych rysii s détskym
autismem, avSak v né&kterych rysech se liSi. U Aspergerova syndromu je zachovana
vSeobecnd inteligence, jedinci se vyznacuji vysokym, nékdy az nadprimérnym IQ.
Zachovana je i1 schopnost komunikovat, fe¢ mize byt opozdéna, ale nejdéle kolem 5 roku
zivota je jiz plné rozvinuta. S détskym autismem sdili Aspergeriv syndrom omezené
zajmy, socialni deficity a opakujici se chovani. Stejné tak postihuje predevsim chlapce, a to

v poméru 10-15 chlapct na 1 divku.

Mezi zakladni klinické ptiznaky pifi diagnostice Aspergerova syndromu patii
nedostatek vciténi se, jednoduché az jednostrannd interakce, omezena schopnost navazovat
a udrzet si pratelstvi, pedantsky projev a v neposlednim nedostatecnd neverbalni
détského autismu si riiznych problémil v socidlnim chovani miizeme vSimnout jiz kolem
18. mésice. U Aspergerova syndromu tomu byva déle, az kolem 30. mé&sice, Casto je to az
v dobég, kdy dité nastoupi do matetské Skoly. V poslednich letech byly vyvinuty rizné
diagnostické metody umoziujici diagnostikovat poruchu. Patii mezi né napiiklad metody
zalozené na rodi¢ovskych dotaznicich. Jsou to testy AQ (kvocient autistického spektra) a
EQ (empaticky kvocient) nebo CAST (The Childhood Autism Spectrum Test).

Aspergeruv syndrom se Casto vyskytuje v kombinaci s jinou poruchou. Mezi nékteré
komorbidni poruchy patii napiiklad deprese, ADHD (porucha pozornosti s hyperaktivitou,
z angl. Attention Deficit Hyperactivity), epilepsie, FXS (syndrom fragilniho X
chromozomu), TSC (tuberozni sklerdza) a schizofrenie. Vznik Aspergerova syndromu neni
doposud znam, existuje mnoho studii zabyvajicich se moznym vznikem. Nékteré studie se

vénuji nervovému systému, kdy dysfunkce amygdaly nebo neptfitomnost zrcadlovych
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neurontl je povazovana za moznou pii¢inu vzniku. Déle je pozornost vénovana hormontm,
obzvlasté t¢ém pohlavnim, které by mohly vysvétlit, pro¢ jsou postizeni ptevazné chlapci.
Existuje teorie extrémniho muzského mozku, ktera se zabyva zvySenou hladinou

testosteronu a pripadnou souvislosti s Aspergerovym syndromem.
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1 Aspergeriv syndrom

Aspergeriv syndrom fadime mezi pervazivni neurovyvojové poruchy autistického spektra.
Poruchy autistického spektra jsou obecné charakterizovany postizenim v oblasti
komunikace, socidlni interakce, pfedstavivosti, doprovazené omezenymi zajmy a

opakujicim se chovanim (1; 2).

Za hlavniho objevitele této poruchy povazujeme videnského psychologa Hanse
Aspergera (obrazek 1), ktery v roce 1944 popsal vzorce chovani 4 chlapct ve véku od 6
doll let. Hans Asperger zemfel roku 1980, a to o pouhy rok diive nez byl syndrom po ném
pojmenovan. Termin Aspergertiv syndrom poprvé pouzila Lorna Wingova (obrazek 2), a
to vroce 1981. Wingova popsala 34 ptipadl pacientli, ve vékovém rozmezi 5 az 35 let,
ktefi trpeli podobnymi ptiznaky, jaké popisoval Asperger. Pacienty popsala klinickymi
ptiznaky jako je nedostatek empatie, naivita, nepfimefend, jednostranna interakce, mala
nebo i zadna schopnost navazat pratelstvi. Dale u pacienti popisovala upnuty zajem o
urcité veci, pedantskou, opakujici se fe€, nedostate¢nou neverbalni komunikaci. Pacienti se
vyznacovali neobratnymi pohyby s problematickou motorickou koordinaci a zvlastnim
drzenim téla. Na zadklad¢ svych pfipadi navrhla nékteré upravy syndromu, mezi které
napfiiklad patfila zmé&na minimalni v€kové hranice, kdy lze u ditéte poprvé spatfit priznaky

poruchy, ato z 3 let na 2 roky (1; 3; 4).

%

Obriazek 1 Hans Asperger (5) Obriazek 2 Lorna Wingova (6)
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Predtim nez byl Aspergeriv syndrom zafazen do ICD-10 (mezinarodni klasifikace
nemoci a piidruzenych zdravotnich problémt) a DSM-IV (americka psychiatricka
asociace, 1994), byl povazovan za mirn€j$i formu autismu. Aspergeriv syndrom po
uvedeni v ICD-10 a DSM-IV byl umistén vedle autismu, jako vSudypfitomna vyvojova
porucha, kterd sdilela stejnd kritéria jako autismus, avSak liSici se v zdanlivé normalnich

kognitivnich schopnostech a vyvoji jazyka (4).
1.1 Charakteristika Aspergerova syndromu

Aspergertv syndrom a vysoce funk¢ni autismus maji mnoho spolecnych ryst, jako jsou
socialni deficity, omezené zajmy a opakujici se chovani. Avsak jedinci s Aspergerovym
syndromem maji zachovénu vSeobecnou inteligenci, hodnota jejich 1Q se pohybuje nad 70,
ale jsou i jednici s hodnotou vyssi jak 130 (7). Zachovana je i schopnost fe€i, ktera muze
nebo nemusi mit opozdény vyvoj, avSak ve véku péti let mluvi plynule. Vyznacuji se

dobrou slovni zasobou a ¢istou vyslovnosti (1).

Schopnost komunikace u jedinci s Aspergerovym syndromem neni nijak zv1ast
naruSena. VétSina lidi s Aspergerovym syndromem je motivovdna ke komunikaci
S ostatnimi, ¢asto se ale ocitaji spolecensky izolovani, a to predev§im z divodu jejich
lichého komunika¢niho stylu, ktery je formalni, monologni, Sroubovity a mechanicky.
Jejich te¢ postrada prozddii, rytmus. Vyjadiuji se puntickaisky, vyrazy chapou doslovné.
Casto na okoli plisobi dojmem, Ze se u¢i mluvit jakoby nazpamét, recituji basniky,
odiikavaji dlouhé texty zknih, déti kopiruji vyrazy dospélych. Mivaji problémy

s formulovanim odpovédi na otdzky a s uspotadanim jejich projevu (1; 4).

Prestoze maji lidé s Aspergerovym syndromem dobré komunikac¢ni schopnosti,
mivaji problémy s chdpanim humoru a ironie. Je to zplsobeno neschopnosti ,,Cist mezi
radky*. Neznamena to vSak, Ze by postradali smysl pro humor. Humor uZivaji a tvofi ho,
avSak v jiné form¢ nezZ my lidé bez autismu, ¢asto v mnohem jednodussich formach. Velmi
radi se divaji na rizné grotesky a vtipné scénky, obzvlast’ pokud je zvrat scény ocividny a
konkrétni (8). Stejné tak nechapou rizné nadsazky a metafory. Své okoli Casto zaskoci
nevhodnymi otdzkami, na které se doZaduji odpovédi. Typicka je 1 pfiliSna
pravdomluvnost, ktera ¢asto muze lidi pfivést do rozpaka i je dokonce urazi. Predmétem

jejich rozhovord byva slozité téma, na které¢ dokazi hovoftit dlouhé hodiny bez ohledu na
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to, jestli je ne¢kdo poslouchd ¢i nikoliv (1; 4). Tézko pochopitelna je pro lidi
s Aspergerovym syndromem neverbalni komunikace, kdy vyc¢ist danou situaci nebo pocity

Z vyrazu tvare je pro n¢ témet nemozné (4).

Mezi dalsi typické projevy Aspergerova syndromu patii omezené z4jmy a opakujici
se chovani, kdy rozliSujeme dvé urovné, nizsi a vyssi uroven. U nizsi Grovné pozorujeme
pouze stereotypni pohyby a vlrovni vys$i navic i ritudly a omezené zajmy. Mezi
nejcastéjsi zajmy se velmi Casto fadi shromazd’ovani velkého mnozstvi informaci na urcité
téma. Nejvice se zajimaji o pfirodu, zvifata, védu, umeéni, ale mizeme pozorovat i
neobvyklé zajmy, jako jsou naptiklad vodovodni potrubi, jizdni fady, sekacky a dalsi. Na
okoli casto plsobi dojmem chodici encyklopedie. Ve vSem se snazi najit urcity tad,
pravidelnost, kterd se neméni (4). Jejich tendence shromazd’ovat informace k urcitému
tématu vytvaii problém pfi vzajemném sblizovani a komunikaci s vrstevniky. Vyznacuji se
vynikajici dlouhodobou paméti, ovSem jen u véci, o které se zajimaji. Naopak postradaji
jakoukoliv motivaci k ¢innostem, o které zajem nemaji, nebavi je hry s détmi ve tiidé nebo
na htisti. Nedokazi vénovat pozornost ni¢emu jinému, co se netyka ptimo jich nebo jejich

zajmu. Oblibenym aktivitam jsou schopni vénovat v§echen sviij volny ¢as (3; 4).

Dtlezitou soucasti zivota lidi s Aspergerovym syndromem jsou ritudly. Ty
umoznuji predvidat danou situaci a nastoluji urcity tad. Jedinci s Aspergerovym
syndromem nemaji radi zmény, zménam se vyhybaji a upfednostiiuji dany pevny rezim.
Napftiklad odmitaji jist jinou znacku jogurtu, neZ tu, na kterou jsou zvykli. Nastat mohou i
extrémni situace, kdy ten dany jogurt musi mit urcitou spravnou teplotu, aby ho jedinec
snédl. Pfi zméné urcitého ritualu, jako je naptiklad zména bydliste, amrti v roding, prechod
na jinou Skolu ¢i pouhd zména znacky jogurtu, mize znamenat velké problémy v chovani
jedince. Mlzeme zacit pozorovat obsedantni chovéni, uzkost a vSe miize vyvrcholit az

v agresi (3; 7).

At uz hovofime o Aspergerové syndromu, vysoce funkénim autismu ¢i jiné
autistické poruse, zadna z nich nema spolecné vnéjsi charakteristiky, jako je tomu u jinych
poruch. Spole¢né mivaji vnitini charakteristiky, jako je podobny zplisob mysleni. Chovani
jednoho jedince s autismem, nemusi byt zcela totozné s chovanim dalsich jedinct, a proto i

v€asna diagndza miize byt obtizna (8).
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1.2 Diagnostika Aspergerova syndromu

Jak jiz bylo zminéno v ptedesl¢ kapitole, diagnostika Aspergerova syndromu je ¢asto
obtizna. Je totiz t€zké rozlisit, zda se jedna o Aspergeruv syndrom c¢i pouhou socidlni
neobratnost. Na rozdil od klasickych autistickych poruch, u kterych si rodice rtiznych
vyvojovych probléml mohou vSimnout jiz kolem 18. mésice, u Aspergerova syndromu

tomu je okolo 30. mésice, Casto az po nastupu do matetské Skoly (8; 9).

Aspergertiv syndrom je mnohem méné diagnostikovan nez vysoce funk¢ni autismus.
Francouzsky psychiatr Eric Fombonne piezkoumal dostupné literarni zdroje a odhaduje, Ze
prevalence pro Aspergertiv syndrom je 2,6 na 10 000 obyvatel, kdezto u vysoce funkéniho
autismu to je 13 na 10 000. Také pomér muz/zena je u Aspergerova syndromu vyssi,
odhaduje se, ze na 1 zenu pfipadd 10 az 15 muzi s Aspergerovym syndromem.
V poslednich letech panovaly obavy, Ze prevalence roste, avSak pravym divodem tak
dramatického nartstu diagnozy bude nejspiSe daleko vétsi informovanost populace o
existenci autistickych poruch. Mozny narist vyskytu Aspergerova syndromu vsak nelze

zcela vyloucit (7).

Diagnostika Aspergerova syndromu je plné v kompetenci klinického psychologa
nebo détského psychiatra. Ur€eni spravné diagnostiky je zalozeno na kvalitnim
pozorovani. Mezi zékladni klinické ptiznaky patii nedostatek vciténi se, jednoducha az
jednostranna interakce, dale omezené schopnost navazovat a udrzet si pratelstvi, pedantsky
projev a v neposlednim nedostate¢na neverbalni komunikace (7). V poslednich letech se v
klinické praxi zacaly osvédcovat rodiCovské dotazniky, které slouzi jako screeningové
nastroje. Tyto dotazniky mohou pomoci urcit, které déti mohou byt v ohroZeni pro
Aspergertv syndrom a které ne. Dotaznik je bézné pouzivany, obsahuje Ctyficet polozek.
Vyznacuje se vysokou senzitivitou a specificitou. Samotny dotaznik vSak pro diagnostiku
nestaci, slouzi pouze jako predbézny indikator. Dité, kterému vyjde pozitivni test na
Aspergertiv syndrom, by mél byt odkdzan ke komplexnimu hodnoceni, které by mélo
zahrnovat diikkladnou anamnézu, strukturované i nestrukturované pozorovani ditéte 1
rodici. Déle je dilezity pohovor s rodici, ale ptipadné i s uciteli. U ditéte bude pozorovano
kognitivni a adaptivni fungovani a piimé hodnoceni socidlnich a komunikacnich

dovednosti (7).
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1.2.1 Diagnostika dospivajicich déti a dospélych

Diagnostika dospivajicich a dosp€lych byva velmi Casto slozita. Pficinou mohou byt méné
zavazné symptomy, zejména v piipadech, kdy je dosazeno pracovnich uspéchii nebo
riznych urovni socialni integrace (naptf. manzelstvi). Z téchto davodi casto dochézi
k chybné diagnostice, kdy si lékaf myln¢ mysli, Ze kdyz si jedinec udrzuje vztah a ma
usp&Snou kariéru, tak nespliiuje kritéria pro Aspergeruv syndrom. Dalsi problémy
v diagnostice zpusobuje slozitost v rozliSeni mezi piiznaky socialnich deficitti spojenych
s Aspergerovym syndromem a problémy zptusobenymi komorbidnim onemocnénim, jako
jsou deprese ¢i uzkost. Lidé diagnostikovani pied 20.-30. rokem Zzivota mivaji Casto
chybnou diagndzu, kterd zasahuje do kvality jejich Zivota. V détstvi jim byla chybné
pridélena diagndza mentalni retardace, poruchy chovani, schizofrenie ¢i porucha osobnosti
(9-11). Diagnostika dospélych vsak ani v dnes$ni dob¢, kdy jiz existuji standardizované
diagnostické néstroje pro rozliSeni poruch autistického spektra a jinych onemocnéni, neni
snadna. Pro diagnézu je velmi dilezitd anamnéza, kterd predevSim v détstvi je Casto
obtizng piistupna. Casto se v anamnéze setkivame s obtizemi v socidlnim chovani,

v kontaktu s vrstevniky, neschopnosti udrzet si pratelstvi a také omezenymi zajmy (11).
Kvocient autistického spektra a empaticky kvocient

Britsky psycholog Simon Baron-Cohen spole¢né se svymi kolegy vyvinul metodu uréenou
pro screeningové vySetieni autistickych poruch u dospé€lych. Jedna se o AQ a EQ (12). AQ
je nastroj pro kvantifikaci. Je ureny pro diagnostiku dospélych, kdy dospé€ly jedinec je
umistén v kontinuu od normalu k autismu. Cim vyssi kvocient, tim vyssi autistické rysy.
Padesat polozek je rozdéleno do péti podstupnic:

1) socialni dovednosti

2) prepinani pozornosti

3) smysl pro detail

4) komunikace

5) predstavivost

Jedinci na otazky vybiraji odpovédi:

,naprosto souhlasim*

,,Spise souhlasim
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,»Spise nesouhlasim
,,haprosto nesouhlasim

Vv zavislosti na tom do jaké miry véfi, ze se jejich chovani shoduje s chovanim popsanym v
otazce (12; 13). Z provedenych testli bylo prokazano, ze metoda AQ silné predpovida
vyskyt Aspergerova syndromu. Béhem provadénych testi 80 % testovanych osob s
Aspergerovym syndromem nebo s vysoce funkénim autismem dosahlo 32 bodl a vice.
Tato hodnota tedy byla vybrana jako cut-off. Cim vy$§i hodnota, tim vyssi
pravdépodobnost vyskytu Aspergerova syndromu nebo vysoce funk¢éniho autismu (12; 13).
Zjisténi celkové vhodnosti vyuziti AQ pro screeningové vySetfeni bylo provadéno na
prvnich 100 pacientech ve Velké Britanii. Vékovy rozsah pacientti byl 18—69 let v poméru
muz/zena 4/1. Pacienti byli pfijimdni od vSech 1€kait, nejvice vSak od praktickych. Na
zacatku kazdy pacient vyplnil dotaznik skladajici se z deseti otazek, ktery pomohl vyloucit
nevhodné kandidaty pro posuzovani. Vylouceni pacienti trp€li dusevni retardaci nebo
poruchou uceni. Kazdy pacient musel byt doprovazen takzvanym informatorem, ktery znal
celkovy zivotni vyvoj pacienta. VSichni pacienti museli vyplnit AQ dotaznik a poté
podstoupit dalsi diagnostické vysetieni bez ohledu na vysledky AQ dotazniku. VySetteni se
ucastnili dva lékafi, pacient a jeho informator. Na konci vySetfeni byla pacientovi piidélena
diagno6za podle kritérii DSM-IV. Pfid¢lena diagndza byla poté vyuzita pfi vyhodnocovani
AQ dotazniku. Provedena hodnoceni i primérna hodnota 0,78 pod ROC kiivkou dokazuji
pfesnost testu a tedy i vhodnost vyuziti jako screeningového nastroje pro Aspergeriv

syndrom u dospélych (13).

EQ slouzi pro odhad empatie, kde vyssi skore urcuje silngj$i empatii. Sklada se
ze Ctyficeti polozek vztahujicich se k empatii a dvaceti vypliujicich poloZek.
Z testovanych osob s Aspergerovym syndromem nebo s vysoce funkénim autismem
dosahlo 81% skoré rovno nebo mensi nezZ 30 bodl. Hranice 30 bodi byla tedy vybrana

jako cut-off (12).
CAST

CAST (The Childhood Autism Spectrum Test), diive The Childhood Asperger’s Syndrome
test, byl vyvinut a ovéfen ve Velké Britanii. Slouzi k méfeni socialnich a komunikacénich
dovednosti. Byla u ného prokazana vysoka validita a spolehlivost. Jeho citlivost byla 100%

a specifita 97%. Poprvé byl pouzit ve Velké Britanii a ukédzalo se, ze je to relativné silny
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screeningovy nastroj v epidemiologickych studiich v obecné populaci (14). Test se sklada
z 37 otazek, na které odpovidaji rodi¢e. Zamétuje se na tézkosti a preference v socialnich a
komunikacnich znalostech, které zahrnuji zahdjeni a vedeni rozhovorl, specifické
jazykové problémy, socidlni interakce s dospélymi a vrstevniky véetné o¢niho kontaktu,
volbu hry, aktivit, pfitomnost pevného opakujiciho se chovéni, vybér z4jmi a zajmi

sdilenych s ostatnimi (14; 15).

Skupina védci =z univerzity v Cambridgi se zaméfila na mozny vliv pohlavi
testovanych jedincti na stabilitu skore testu. Jak jiz bylo zminéno vySe, Aspergeriv
syndrom, stejné tak i autismus, se vyskytuje ve vétsi mife u chlapcti nezli u divek, a to
vpoméru 10 az 15 chlapci na 1 divku. Existuje teorie nazyvana ,teorie extrémniho
muzského mozku®“ (z angl. The Extreme Male Brain Theory). Tato teorie poukazuje na
slabé a silné stranky muzZského pohlavi. Jako slaba stranka se ukazuje oblast citll, vciténi se
a na druhé stran¢ mezi silnou strdnku patii Oblast systematizace a plnéni ukoll
vyZzadujicich systematickou praci. Tuto teorii podporuji fakta, ze jedinCi S Aspergerovym
syndromem ¢i autismem jsou v oblasti systematizace lepsi neZli zdravi jedinci. Studie
zabyvajici se moznym vlivem pohlavi na vysledky testu podporuji vysledky dalSich testd,
jako je Social Responsiveness Scale (SRS), Autism Spectrum Screening Questionnaire
(ASSQ) a AQ. U vsech zminénych testli vykazovali chlapci vyznamné vyssi prumérné
skore nezli divky, coz znamenad, ze divky mély oproti chlapcim mensi problémy. Studie
byly provadény na détech ve veéku 7-15 let, avSak rozdily mezi pohlavim byly prokazany i
u déti mladsich 18 mésica (graf 1) (15).

SKORE ROZDiLU POHLAVI V CAST
300

B cHLAPC

| |
250 O pivky

200

150

FREKVENCE

100

50

0 3 6 9 12 15 18 21 24 27
SKORE

Graf 1 Skore rozdili mezi pohlavim v CAST (15)
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2 Aspergeriiv syndrom a komorbidni onemocnéni

Autismus a tedy 1 Aspergertv syndrom se ¢asto vyskytuji v pfitomnosti jinych onemocnéni
nebo psychiatrickych poruch. Velmi Casto se u lidi s Aspergerovym syndromem setkavame
s depresemi a tzkosti. Mezi komorbidni onemocnéni patii zejména ADHD, epilepsie,
bipolarni afektivni porucha, syndrom fragilntho X chromozomu, tuberézni skler6za,

schizofrenie a Tourettdv syndrom (10).

2.1 Deprese a uzkost u lidi s Aspergerovym syndromem

Jak jiz bylo zminéno, u lidi s Aspergerovym syndromem se ¢asto setkdvame s depresemi a
uzkosti. O ptivodu depresi a tizkosti existuje hned nékolik hypotéz. VSeobecné uzkostlivost
a deprese v détstvi a dospivani jsou spojeny s temperamentem nebo S takovymi
vlastnostmi, jako je ostych v chovani k cizim lidem nebo psychospole¢enskymi uzkostmi.
Také socidlni postizeni a nedostatek osobnich vztahi muize sekundarné vést k vyvoji
afektivnich poruch. Dilezitou ulohu mize hrat také dédi¢nost nebo vliv rodicu s depresemi
¢i uzkosti na dité (16; 17). Bylo prokdzano, ze u dospivajicich jedinci s Aspergerovym
syndromem nalézame mnohem vétsi deprese nez u dospivajicich jedinct v bézné populaci.
Uvadi se, Zze az 65 % dospivajicich s Aspergerovym syndromem trpi emociondlni
poruchou a 42 % déti a dospivajicich s Aspergerovym syndromem, spliiuje kritéria pro
alespont jednu uzkostnou poruchu. A pravé veék patii mezi jeden z moznych faktort
ovlivitujicich vyskyt depresi u jedincil s autistickymi poruchami. VétSina piipadl vyskytu
deprese u autismu byla popsdna prave u dospivajicich jedinct. Z klinickych zkuSenosti
vyplyva, ze mira deprese se u autistickych poruch zvysuje s vékem. Vyskyt depresi mize
byt také ovlivnén zhorSenym chovanim, ke kterému dochézi pravé v obdobi dospivani.
Moznou ulohu zde hraje také pohlavi, nékteré zpravy ukazuji na vyssi vyskyt depresi u Zen
neZ u muzi s autistickou poruchou. U chlapcli a divek pied pubertou se tyto rozdily
neprojevuji, proto mezi mozné vysvétleni vyssiho vyskytu depresi u zen miize byt zmeéna
hladiny androgenii a estrogenti v obdobi dospivani. Tyto informace vSak zatim nebyly
prokazany (16; 18). U lidi s Aspergerovym syndromem a depresi se také Casto setkavame
s komorbidnimi poruchami, mezi které patii naptiklad obsedantné¢ kompulzivni porucha,

porucha pozornosti s hyperaktivitou nebo mentalni retardace, ktera se vyskytuje az u 70 %
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jedinct s autismem.(18). Environmentalni ¢i genetické pti¢iny mohou mit taktéz vliv na
vyskyt depresi u Aspergerova syndromu. Z genetického hlediska je u déti s autistickou
poruchou, trpicich depresi, vysoka pravdépodobnost, Ze maji v rodinné anamnéze vyskyt
deprese. Dalsi moznou pfi¢inou je také pribéh zivota. Rozvod, smrt blizké osoby,
rodi¢ovské neshody a jiné negativni udalosti mohou mit dilezity vliv na vyskyt depresi. Je
obecné znamo, ze jiz zminéné negativni vlivy maji Spatny dopad na ,,normalni* zdravé
jedince v bézné populaci a stejné tak je prokazano, Ze mohou zasadn¢ ovlivnit zivot lidem
s Aspergerovym syndromem. Studie, kterd se zaméfila na 11 jedinct s Aspergerovym
syndromem trpicich depresi, potvrdila v celé¢ skupiné vyskyt negativnich udélosti
Vv poslednich 12 mésicich pfed nastupem depresi. Jak jiz dokazuji klinické studie, vyskyt
psychiatrickych poruch, zejména tedy depresi, u Aspergerova syndromu silné narusuje
dlouhodoby priibéh a zlepseni nemoci. Uéinky deprese mohou byt rozsahlé a mohou mit
negativni vliv jak na pacienta, tak i na rodinu. Depresivni symptomy mohou mit za
nasledek zvysujici se socidlni stazeni, opozicni az agresivni chovani a vyfazeni jedince
Z kolektivu, naptiklad ve Skole. V extrémnich ptipadech se mohou =zacit objevovat
sebevrazedné sklony. Diagnostikovat deprese u lidi s autistickou poruchou byva obtizné.
Dulezitou tlohu hraje tiroven verbalnich komunika¢nich dovednosti. Verbalni autista snaze

sd¢li své pocity, ve kterych miizeme postfehnout depresivni symptomy (18).

2.2 Porucha pozornosti s hyperaktivitou

Razné studie poukdzaly na moZzné souvislosti mezi ADHD a Aspergerovym syndromem.
ADHD je neurovyvojova porucha, na které se podileji ptevazné genetické vlivy, ale miize
byt zplsobend i hypoxickym poskozenim mozku pted a béhem porodu nebo koufenim
matky béhem téhotenstvi. Vyznacuje se poruchou pozornosti, impulzivitou, netrpélivosti a
hyperaktivitou. Vyskytuje se jiz v raném détstvi a az v poloviné ptfipadi pretrvava do
dospélosti (12). V soucasné dobé je ADHD chépana jako narusena funkce dopaminového
systému, kdy zvySend koncentrace dopaminovych transportéri v corpus striatum a
nucleus caudatus vede ke snizené koncentraci dopaminu v Synaptické §térbin€. Dopamin
je neurotransmiter slouzici v nervové soustave k ptenosu vzruchii a mé diilezitou tlohu pfi
podnécovani motivace, pozornosti a koncentrace (12). Zobrazovacimi technikami mozku
se ukézalo, ze objem prefrontalni kiiry a jeji ¢innost v pribéhu reakce na kol je zmensena.
Funkci prefrontdlni kiry je zafazovani informaci, pldnovéani, rozhodovéani a udrzeni

pozornosti. Prave tyto funkce jsou u ADHD c¢asto omezené (12).
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Az v 70% ptipadt se ADHD vyskytuje s komorbidnimi onemocnénimi, mezi které
patii i Aspergeriv syndrom. V détské psychiatrii jsou o spojitosti mezi ADHD a
Aspergerovym syndromem seznameni, avSak jen mala pozornost je vénovana moznym
kombinacim ADHD a Aspergerovym syndromem u dospélych pacient. Existuje mnoho
ptrekryvajicich se pfiznakti mezi ADHD a Aspergerovym syndromem. Jednim z nich mize
byt snizend pozornost, kdy u ADHD je to zplsobeno zvySenou roztékanosti a u
Aspergerova syndromu sniZzenou flexibilitou v zaostfeni zjednoho subjektu na druhy.
Problémy v mezilidskych vztazich mizou byt u ADHD zapiiinény netrpélivosti a

vznétlivosti, zatimco u Aspergerova syndromu k tomu muize vést nedostatek empatie (12).

2.3 Aspergeruv syndrom a epilepsie

Epilepsie je b&znd neurologickd porucha, patfici mezi nejCastéji se vyskytujici druh
onemocnéni centrdlniho nervového systému. Postihuje okolo 50 miliond lidi na celém
svété. Jedna se o kombinaci riznych chronickych neurologickych poruch, které se obvykle
vyznacuji neptfedvidatelnymi recidivujicimi zdchvaty. Toto onemocnéni je zplsobeno
neustalymi zménami v mozkové tkani, coz ma za nasledek ¢asté impulzy mozku. Takto
ptebuzeny (excitovany) mozek zprostiedkuje signdly, které maji za néasledek opakované a
nepiedvidatelné zachvaty. Tato nemoc ovliviiuje celou fadu dusevnich a télesnych funkci,
jako je naptiklad motorika, autonomni funkce, védomi, emo¢ni stav, pamét’ a chovani (19).
Mezi né&které mozné pfiCiny epilepsie patfi mrtvice, Alzheimerova choroba, trauma,
poskozeni mozku, vrozena vada, poruchy metabolismu, nddor na mozku, infekce mozku
(napf. meningitida, encefalitida a absces mozku) a léky (amfetamin, kokain, tramadol a

antidepresiva) (20-22).

O mozZnych souvislostech mezi epilepsii a autismem se hovoii jiz dlouho. Epilepsie
a autismus predstavuji skupinu heterogennich klinickych poruch spojenych s behavioralné
definovanymi neurologickymi nemocemi. Vyskyt epilepsie u poruch autistického spektra
je vyssi nez u bézné populace. Riziko vyskytu epilepsie se vSak lisi u jednotlivych typi
autistickych poruch. U Aspergerova syndromu se prevalence vyskytu uvadi okolo 4 %,
zatimco u détského autismu se uvadi rozmezi od 5-40%. Toto Siroké rozpéti je
zejména z divodu existence nékolika definic epilepsie a také ruznych definic autismu.
U autistickych poruch se témét vzdy setkdvame s existenci riznych stereotypnich pohybti a
tik®, které mohou byt mylné chépany jako epileptické. Tomu lze zabrénit spravnym
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vySetfenim, a to video-EEG monitorovanim, které se provadi po cely den, tedy i v noci

béhem spanku (20; 23-25).

Odhaduje se, ze u kazdého patého az Sestého ditéte s autismem se vyskytuje
epilepsie. Zhruba ve 20 % pfipadi se epilepsie vyskytne v puberté. Témér 30-40 %
dospélych s autismem nebo Aspergerovym syndromem trpi, nebo alespoii jednou za zivot
prodélalo epilepticky zachvat. Vyskyt epilepsie jiz v raném détstvi je povazovan za
vyznamny faktor pro poruchy autistického spektra (23; 26; 27). Vysoké riziko vyskytu
epilepsie se objevuje také u déti s détskou mozkovou obrnou, mentalni retardaci,
mozkovou malformaci ¢i jinymi genetickymi abnormalitami. Zhruba 1 ze 4 déti ve véku 6—
13 let, které trpi epilepsii a mentalni retardaci nebo détskou mozkovou obrnou, ma

autismus (24).

Existuji studie, které se zaméfily na riziko vyskytu epilepsie u poruch autistického
pacientdl, tim vyssi je pravdépodobnost vyskytu epilepsie. U pacientti s IQ pod 70 byla
prevalence epilepsie 21,5 %, zatimco u pacientt s IQ nad 70 byla prevalence 8 %. Vyskyt
epilepsie u muzil s poruchami autistického spektra je nizsi nez u Zen. Uvadi se, ze u Zen je

prevalence 34,5 % a u muza 18,5 % (25).

Mozné vztahy mezi vyvojem mozku, epilepsii a autistickymi poruchami jsou
znazornény na obrazku 3. Jednou z moznosti (A) je, Ze mezi epilepsii a autistickymi
poruchami neni zadna pfiinnd souvislost. Tato teorie je vSak nepravdépodobnd. Druhou
moznosti (B) je spolecny neurobiologicky prekurzor (napf. strukturdlni nebo vyvojové
1éze), ktery vede k abnormalnimu vyvoji mozku a zptsobuje epilepsii a autistické poruchy.
Tteti moznost (C) je, ze epilepsie nebo epileptogenni zmény zpisobuji autistické chovani a
naopak (D) autistické poruchy pfedurcuji mozek k epileptickym zachvatiim. Posledni dvé
moznosti se navzajem nevylucuji, coz vede k hypotéze, Ze mechanismy epilepsie a
autistickych poruch jsou navzdjem provazané a Ze cilend terapie jedné poruchy by mohla

mit pozitivni vliv na druhou (28).

22



A) NEZAVISLE

AUTISTICKE PORUCHY
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B) SPOLECNA PATOLOGIE
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* geneticka
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* multifaktorialni
(geny x Zivotni prostiedi) N
EPILEPSIE
C) EPILEPTICKA PRIiCINA
AUTISTICKE PORUCHY

EPILEPSIE %

D) VYVOJOVE

AUTISTICKE PORUCHY % EPILEPSIE

Obrazek 3 Mozné vztahy mezi vyvojem mozku, epilepsii a poruchami autistického spektra (28).

2.3.1 Spolecné geny souvisejici s epilepsii a Aspergerovym syndromem

Ruazné klinické studie zabyvajici se souvislosti mezi autismem a epilepsii objevily nékteré
spolecné predisponujici geny, mezi které patii napiiklad rodina genti Syn nebo gen pro
kinasu dehydrogenasového komplexu oxokyselin odvozenych od aminokyselin
s rozvétvenym fetézcem (BCKDK, zangl. Branched Chain Keto Acid Dehydrogenase
kinase) (20-22).
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Synapsiny jsou fosfoproteiny synaptickych vackt podilejici se na synaptickém
pfechodu, plasticit¢ mozku, synaptogenezi, dale jsou zapojeny do rozvoje neurond,
udrzovani synapsi a maji vyznamnou ulohu v modulaci uvolfiovani neurotransmitert.
Synapse jsou spojeni dvou neuronti vyskytujici se v centralnim a perifernim nervovém
systému. Skladaji z Casti presynaptické (axon) a postsynaptické (dendrit), mezi témito
dvéma castmi se nachazi synapticka §térbina. V presynaptickém tutvaru jsou vezikuly
obsahujici neurotransmitery, které jsou pfi excitaci vypuzeny do synaptické Stérbiny, kde
se navazou na receptory postsynaptického utvaru. Synapsiny hraji klicovou ulohu
v synaptické homeostaze a plasticite. Jsou rozdiln¢ exprimovany excitaénimi a inhibi¢nimi
neurony a jejich delece zplsobi excitatni ¢i inhibiéni nerovnovahu. Mutace
presynaptickych gent (Synl, Synll, Synlll), pfi které¢ dochdzi k vymazani nebo ztraté
funkce, generuje epileptické fenotypy. Ztrata téchto Syn genit muize vést k epileptickym
zachvatim jiz v 2. az 3. mésici zivota. V tomto obdobi dochazi k intenzivnimu zrani a
zdokonalovani synapsi. Genetickym mapovanim byly identifikovany variace v Syn Il
genu, které vyrazné ptispivaji k predispozici epilepsie. Snizena exprese genit Syn | a Syn 1l
spousti silné epileptické znaky spojené s mirnymi kognitivnimi poruchami. Gen Syn Il je
non-epilepticky. Dale bylo odhaleno, ze delece Syn gent siln¢ narusuje socialni chovani.
Nedostatek gentt Syn | nebo Syn Il maji vyznamny vliv na socidlni chovani, zatimco
Syn II na pamét’. Z téchto vysledktl je patrna souvislost mezi jednotlivymi geny, autismem

a epilepsii (20; 21).

Mechanismy odpovédné za epileptické zachvaty u autistickych jedincl zatim
nejsou zcela objasnéné. Klinické a neurobiologické aspekty, jakoZto 1 mechanismy, které
jsou zodpovedné za ptic¢inu vzniku autismu spolu s epilepsii, jsou pravdépodobné souhrou
genetickych, epigenetickych a environmentalnich faktort. Predpoklada se, ze vztah mezi
vyvojem mozku, epilepsii a Aspergerovym syndromem miZe mit spole¢ny
neurobiologicky prekurzor. K abnormélnimu vyvoji mozku také pravdépodobné vedou
genetické predispozice, strukturalni a vyvojové abnormality a narusSeni Zivotniho prostiedi

(20-22).

2.4 Aspergeruv syndrom a syndrom fragilniho chromozomu X

FXS je nejcastéjsi dédicna monogenni forma kognitivni poruchy spojena s autistickymi
poruchami. Podle diagnostickych kritérii 15-30% muzi s FXS ma autismus. Geneticky
defekt této poruchy se vyskytuje na pohlavnim chromozomu X, diky tomu postihuje
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predev§im muze. Muzi maji chromozomy XY, tudiz se u nich choroba projevuje v plném
rozsahu. FXS je zplsoben mutaci genu FMR1 na lokusu q27.3. na dlouhém raménku
chromozomu X. V promotoru FMR1 dochazi ke zmnozeni sekvence trinukleotida
CCG/CGQG. Jakmile se sekvence rozsifi na ptiblizné 200 opakovani, produkce proteinu
FMRP se zna¢né snizi a dochazi k nésledné zéastavé transkripce genu. FMRP je RNA-
vazebny protein zodpovédny za translacni regulaci mRNA, ovliviiuje expresi mnoha
desitek dalSich genli, hladinu fady dalSich proteinii v bunikdch, ¢imz je samoziejmée

ovlivnéno mnozstvi riiznych regulacnich signélnich drah.

FMR1 GENOVE VARIANTY
Normalni Premutace Mutace
CHy- -CH,
oy -CHy

FMRP  FMRP

Obrazek 4 Genové varianty FMR1 (29).

Védci potvrdili, ze zmény v regulaci se neodehravaji pouze v mozku, ale i v pohlavnich
zlazach. Ostatné souvislost FXS sabnormdlné velkymi varlaty (u muzi) a selhdnim
vajeCnikll (u Zen) je znama jiz delsi dobu. Ukazuje se tak, Ze pfi FXS je ovliviiovana cela
fada dalSich geni, tudiZ celkovy dopad na vyvoj organizmu je komplexni, ale zaroven také
pomérn¢ variabilni. Na obrazku 5 jsou vidét nékteré z typickych projevii syndromu, jako je
protahly oblicej, velké odstaté usi, vysoké klenuté patro. Mezi dalS§i projevy patii

hyperaktivita, zvétSena varlata a opozdéna fe¢ (28; 30).
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Obrazek 5 Chlapci a muzi se syndromem fragilniho chromozomu X (31)

Existuje n€kolik otazek zabyvajicich se moznou souvislosti mezi autistickymi poruchami
a FXS. Prvni se zabyva kvalitativnimi rozdily v chovani déti s diagnézou FXS a témi
s autistickou poruchou. U jedinci s FXS si v§imame abnormalni fe¢i a rozpacitého
socialniho chovani, zatimco autistické poruchy jsou definovany poruchou komunikace
a socialni interakce. Dale se ukazalo, Ze jedinci s FXS se mén¢ vyhybaji ocnimu kontaktu
s matkou nezli pfi interakci s cizimi lidmi. Zatimco jedinci s autistickou poruchou se
vyhybaji ocnimu kontaktu jak s cizimi, tak i se znamymi lidmi. Ob& poruchy vsak maji
stejny rizikovy faktor (pohlavi), je tedy pravdépodobné, Zze se jednd pouze o odliSnosti
Vv diagnostickych kritériich. Druhd otazka se zabyva moznosti, ze autistické chovani u FXS
mize byt spojeno s nizkou urovni intelektudlnich schopnosti, které se u FXS obvykle
nachazeji. Nekolik studii uvadi, ze jedinci s diagnézou autismus a FXS maji vyrazné mensi
IQ, nezli jedinci s FXS bez autismu. Tento zdvér podporuji skute¢nosti, ze autistické

chovani bylo pozorovano i u jinych genetickych poruch spojenych s nizkou trovni

26



intelektualnich schopnosti. Mezi tyto poruchy patii naptiklad Downiv syndrom,
Williamstiv syndrom a Angelmantv syndrom. Z vysledkd rGznych studii vyplyva, ze
jedinci s FXS wvykazuji vysoky stupen socialniho vyhybani, opakujiciho se chovani
a problémy s feci, avSak jejich socialni interakce a komunika¢ni dovednosti mohou byt

kvalitativné méné zhorSené nez u osob s autistickymi poruchami (28; 30).

2.5 Aspergeriv syndrom a TSC

TSC je dédi¢na multisystémova genetickd porucha zplsobend mutaci v TSC1 a TSC2
genu. Ackoli se jednéd o autozomalné dominantné dédicné onemocnéni, je asi 70% piipadi
sporadickych. Gen TSC1 je umistény na chromozomu 9q34 a koduje protein hamartin.
Gen TSC2 umistény na chromozomu 16p3.13 koduje protein tuberin. Hamartin a tuberin
tvofi funkéni intracelularni komplex, ktery integruje signaly z mnoha bunéénych drah
nesoucich informaci o stavu nutrice, pasobeni ristovych faktorii, hypoxie, oxida¢niho
stresu a dalSich. Tuberin ovliviiuje hydrolyzu guanosintrifosfatu na proteinu Rheb, ktery
dale stimuluje mTOR-kinasu, coz vede k aktivaci translace. U genu TSC1 bylo
identifikovano 165 riznych mutaci, u genu TSC2 az 1019 mutaci. Mutace v genu TSC2
Jsou casté&jsi, vyskytuji se asi u 70% nemocnych a vedou k zavazné&jSimu fenotypu. Mutace
genu zpusobi dysregulaci rapamycinu, coz vede K abnormalni bunééné proliferaci, ristu a
diferenciaci. To vede ke vzniku nadorti, obvykle benignich, v mnoha organech jako jsou
mozek, ledviny a srdce. Neuropatologickym znakem TSC jsou kortikalni hlizy. Hlizy jsou

tvofeny shlukem dysplastickych gliovych bunék, neuronii s abnormélni morfologii,

velikosti, orientaci, laminaci a bunéénym spojenim (28).

Asi 25-50 % déti s TSC trpi autistickymi poruchami. Spole¢né s autistickymi
poruchami se vyskytuje u TSC 1 epilepsie, kterd je jednou z komorbidnich poruch u
Aspergerova syndromu. Nadory, které se nachéazi ve spankovych lalocich, jsou spojovany
s autistickymi poruchami u pacientd s TSC. Predpoklada se, Ze naruSeni limbického
obvodu vede k abnormalitam ve vyvoji jazyka a kognitivnich procesech. U pacientl
s autistickymi poruchami a TSC se casto vyskytuji nddory mozecku. U pacientil

s mutacemi v TSC2 genu se autistické poruchy objevuji diive (28).
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Obrazek 6 Signalni drahy u TSC

Signalni drahy u komplexu tuberdzni skler6zy s moznymi funkénimi disledky. GF, rustové faktory; GLUT,
glutamat; R, receptor; PI3K, fosfatidylinositol-3-kinasa; PIP3, fosfoinositol-3,4,5-trifosfat; AKT, aktivovana
tyrosinkinasa; TSC, komplex tuberdzni sklerézy; mTOR, z angl. mammalian Target Of Rapamycin; PTEN,
protein s nadorové supresorovou a fosfatasovou aktivitou a sekvenéni homologii s nékterymi

cytoskeletarnimi proteiny (z angl. Phosphatase and TENsin homolog); RAP, rapamycin (28).

Na obrazku 6 jsou zndzornény signalni drahy S moznymi funkénimi dusledky u TSC.
V normalnim stavu (vlevo) vede aktivace receptort (R) pro rustové faktory nebo glutamat
k intracelularni signalizacni kaskadég, kterd omezuje aktivaci mTOR pies TSC1 a TSC2
gen. Z tohoto diivodu je syntéza proteinu modulovana a abnormalnimu ristu bunék je tak
zabranéno. Podobné je mobilni vzruSivost normalni. Pokud jsou TSCI nebo TSC2
mutovany (vpravo), mTOR je hyperaktivni, coz vede k bunécné dysplazii a tvorbé hliz,
spolu se zvySenou drazdivosti neurond, epilepsii a kognitivnimi poruchami a autistickou
symptomatologii. Je také mozné, Ze k epilepsii a autistickym porucham muze dojit

nezavisle na dysplazii hliz (¢arkovana Sipka) (28).

28



2.6 Aspergeriiv syndrom a schizofrenie

Schizofrenie je chronicka psychoticka porucha, ktera postihuje pfiblizné¢ 1 % populace po
celém svéte. Nastup onemocnéni je typicky v pozdnim dospivani nebo v rané dospélosti a
zahrnuje psychotické symptomy, které se bézné oznacuji jako pozitivni, negativni a
kognitivni symptomy. Pozitivni symptomy jsou vlastnosti, které nejsou piitomny u
zdravych jedincii, ale objevuji se jako vysledek procesu onemocnéni. Patii mezi né
vizudlni nebo sluchové halucinace, bludy, paranoia a hlavné poruchy mysleni. Negativni
ptfiznaky odkazuji na objekty, které jsou u zdravych lidi normalné pfitomny, ale u
schizofrenie jen malo patrné nebo uplné¢ vymizelé. Je to socialni stazeni, apatie,
entuziasmus a nedostatek spoleCenské komunikace. Kognitivni pfiznaky schizofrenie
zahrnuji poruchy v exekutivnich funkcich a to zhorSeni paméti a neschopnost udrzet
pozornost (32). Schizofrenie a autismus se piekryvaji hned v nékolika trovnich. Autismus
byl pivodné povazovany za Casnou manifestaci schizofrenie, a jako takovy se casto
oznacoval jako "détska psychoza™ nebo "schizofrenni syndrom détstvi". V roce 1971 byly
nakonec autistické poruchy po vymezeni symptomatickych rozdili pojmové oddéleny od
schizofrenie. U obou poruch jsou bézné pozorovany psychopatologické rysy na trovni
chovani, deficity v socialni interakci a poznavani, naruSeni citového zpracovani a postizeni
ve vykonnych funkcich. Kromé toho, alesponi u ¢asti osob s autistickymi poruchami, ¢asto
dochazi k psychotické fazi se sluchovymi a zrakovymi halucinacemi, podobn¢ jako tomu
je u akutné nemocnych pacientl se schizofrenii. Na zakladé toho bylo navrzeno, Ze jedinci
S autismem maji zvySené riziko vzniku psychdzy, a ze pfitomnost neurovyvojovych
deficitu typicky spojenych s autismem mohou piedstavovat alternativni "vstupni bod" do
spole¢né finalni drahy psychézy. Zda se také, ze schizofrenie a autistické poruchy sdileji
vice morfologickych funkci v mozku. Napiiklad strukturalni a funkéni abnormality
v mozecku, ostrovnim laloku a fuziformnim (vietenovitém) gyru jsou ptfitomny u obou
poruch. U pacientl se schizofrenii a autistickymi poruchami mizZeme také pozorovat
podobny vzor s deficitem neuronové aktivace béhem socialniho poznavani, pticemz ob¢
skupiny pacientli vykazuji snizenou aktivaci v pravé amygdale, vietenovitém gyru a
ventrolateralnim prefrontalnim kortexu. Nedavné studie také odhalily znatelnou
strukturalni shodu mozku u obou poruch, zejména v pravém gyrus parahippocampalis,
gyrus cinguli, putamen, claustrum a v levém thalamu. Schizofrenie a autistické poruchy
maji spoleény neuronalni marker reelin. Tento protein je produkovan jiz ve fetalnim

obdobi. Reelin se uvoliiuje ur¢itymi mozkovymi buiikkami. Poté se vaze na specifické
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receptorové proteiny ve vyvijejicim se mozku. Po narozeni hraje reelin pravdépodobné
ulohu v mnoha procesech odehravajicich se v mozku, véetné prodlouzeni axont a dendritd,
coZz jsou specializované vyrastky nervovych buné€k, které jsou nezbytné pro pienos
nervovych impulst. Ridi uvoliiovani chemickych latek (neurotransmitert), které pienaseji
signaly v nervovém systému. Diky vSem témto schopnostem ma reelin vyznamnou tlohu
V nervovém vyvoji. Zda se, Ze schizofrenie a autistické poruchy také sdileji urcité
abnormality naneurochemické trovni, které se tykaji piedev§im abnormalit v
serotonergnim systému, ktery souvisi s cyklem spanku a bdéni, pfijmem potravy, sexualni
aktivitou, agresivnim chovanim a citovym zivotem. Podobné jako u skupiny pacientd se
schizofrenii, nékteti jedinci s autistickou poruchou vykazuji abnormalni syntézu serotoninu
a dysfunkci receptoru pro serotonin. Dal§im spolecnym faktorem mezi schizofrenii a
autistickymi poruchami jsou n¢které genetické a environmentalni rizikové faktory. Patii
mezi n¢ napiiklad prenatdlni nebo perinatalni vystaveni infekci. Infekéni onemocnéni
matky v kritickych fazich t€hotenstvi vede k akutnimu zanétu plodu. Zanét nervi u plodu
muze vést k rozvoji psychopatologickych a neuropatologickych fenotypt sdilenych mezi
schizofrenii a autistickymi poruchami. Akutni zdnét mtze ptejit do chronického. Latentni
zanét muze byt odhalen v postnatalnim obdobi pusobenim specifickych stimult jako je
stres nebo imunitni re-expozice. Pfetrvavajici zanét mize byt dilezity pro etiopatogenezi
autismu a muze pfispivat k fenotypovym abnormalitam, které jsou typické pro autistické
poruchy. Na druhé strané, latentni imunitni abnormality mohou mit zdsadni vyznam pro
patogenezi poruch mozku u schizofrenie. Geneticky zaklad ptispiva ke vzniku unikatnich
mozkovych dysfunkci nezavisle, nebo v interakci s uvedenymi zanétlivymi drdhami.
Obrazek 7 znazoriuje teoreticky model, ve kterém prenatidlni zanét muize vést
k patologickym rysiim schizofrenie a autismu. Je tieba zdiraznit, Ze i pfes zjevné
podobnosti mezi schizofrenii a autistickymi poruchami existuje nepfeberné mnoZstvi
vyraznych neuropatologickych a psychopatologickych charakteristik umoziujicich rozlisit
tyto dvé poruchy. Jednim z ptikladl je, Ze autistické poruchy jsou obecné spojeny s
nadmérnym rdstem mozku (makrocefalii) zahrnujici ztluSténi klry, zvétSeni Sedé a bilé
hmoty, zatimco schizofrenie je spojena s mikrocefalii zahrnujici ten¢i kortikalni oblasti a
zmenSeni Sedé a bilé hmoty. Na obrazku 8 jsou modrymi shluky znazornény ubytky Sedé
hmoty u pacientll se schizofrenii. Niz§i objemy byly zaznamenany piedev§im v levé
hemisféte. Zlutymi shluky byl zaznamenan i jeden piipad ztendeni objemu u autistické

poruchy. Zelené shluky predstavuji oblasti zten¢eni u obou poruch. (32-34)
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Obrazek 7 Model zanétu

Model zanétu vedouciho ke spole¢nym specifickym rystim mezi schizofrenii a autismem (32).

Obrizek 8 Seda hmota u pacienti se schizofrenii a autistickymi poruchami (33).
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3 Vznik Aspergerova syndromu

Prestoze byly identifikovdny mutace v genech zapojenych do synaptogenese, rtzné
neurochemické, neurofyziologické a neuropatologické abnormality, pficiny vzniku
Aspergerova syndromu nejsou doposud znamy. VSichni védci se vSak shoduji na tom, ze
neexistuje zadna jednotlivd abnormalita mozku, diky které by Slo vznik autistickych
poruch vysvétlit. V pocatcich existence poruch autistick¢ého spektra se predpokladalo, Ze
problém bude v psychologické oblasti. Védci se domnivali, ze za vS§im stoji Spatna
vychova rodi¢l a jejich chladny pfistup k détem. Tato tvrzeni vSak byla vyvracena a
v dnesni dobé je jiz znamo, ze zadnou z poruch autistického spektra nemuize vyvolat
Spatny pfistup rodic¢l k vychové. Moznych pficin vSak nadale zlstdva hned nékolik a
néktefi védci se dokonce domnivaji, ze ke vzniku poruch dochazi az po kombinaci

nékolika z nich (35).

3.1 Dédic¢nost

Mnoho védct i 1ékait se domniva, ze dédicnost hraje hlavni Glohu ve vzniku autistickych
poruch. U jednovajecnych dvojcat je vyskyt autistickych poruch az 12krat vyss$i nez
v bézné populaci, zato u dvojvajecnych dvojcat je jen 4krat vyssi nez v bézné populaci
(10). O genetickych faktorech v etiologii autismu svédéi rizné klinické studie. Studie
ukazuji na mnoho gend majici spojeni s autismem, naptiklad jiz zminované FMR1, TSCI1 a
TSC2 geny. Casto se uvadi propojeni na chromozomy 7q a 17q. Dale je velka pozornost
vénovana geniim kodujicim transportéry pro serotonin a receptory pro y-aminomaselnou

kyselinu.

3.2 Nervovy systém

Nekteré studie ukazuji na spojeni mezi nékterymi systémy v mozku, které se 1i$i u lidi
s Aspergerovym syndromem. Patfi sem amygdala, kterd zpracovava emoce, a limbicky
systém, ktery pfendsi tyto emociondlni reakce do mozkové kiiry, centra pro organizaci a
¢innosti. Zda se, ze n€které rozdily ve zplsobu, jakym jsou amygdala a limbicky systém
propojeny u lidi s Aspergerovym syndromem miiZze vysvétlovat, pro¢ mohou nahle zazivat

extrémni emocionalni reakce u trivialnich objektu ¢i udalosti (38; 39).

Riizné klinické studie zabyvajici se souvislosti mezi autismem a epilepsii objevily

nékteré spolecné predisponujici geny, mezi které patfi napiiklad jiz zminénd rodina
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gent Syn, gen BCKDK a dale geny kdédujici postsynaptické proteiny neuroliginy (NLGN3,
NLGN4), jejich cytoplazmatické interaktory (SHANK2, SHANK3) a neurexin (NRXNI).
Vétsina z téchto identifikovanych gent kdéduje synaptické proteiny, vcetné adhezivnich
molekul v synaptické $térbiné nebo cytoplazmatické molekuly, které spojuji synaptické
receptory. To vede K hypotéze, Ze poruchy autistického spektra jsou zpisobeny abnormalni
synaptickou funkci (20-22). Vyzkumy se rovné€z zamétily na zrcadlové neurony, které
umoziuji, aby dana osoba zrcadlila akce jiné osoby. Zrcadlovy neuron naptiklad umoziuje
ditéti usmivat se v reakci na matcin usmev. Studie zjistili, Ze u déti s Aspergerovym

syndromem to nefunguje (36; 37).

3.2.1 Zrcadlovy neuron

Zrcadlovy neuron byl prvné objeven u opic ve ventralnim premotorickém kortexu dolniho
frontalniho laloku v korové oblasti F5 (obrazek 9). Poprvé byla jeho existence zminéna
v roce 1992. Béhem pozorovani mozku bylo zjisténo, Ze pii provadéni rozli¢nych tkont se
aktivuji zrcadlové neurony. Spusténi zrcadlového neuronu pii sledovani znamend, ze
¢lovék nebo urcity druh zvifete (pes, opice, ptak) pozoruje ukony jiného cloveka nebo
jiného zvifete. D4 se tedy fici, Ze neuron odrazi zrcadlové jiny neuron. Tento proces se da
pfirovnat k imitaci. Dalo by se tak fici, ze zrcadlovy neuron je klicovy pii imitaci. Pfi
zkoumani zrcadlovych neuronii pfichazeji védci s riznymi hypotézami. Teémi
nejznaméj$imi jsou hypotézy o tom, ze dysfunkce zrcadlovych neuronii zptisobuje rizné
dusevni poruchy, mezi které patéi i autistické poruchy. Neurony autistickych jedinct
reaguji pouze na to, co oni dé€laji, ne na to, co dé€laji druzi. Védci se domnivali, Ze
zrcadlové neurony hraji ulohu pouze u pohybovych imitaci, tedy napodobovani pohybt
rukou nebo mimiky oblieje. Nyni se vSak domnivaji, Ze lidsky systém zrcadlovych
neuronll je zapojeny nejen v provadéni a sledovani pohybu, ale i do vysSich kognitivnich
procest, napiiklad schopnost napodobit a ucit se od ostatnich, nebo dekdédovat své zaméry
a vcitit se do bolesti jinych. A pfesné témito deficity v socidlni interakci, komunikaci, atd.

jsou autistické poruchy charakterizovany. Studie prokdzaly, Ze dysfunkéni systém
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zrcadlovych neurond muize vysvétlit pozorované patologie u autistickych poruch (38; 39).

Obrazek 9 Boc¢ni pohled na opi¢i mozek.

Svétle modra barva (F5) ptedstavuje oblast vyskytu zrcadlovych neuronu (37).

3.2.2 Amygdala

Amygdala je vysoce diferenciovana oblast blizko temporalniho polu v mozkové hemisféte.
Je soucasti obvodil spojenych s vnimanim druhych, dale je zodpovédna za emociondlni
acitovy stav jedince, ma vliv na chovani pfi strachu a radosti. Jedinci s autistickou
poruchou maji potize s oénim kontaktem a nechapou emocni stav druhého. Amygdala je
spojena se schopnosti posoudit, zda je n€kdo duvéryhodny nebo ne, jestli navazat kontakt
¢i nikoliv. Jedinci s autistickou poruchou schopnost rozpoznat diivéryhodnost ¢lovéka

postradaji (40-42).

Autistické poruchy pravdépodobné zahrnuji nékolik mozkovych systémd.
Provazané dikazy z magnetické rezonance, obvodil hlavy a pitevni ndlezy naznacuji, ze
zvétSeni objemu mozku je charakteristickym rysem autistickych poruch. K moznému
vzniku poruchy dochazi s nejvétsi pravdépodobnosti v druhé polovin€ prvniho roku
zivota. Na zaklad¢ funkénich obrazovych dat z magnetické rezonance byla identifikovana
snizena aktivita amygdaly béhem zpracovani pohledu. Védci se shoduji, Ze dysfunkce
amygdaly muze piedstavovat jadro socidlnich charakteristik u autistickych poruch.

Neuropatologicka a strukturdlni magnetickd rezonance také objevila zmény uvnitt
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amygdaly. Abnormalni objemy amygdaly u dospivajicich a dospélych s autistickymi
poruchami byly zaznamenany napfi¢ ruznymi studiemi, které pouzivaly strukturalni
magnetickou rezonanci. Celkov¢ vzato, studie amygdaly u autistickych poruch naznacuiji,
ze morfologické struktury jsou abnormalni a dysfunkce amygdaly muze byt spojena se
socialnim deficitem zahrnujicim zpracovani obliceje. Riizné studie poskytuji ditkazy o tom,
ze amygdala je rozSifena u malych déti s autistickymi poruchami a ze zvétSovani musi
zacit pred tietim rokem zivota, zhruba v dobé, kdy se ptiznaky stanou klinicky evidentni.
U batolat, kterym je ptidélena néktera diagnoéza z poruch autistického spektra, je stupenn
roz$ifeni amygdaly v tomto raném véku spojen se zdvaznosti socialnich a komunikacnich
poskozeni v kone¢ném klinickém hodnoceni. Nékteré studie predpokladaji, ze abnormality
v amygdale a snizena schopnost vénovat pozornost obliceji na pocatku Zivota, jsou prvni
v kaskadé problému, které vedou k vySSim emocnim a socidlnim problémim. Bylo
zjisténo, ze jedinci s vétSim objemem amygdaly, stravili nejmensi ¢as pozorovanim
obli¢eje a o¢i. Neni vSak jasné, zda toto zjisténi souvisi s nedostatkem motivace nebo
uzkosti podivat se do o¢i druhému jedinci. Na obrazku 10 jsou zobrazeny fezy mozkem

(koronalni, sagitalni, transverzalni) a umisténi amygdaly v jednotlivych fezech (40-42).

Nicméné, amygdala je jen jednou z né¢kolika struktur, které pracuji paralelné pfi
vzniku bézného socialniho poznavani, coz je jedna z hlavnich vad u autistickych
poruch. Amygdala neurcuje vSechny autistické znaky, nekoreluje s verbalnim nebo
opakujicim se chovanim. Vyhodnocuje a ptidéluje zdroje na ty podnéty, které predstavuji
potencialni hrozbu. Abnormality ve strukturach, jako vietenovity gyrus, frontalni kira,
mozkova kiira, somatosensory a temporalni gyrus, také maji specializovanou ulohu v
SirSim systému socialniho chovani a detekce potencialniho neuropatologie v téchto
oblastech. Kvantitativni patologické studium amygdaly u dospé€lych s autismem, vcetné
vyhodnoceni poc¢tu buné€k, vétveni dendritickych bunck a astrocytli, by mohly 1épe objasnit

bunééné zmény, které tvoti zakladni rozdily v objemu amygdaly (40-43).
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Obrazek 10 Obraz mozku (42)

A, amygdala; H, hipokampus; P, putamen
3.3 Hormonalni ovlivnéni
3.3.1 Oxytocin

Jednou z mnoha hypotéz zabyvajicich se moznym vznikem autistickych poruch je vliv
oxytocinu. Oxytocin je hormon syntetizovany v hypotalamu a do krevniho obéhu se
dostdva uvoliovanim z neurohypofyzy. Uvolilovani oxytocinu zplsobuji napiiklad
kontrakce délohy béhem porodu nebo stimulace prsou pii laktaci. Déle se podili na
regulaci emoci. Receptory pro oxytocin jsou rozmistény v ruznych oblastech mozku,
véetn¢ limbického systému a amygdaly. U savci je spojovan piedev§im s rozvojem
prosocialniho chovani mezi matkou a ditétem, sexudlni aktivitou a regulaci stresu. Vliv
oxytocinu na socidlni a emocni chovani by mohl vysvétlovat pficinu vzniku autistickych
poruch. Jak jiz bylo zminéno, mezi hlavni charakteristiky Aspergerova syndromu ¢i vysoce
funk¢éniho autismu patii pravé poruchy v socialnim chovani, komunikaci s cizimi, ale 1
blizkymi osobami, neschopnosti projevovat emoce a dalsi. Jeho hladina v plazmé byla u

pacientu s autistickymi poruchami vyrazné niz$i nez u kontrolnich jedinct (44-46).
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Razné studie, zabyvajici se moznym vlivem oxytocinu na vznik Aspergerova syndromu ¢i
autistickych poruch, se zaméfily na zmény v socidlnim chovani po intranazalnim podani
oxytocinu. Bylo zjisténo, ze pii podavani oxytocinu byla CasteCné snizena socidlni
nedavéra a potlaceni vyhybavého chovani. Byla také sniZzena aktivita amygdaly, coz vede
ke snizeni reakci strachu. Je mozné, ze pacienti s autistickymi poruchami maji latentni
socialni dovednosti a tudiz aplikace oxytocinu by mohla prospét v socialnim chovani tim,
7e potlaci strach a nedavéru. Studie, pii kterych byl ¢asti pacientim S autistickymi
poruchami podan oxytocin a c¢asti placebo, vyplyva, Ze pacienti po podani oxytocinu
stravili vice ¢asu pohledem do tvare a to konkrétné do oblasti o¢i. Metodou magnetické
rezonance byly zaznamenany zmény vV mozkové aktivité. Po podani oxytocinu se zvysuje
aktivita v corpus striatum, frontalnim gyru, medialnim prefrontdlnim Kortexu, pravém
orbitofrontalnim kortexu a levé horni temporalni ryze (obrazek 11). Podavani oxytocinu
muze tak snizit strach nebo uzkost vyvozenou z obli¢ejovych podnéti. Na obrazku 12 jsou
znazornény grafy zaznamenavajici dobu, po kterou pacienti uptené hled¢€li do riiznych tvari
na obrazcich. Casti pacientim bylo podano placebo a &asti intranazalné oxytocin. Pacienti
meli za ukol identifikovat pohlavi podle obli¢eje. Zaznamenavala se doba, po kterou
hledéli upfen¢ na obrazek obliceje a také doba pohledu na jednotlivé ¢asti obliceje (nos,
usta, o€i). Zaznamenavany byly také zmény sméru pohledu. Z vysledkd plyne, Ze pacienti
uzivajici placebo Castéji odvraceli pohled a méné se soustfedili na jednotlivé Casti obliceje
pfi urCovani pohlavi. Studie prokazaly, ze oxytocin mize snizit opakujici Se chovani u
osob s autistickymi poruchami a zlepsit porozuméni afektivni fe¢i. Dale muze podpofit
socialni piistup a socialni porozumeéni. Tyto studie ukazuji, ze jednorazové podani
oxytocinu jedincim s autistickymi poruchami vede ke zvySené ochoté spoleCensky
komunikovat, ke zvySenému porozuméni citovému projevu, ke zmenseni opakujiciho se

chovani a zvy$enému porozuméni ,,dusevniho stavu* druhého (44-47).

Avsak i pres veskeré pozitivni vysledky bude potieba vice ¢asu a studii k
pochopeni vztahii mezi zménami Vv sociadlnim chovani vyvolanych po aplikaci oxytocinu u
jedinct s autistickymi poruchami a lokalnich zmén v metabolismu oxytocinu. Toho by
mohlo byt dosazeno za pouziti funkénich zobrazovacich technik. Vysledky studii také
poukazuji na terapeuticky potencial oxytocinu prostiednictvim svého ptisobeni na zakladni
deficity u pacientu s autistickymi poruchami, jako je skupinové zaclenéni a kooperativni
chovani (44-46).
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Oxytocin

Placebo

Obrazek 11 Vliv podani oxytocinu na mozkovou aktivitu ve srovnani s podanim placeba.

Oranzova mapa oznacuje regiony, kde byla mozkova aktivita vyssi v prubéhu socialniho testovani a modra

mapa naopak (47).
i IDENTIFIKACE POHLAVI B DETEKCE SMERU POHLEDU
1600 - mPlacebo
1400 -
Oxytocin 2500 -
1200 - g
1000 - 7 T
800 - 1500 - T
600 - 1000
400 -
- 500 -
0 =t 0 - T 1
PFimy pohled  Odvréceni tvédie Pfimy pohled  Odvraceni tvdre
C 600 . |DENTIFIKACE POHLAVi D DETEKCE SMERU POHLEDU
1200 -
£ 5004 1000 T
=]
S 400 - 800 -
=
g 300 4 600 .
:E 200
s . 400 .
=)
"
8 100 - 200 - =
0 - - . 0 4 ,_i e =
Nos a tsta Celo a tviF O¢i Nos a usta Celo a tvaF

Obrazek 12 Vliv oxytocinu na socialni chovani (47).
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Receptor pro oxytocin

Receptor pro oxytocin (OXTR) je sprazeny sG proteinem a obsahuje sedm
transmembranovych domén. Exprimovan je hlavné v reproduk¢énim systému a mozku, a to
predevS§im v prelimbickém okruhu, amygdale, nucleus accumbens a thalamu. Hlavni
ulohou OXTR je regulace aktivity oxytocinu. Riizné genetické studie identifikovaly
nominalni souvislost mezi jednonukleotidovym polymorfismem (SNP, zangl. Single
Nucleotide Polymorphism) rs237880 v OXTR a autistickymi poruchami. Daéle byla
objevena spojitost s autistickymi poruchami u genetickych variaci v OXTR a mezi SNP:
rs2254298, rs53576, rs2268493, rs1042778 a rs7632287 (48; 49).

3.3.2 Pohlavni hormony

Jak jiz bylo zminovano, Aspergeriv syndrom postihuje pfedevsim chlapce, a to v poméru
10-15 chlapct na 1 divku. U klasického autismu to je v pomé&ru 3:1. Tyto udaje naznacuji
moznou souvislost mezi pohlavnimi hormony a patofyziologii tohoto onemocnéni. Vysoké
hladiny testosteronu béhem casného vyvoje mohou byt rizikovym faktorem pro vznik

autistickych poruch (49).

Estrogeny jsou neuroprotektivni hormony steroidni povahy, hrajici dulezitou ulohu
v emoc¢nich reakcich a ve frontalni kortikalni aktivit¢ béhem kognitivniho vykonu u lidi.
Mezi nejicinnéjsi estrogeny patii estradiol, je syntetizovdn z testosteronu za katalyzy
enzymem aromatazou. Estrogeny plisobi prostfednictvim vazby na estrogenovy receptor
(ER). ER existuje ve dvou hlavnich formach, ERa a ERp, oba jsou kodovany samostatnymi
gen ESR1 a ESR2. V klidovém stavu se nachazi obvykle v cytosolu, zatimco po vazb¢ na
ligand (estrogen) se aktivuji, dimerizuji a vstupuji do bunééného jadra. Zde se vazi
na sekvence DNA, znamé jako estrogen responzivni jednotky (ERE). Vazbu ovliviuji i
dalsi koregulatory (koaktivatory a korepresory). Mezi hlavni koregulatory patii koaktivator
1 (SRC-1), transkrip¢ni mediator 2 (TIF-2) a nuklearni receptorovy korepresor 1 (nCoR).
ERa je exprimovan v riznych oblastech mozku, véetné amygdaly, hipokampalni oblasti a v
zadnich kortikélnich jadrech mozku. Kromé toho ERa ovliviiuje rlizné neurotransmitery,
jako jsou dopamin, serotonin a noradrenalin a ma také vliv u neuropsychiatrickych

onemocnéni. ERp je hlavni estrogenovy receptor exprimovany v mozkové kiure,

vvvvvv
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EQ testech u autistickych subjekti. Kromé toho ERp zprostiedkovava nékteré ucinky

estrogentl na tizkost, pohybové aktivity, reakci na strach, uc¢eni a chovani (51).

Nekteré studie predpokladaji, ze testosteron produkovany plodem usnadiiuje rust
urcitych oblasti v pravé hemisféfe a soucasné tlumi rtist stejnych oblasti v levé hemisfére
mozku. Z etickych diivodd nikdy nebyla studie zalozena na pfimé manipulaci s hladinou
fetalniho testosteronu uskute¢néna. Veskeré hypotézy byly ovérovany nepiimymi testy.
Typicky muzsky mozek je t€Z8i nez zensky a jedinci S autistickymi poruchami maji mozek
tézsi, nez je ten typicky muzsky. Amygdala je u muzi také vétsi nez u Zen. Tato zjisténi
jsou vsouladu steorii extrémniho muzského mozku. Tato teorie propojuje autistické
poruchy s typickymi rozdily v mysleni a struktufe mozku muzd a Zen. Vciténi se je
schopnost predvidat a reagovat na chovani lidi a odvozovat své dusevni stavy a reakce na
né¢ s vhodnym emocemi. Systematizace je schopnost piedvidat a reagovat na chovani
deterministickych systémi pomoci analyzy vstupnich a vystupnich vztahi a odvozovat
pravidla, kterymi se fidi takové systémy. Na tirovni populace jsou zeny silnéjs$i v empatii a
muzi jsou siln€jsi v systematizaci. Teorie extrémniho muzského mozku ptredpoklada, ze
autismus pfedstavuje extrémni muzsky vzor (zhorSené vciténi se a lepSi systematizaci),
tento pohled ptedlozil poprvé jiz Hans Asperger v roce 1944. Teorie extrémniho muzského

mozku predpoklada dvé samostatné dimenze E (empatie) a S (systematizace) (51-54).

e Typ E (E>S): jednotlivci, jejichZ empatie je silngj$i neZ jejich systematizace
e Typ S (S> E): jednotlivci, jejichZ systematizace je siln€j$i nez jejich empatie
e Typ B (S = E): jednotlivci, jejichz empatie je dobra (nebo Spatnd), jako jejich
systematizace
e Extrémni Typ E (E >> S): jednotlivci, jejichZ empatie je nad primérem, ale ktefi
jsou slaby, pokud jde o systematizaci
e Extrémni Typ S (S >> E): jedinci, jejichZ systematizace je nadprimérna, ale
V oblasti empatie jsou podprimérny
Mnoho Zen (44%) ma mozek typu E a muzi (54%) mozek typu S. Jedinci s autistickymi
poruchami maji mozek extrémniho typu S. VSeobecn€ muzi maji mensi temporalni gyrus,
prefrontalni kortex a thalamus a jedinci s autistickymi poruchami jest¢ mensi nez typicti
muzi. Naproti tomu urcité oblasti mozku, jako jsou amygdala, mozecek, celkova velikost
mozku, hmotnost a obvod hlavy, jsou u muzi vétsi nez u zen a u autistickych jedincti jsou

jesté vetsi (51; 52). Dalsim ukazatelem vztahu mezi fetalnim testosteronem a autistickymi
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rysy je méteni poméru délky prsti metodou 2D:4D (obrazek 13). Pomér délky prstu je
sexualné dimorfni zvlaStnost. Muzi maji na ruce relativné kratsi druhy prst (ukazovacek)
oproti Ctvrtému prstu (prstenicku). Mens$i poméry délek mezi muzskymi prsty jsou
spojovany bud’ s vy$$i urovni testosteronu u plodu, nebo s vétsi citlivosti na androgeny,
pripadné i oboji. Muzi s vétsim pomérem prstll jsou vnimany jako vice muzsti, dominantni

a maji tendenci k lepS§im vykonim ve fyzickych sportech (55)

Obrazek 13 2D:4D - pomér prsti (56)

Hormony nejspiSe produkuje jiz samotny zarodek a ty pak nalézame v plodové
vod¢, kam mohou vstoupit dvéma zpilisoby, a to prostfednictvim difuze ptes kizi plodu
vraném tchotenstvi nebo moc¢i plodu, pozdéji v téhotenstvi. Hladina testosteronu
v plodové vodé by tedy mohla korelovat s koncentraci testosteronu v séru plodu. Avsak
aminocentéza je invazivni postup provadény pouze tehdy, kdyz je podezieni na anomalie

plodu (Downiv syndrom) (57).

3.3.3 Serotonin

Serotonin je neurotransmiter, jehoz ulohou je regulace nalady, stimulace hladkych svali

GIT po pfijmu potravy, regulace spanku a stimulace nebo inhibice uvolfiovani riznych
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hormonti. Uloha serotoninu ve spojeni s autistickymi poruchami je jiz dlouhou dobu
predmétem zajmu. ZvySené hladiny serotoninu u pfiblizné€ jedné tietiny déti s autismem
vede k hypotézam, ze hladina serotoninu muze byt kauzalni pro autistické poruchy.
Serotonin ma zasadni vyznam pro vyvoj] mozku plodu. V nékterych ptipadech byly
vyjadieny obavy pii podavani selektivnich inhibitorti zpétného vychytavani serotoninu
(SSRI) v prubéhu téhotenstvi. SSRI jsou léky ptedepisovany proti depresim. Ackoliv
vétsina studii provedenych u kojenct a déti naznacuji, ze prenatalni expozice SSRI nema
vliv na nervovy vyvoj, existuji i1 studie, které se zaméfily na prenatalni expozici SSRI a
autistickych poruch a objevily zvysené riziko expozice SSRI, zvIasté v prvnim trimestru. U
lidi SSRI prochézeji placentou a snizuji zpétné vychytdvani serotoninu placentou, dale
snizuji prutok krve v déloze, ¢imz zplsobuji hypoxii plodu. Zda je serotonin etiologickym

faktorem autistickych poruch zustava nejasné (58; 59).
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Zaveér

Schopnost diagnostikovat Aspergeriv syndrom je pro kvalitu zivota lidi s touto poruchou
velmi dulezita. Prestoze existuji rtuzné standardizované klinick¢é metody, diagnostika
Aspergerova syndromu jak u déti, tak u dospélych je dodnes obtizna. Stejné tak vhodna
terapie, kterd zlepsi kvalitu zivota jedinci s Aspergerovym syndromem by se neméla
podceniovat. Nacviky socidlnich dovednosti jsou ucinnou formou terapie pro lidi
s Aspergerovym syndromem. V Ceské republice existuje nékolik terapeutickych organizaci
zabyvajicich se pomoci lidem s Aspergerovym syndromem. Tyto organizace nabizeji
vhodné vzdélavaci aktivity pro dospivajici i dosp€lé jedince. Nejznaméjsi organizaci
v Ceské republice je APLA (Asociace pomahajici lidem s autismem). Cilem této
organizace je propagace postupt a metod pii praci s jedinci s autistickymi poruchami, které
vyplyvaji ze standardi a garantuji védecky pftistup. Poskytuje podporu osobdm
s autistickymi poruchami, spolupraci nabizi rodindm a zafizenim, které se zamétuji na

0soby s autistickymi poruchami.

Muyj nazor tykajici se problematiky Aspergerova syndromu je takovy, ze 1 pies to,
ze Zijeme ve svété, kde internet a jiné informacni zdroje jsou dostupné téméf na kazdém
kroku, je vSeobecna informovanost o Aspergerové syndromu a nejen o ném, velmi mala.
Pievazna vétsina lidi viibec netusi, ceho se problematika Aspergerova syndromu tyka. A
praveé proto je dobré, Zze existuji organizace jako je APLA, které si davaji za kol rozsifit

vS§eobecnou informovanost o autistické problematice.

Dle mého nazoru je také dulezité, aby se i nadale vénovalo velké usili vyzkumu
Aspergerova syndromu. PrestoZe jiZz existuji studie S moznymi pii¢inami vzniku, neni
doposud zndma Zadna oficidlni 1écba této poruchy. Velkd pozornost by se méla vé€novat

moznym u¢inkiim oxytocinu, ktery ma v experimentalnich pokusech dobré vysledky.
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