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Comportamentele caracteristice si provocarile persoanelor cu TSA au atras atentia oamenilor de stiinta si
clinicienilor de cel putin 500 de ani.

Termenul "autism" a fost folosit in diferite moduri pentru a descrie atat prezentarea clinica larga, céat si diagnosticul
specific, fiind considerat a fi un subgrup din categoria "tulburarilor de dezvoltare pervazive" (TDP).

TDP sunt, un grup de tulburari care a fost introdus in a. 1980 in Manualul de diagnostic si statistica a tulburarilor
mintale, editia a treia (DSM Ill), pentru a transmite ideea unui spectru mai larg de deficite de comunicare sociala. )I

Din cauza lipsei unei distinctii clare intre TDP si a dificultatilor de a le distinge in mod fiabil, sistemele actuale de
diagnosticare, Clasificarea mternatlonala a bolilor in revizuirea a 11-a (ICD-11) Si DSM-5 folosesc termenul
umbrela "TSA" pentru diferentierea indivizilor, folosind specificatori si modificatori clinici suplimentari.




TULBURARILE DE SPECTRU AUTIST (TSA)
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“*TSA reprezinta un grup de tulburari de neurodezvoltare comune, cu predilectie ereditara si eterogena,
caracterizate prin anomalii calitative ale interactiunii sociale reciproce si tipare specifice de
comunicare, la fel, prin totalitatea intereselor si activitatilor repetitive, stereotipe, restrictive, cu
caracteristici cognitive subiacente si care apare in mod obisnuit cu alte afectiuni. Aceste anomali
reprezinta o trasatura profunda a functionarii individului in toate situatiile.
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DATE EPIDEMIOLOGICE

TSA - una dintre cele mai severe afectiuni ale neurodezvoltarii, determina sarcini semnificative de
ingrijire si financiare pentru familie si societate. O prognoza recenta sugereaza ca costurile totale atribuite

TSA vor creste la peste 450 miliarde USD pana in 2025 in SUA.
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. . . C . 4 . n )
Studiile recente sugereaza ca TSA afecteaza aproximativ unu la suta dintre europeni, reprezentand

peste cinci milioane de persoane in UE. La finele anului 2019 in RM s-au inregistrat 663 de copii cu TSA,
numarul a crescut de 6 ori comparativ cu a. 2012. )

Ultimile date statistice si stiinfifice internationale confirma o crestere substantiala (de 10-15 ori) in
ultimele decenii a prevalentei autismului, de la 4-5: 10 000, in anii 1960, la 40:10 000 recent, pentru copiii

din primii 3 ani de viata.

\_ J
https://kelpurekel.ac.uk/portal/files/122611358/10rd et al 2020 NRDP Nealry final version Autism_spectrum disorder.pdf




The Prevalence of Autism Spectrum Disorders in
D AT E E PI D E M I O L O G I C E Adult Psychiatric Inpatients: A Systematic Review
Samuel Tromans ' 2, Verity Chester 3 ¥, Reza Kiani ' 2, Regi Alexander ' %, Terry Brugha ' 2

Free PMC article

Unii autori demonstreaza ca prevalenta TSA este de 1%, iar in unele tari ajunge si la 2%. Astfel,
TSA a devenit cea mai prevalenta forma a dereglarilor de dezvoltare.

TSA apare mai frecvent la barbati decét la femei, variind de la 2,1 1a 5,1 (1 : 6) pentru barbati.
Desi numarul baietilor afectati este mai mare, severitatea tulburarii pare sa fie mai mare la
fete.

Tulburarea apare in aceeasi masura in familii apartinand tuturor raselor, etniilor si grupurilor
socio-economice, desi datele din culturile indigene si aborigene sunt foarte limitate.

Tromans, §., Chester, V., Kiani, R., Alexander, R. & Brugha, T. The Prevalence of Autism Spectrum Disorders in Adult Psychiatric Inpatients: A Systematic Review.

Clin. Pract. Epidemiol. Ment. Health, 177-187 (2018).




# Care sunt cauzele AUTISMULUI ?

in peste 70% de cazuri autismul este
asociat cu una sau mai multe stiari comorbide

Strong Association with ASD

Weak Association with ASD

Fragile X syndrome

Apert syndrome

Rett syndrome

Williams syndrome

smele eplepice  [w ALCOOL si FUMAT

Angelman syndrome

Noonan syndrome

TSA

De Lange syndrome

Down syndrome

= PRODUSE CHIMICE DE

Prader-Willi syndrome

Tumer syndrome

- Down, X- >

Smith-Lemli-Opitz syndrome

Neurofibromatosis

MEDIU [poluarea aerului,

Smith-Magenis syndrome

Myotonic dystrophy

O

Tuberous sclerosis

Duchenne dystrophy

metale grele]

), ete.

CHARGE syndrome

Moebius sequence

\

Sotos syndrome

Cohen syndrome

| )

PTEN associated disorders
(Cowden/Bannayan-Riley-Ruvalcaba
syndromes)

Oculo-auriculo-vertebral

spectrum

mtificate (ex.:sm

Hypomelanosis of Ito

Joubert syndrome

Lujan-Fryns syndrome

22911 deletion/ 22q13 deletion

Factorii de mediu (ex: expunerea [z toxine precum mercurul), factori corelati cu naile tehnologii

& informationale (expunerea la radiatie. cimpuri electromagnetice)

- - ————te vy -

< Varsta reproductiva avansata (atit cea maternal3, cit, in special, cea paternal3)
< Factori gestationali (factori nocivi in timpul sarcinii, expunere |a noxe, surplusul de vitamine. inclusiv, de acid folic, Valproatul de sodiu)



m Care sunt factorii de risc ai TSA?

|. Factori de mediu
Factori ereditari
Factori stresogeni
Factori gestationali

Factori necunoscuti
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Factori infectiosi



PATOGENEZA ESTE COMPROMISA CONFUZA SI INCERTA. TEORIILE DISPONIBILE
SE CONCENTREAZA ASUPRA PERTURBARII DEZVOLTARII UNITATII FUNCTIONALE A

CREIERULUI LA SCURT TIMP DUPA CONCEPERE.
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Mapping Early Brain Development in Autism

Arrested Possible Decline/
Ove rg rowth Growth Degeneration
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Imediat dupa nastere, creierul copiilor cu autism tinde s&
creasca mai repede decat in mod normal, urmat de o
crestere normald sau mai lentd in copildrie. Acest lucru se
petrece in mod special in ariile corticale care stau la baza
functiilor cognitive specializate (cortexul frontal si
temporal, cerebelul si amigdala), exces de sinapse -

rapamicina, care inhib3 proteina mT0OR, (Geschwind DH 2009).

Teoria sub-conectivitatii ipotizeaza ca autismul este marcat de o sub-functionare a
conexiunilor neurale de nivel si sincronizare inalta, impreund cu un exces de procese
cerebrale cu nivel scazut (Just MA, Cherkassky VL, Keller TA, et all, 2007).

Dovezi pentru aceasta teorie au fost gasite in studiile de neuroimagisticd functionala
facute pe indivizi autisti (Williams DL Galdstein B, Minshew NJ, 2008) si de un studiu electroencefalografic
care a sugerat ca adultii cu TSA au o supra-conectivitate locala in neocortex, dar o slaba

conectivitate functionala intre lobul frontal si restul creierului (s v, Webb SJ. Breenson J. Dawsan
B, 2007).

Din studiile bazate pe potentiale evocate sunt date considerabile care arata ca existd
diferente intre indivizii cu autism cu privire |a atentie, orientarea catre stimulii vizuali si

auditivi, detectia noului, procesarea faciald sau a limbajului, si retinerea de informatii; mai
multe studii au gasit o preferinta catre stimulii nesociali (este S, Nelson CA, 2009)

De exemplu, studii de magnetoencefalografie au gasit raspunsuri intarziate in procesarea
semnalelor auditive |a copii cu autism (Roberts TP, Schmidt BL Egeth M, et all, 2008).




DATE GENERALE

v' TSA este observat la varsta de 3 ani, desi simptomele
s-ar putea sa nu se manifeste pe deplin pana la varsta
scolara sau mai tarziu, iar unele cercetari sugereaza ca
simptomele pot aparea intre 6 si 18 luni

v' Copiii afectati mai grav pot diagnosticati la varste
mai mici decat cei cu forme usoare. Varsta medie — 3,9
ani la baieti si la 4,1 ani la fete

v Semnul distinctiv al TSA este afectarea interactiunii
sociale si a capacitatii de comunicare, insotite de
tipare restranse si repetitive de comportamente sau
interese
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ICD |1

06 Tulburari mentale,de comportament sau neurodezvoltare

Tulburari neurodezvoltare

6A00 Tulburari ale dezvoltarii intelectuale
6A01 Dezvoltarea tulburarilor de vorbire sau de limbaj

6A02 Tulburarea de spectru autist

6A02.0 Tulburarea de spectru autist fara tulburare de dezvoltare intelectuala si cu o afectare usoara sau fara a afecta limbajul functional

6A02.] Tulburare de spectru autist cu tulburare de dezvoltare intelectuala si cu afectare usoara sau deloc a limbajului functional
6A02.2 Tulburarea de spectru autist fara tulburare de dezvoltare intelectuala si cu un limbaj functional afectat

6A02.3 Tulburare de spectru autist cu tulburare de dezvoltare intelectuala si cu limbaj functional afectat

6A02.4 Tulburarea de spectru autist fara tulburare de dezvoltare intelectuala si cu absenta limbajului functional

6A02.Y Alte tulburari de spectru autist specificate
6A02.Z Tulburare de spectru autist nespecificata

6A03 Tulburare de invatare in dezvoltare
6A04 Tulburare de coordonare motorie de dezvoltare
6A05 Tulburare de hiperactivitate cu deficit de atentie

6A06 Tulburare de miscare stereotipata
8A05.0 Ticuri primare sau tulburari tic

6E60 Sindromul neurodezvoltarii secundare
6A0Y Alte tulburari neurodezvoltate specificate

6A07 Tulburari neurodezvoltate nesnecificate



CRITERII DE DIAGNOSTIC DSM-5: TSA (299.0)

Criteriile de baza

Deteriorari persistente in
comunicarea sociala si
interactiunea sociala prin prisma
multiplelor contexte - care sa se
regaseasca in toate cele 3 arii

watld S -\
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Comportament, interese si/ori
activitati restranse, repetitive
(stereotipe) — manifestate in cel
putin 2 dintre cele 4 arii

Best Practice Protocol for
Early Screening of Young Children

Caracteristicile

|. Carente in reciprocitatea socio-emotionald, care variaza de la abordare sociald anormal si esec in
sustinerea unui dialog; la un nivel redus de imp&rtasire a intereselor, emotiilor sau afectelor; pand la esecul de a initia sau
raspunde la interactiuni sociale.

2. Carente in comportamentele de comunicare nonverbale utilizate in interactiunile sociale,

care variaza de la comunicarea verbald si nonverbald slab integrata; la anomalii de contact vizual si de limbaj corporal sau
carente de intelegere si folosire a gesturilor; pana |a o totald absentd a expresiei faciale si a comunicarii nonverbale.

3. Carente in dezvoltarea, mentinerea si intelegerea relatiilor, care variaza de la dificultsti in ajustare a
comportamentului pentru a corespunde diferitelor contexte sociale; la dificult&ti in impartasirea jocului imaginativ sau de a-si face
prieteni; pand la absenta de interes fata de colegi.

Severitatea este determinatd de gradul de afectare a comunicarii sociale si de modelele restrictive,
repetitive de comportament
|.  Vorbire, miscare motorie si utilizare de obiecte in mod stereotip (repetitiv).

2. MAtasament excesiv la rutind, comportamente si vorbire ritualizate sau rezistentd excesiva la
schimbare.

3. Interese restranse, fixate care sunt anormale fie ca intensitate, fie ca focalizare.

Hipo- sau hiperreactivitate la stimuli senzoriali sau interes neobisnuit pentru caracterul senzorial al
mediului.

Simptomele trebuie s3 fie prezente in perioada de dezvoltare timpurie (dar pot deveni complet manifeste doar atunci cand solicitarile sociale depasesc capacitatile
mintale, iar mai tarziu pot fi mascate prin strategii invatate).

for Autism Spectrum Disorders (ASDs)
by Pediatric Primary Care Providers



Now York State Department of Hoalth

Bureau of Early Intervention

Best Practice Protocol for

N IVE LE D E G RAVI TAT E P E NT RU Early Screening of Young Children

TS A for Autism Spectrum Disorders (ASDs)
by Pediatric Primary Care Providers

DSM-V specifica ca pentru criteriile A si B trebuie sa fie
apreciata severitatea:

semne §
de alarma

. Copilul nu ra'spundc cand il strigl pe nume.

o Nivelul |: Necesitaa sustinere

o Nivelul 2: Necesita sustinere substantiala

2. Nu-ti aratd cu degcru/ Ce vrea, ce a vazut,

o Nivelul 3: Necesita sustinere foarte substantiala alasinps
3. Nu arata obiectele uzuale.
Suplimentar sa speciﬁca daca este aSOCiata: t. Nu se joacd “normal” cu jucdriile.

5. Nuisi ardta parintii la cerere sau alte

» Afectarea intelectuala persoane apropiate.

6. Nu se uitd unde-i ardti, nu urmeaza indicatii.

« Afectarea de limbaj

7. Nu vorbeste. Sau nu comunica.

 Afectiune medicala sau genetica cunoscuta sau un factor de mediu ¢. Nu imitd la cerere sau spontan copii sau aduri

1. Are miscari repetitive executate indelung.

* Tulburari de neurodezvoltare, mentala sau de comportament

10. Preferd obiectele in locul Jucarillor, iar Jucariile
le aliniaza, e baga in qurd, le invarfe sau le

e Catatonia Pastosimdt




POLL

= Care sunt simptomele de baza ale autismului?

2
3.
4

Carente in reciprocitatea socio-emotionala
Carente in comportamentele de comunicare nonverbale utilizate in interactiunile sociale
Carente in dezvoltarea, mentinerea si intelegerea relatiilor

Miscari motorii stereotipice sau repetitive, folosirea vorbirii sau a obiectelor (ex.: echolalia, lovirea mainilor, mersul cu
piciorul, invartirea)

Inflexibilitate in jurul rutinelor (ex.: supararea extrem de mare la schimbare, dificultatea de a trece la activitati noi,
insistenta de a manca acelasi aliment sau a calatori pe acelasi traseu)

Interese foarte restrictive si fixate, care au intensitate anormala (ex.: atasament puternic sau preocupare excesiva pentru
obiecte neobisnuite, interese extrem de limitate sau de perseverente)

Hiper- sau hiporeactivitate la stimuli senzoriali

Convulsii



EXPLORING AUTISM

PATIENTS PHENOTYFING
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Un diagnostic de TSA este atins dupa obtinerea unui istoric de dezvoltare detaliat,
si observarea individului care interactioneaza cu parintii sau cu alti indivizi.

- = Interactiunea precoce:

o Ajutd copilul s progreseze in dezvoltarea sa

o Reduce comportamentele anormale si imbundtateste rezultatele functionale ale copilului

/Y

o Ajuta famililor s& invete strategii eficiente pentru promovarea dezvoltarii copiilor lor si| (]
gestionarea comportamentelor anormale.

SNV

Terapiile farmacologice pot fi utilizate pentru a trata unele dintre simptomele
asociate TSA, cum ar fi iritabilitatea si comorbiditatile, cum ar fi anxietatea si

epilepsia

Oamenii de stiinta au demonstrat ca perioada maxima de dezvoltare a creierului uman se afla intre 0 si 3 ani, fapt ce
sugereaza ca perioada in care trebuie sa se inceapa tratamentul trebuie sa se regaseasca in acest interval.



ABILITATILE DE DEZVOLTARE NORMALE SI AUTISMUL

Abilitatile de dezvoltare Varsta tipica de achizitie la copii cu autism

Zimbetul social

Raspunsul la nume

Atentia conjugata

Comunicarea gestuala

Ginguritul

Apare la virsta de |-3 luni

De la 8-10 luni, copiii raspund la nume cind sunt chemati

La 8-10 luni urmareste privirea altei persoane, la 10-12
luni urmareste directia indexului cind se indica ceva

Copiii indica cu degetul obiectul dorit la 12-14 luni. Mai
tirziu, la 15-16 luni, apar gesturile prot- odeclarative, cind
copilul directioneaza atentia parintelui spre un obiect.
De regula, ginguritul bi- labial (bababa, mama- ma) apare
la 6-7 luni, la 8-10 luni apare ginguritul alternativ, cu
angaja- rea verbala a adultului. La 10-12 luni apar pri-
mele cuvinte, jargoane.

Nota

Unii copii cu autism zimbesc, dar istoriile parintiilor arata ca
este dificil de a obtine un astfel de comportament (de ex.,
zimbetul este obtinut prin contact fizic sau o rutina
anticipativa, fiind diferit de un zimbet social adevarat).

Copiii cu autism nu raspund sau raspund mai greu la
nume, necesitind multiple atentionari sau atingeri fizice.
Ingrijorarile vizavi de probleme de auz sunt deseori primele
semnale de alarma pentru parinti ca ceva nu este bine.
Lipsa atentiei conjugate: uneori poate arunca o privire
scurta in directia respectiva, dar nu se intoarce catre
persoana care a initiat actiunea.

Nu foloseste indexul; dirijeaza prin ”mina — peste - mina”,
uneori intinde mina spre obiect, fara a folosi atentia
conjugata.

Ginguritul apare tirziu, catre |2 luni. La fel, apar sunete
izolate, non-comunicative, repetitive, nefunctionale.



PASII OBLIGATORII IN

DIAGNOSTICULTSA

Screeningul la autism
Istoricul familial, prenatal si medical
Evaluare/analiza parametrilor de crestere si dezvoltare

Examinare la prezenta dismorfismelor congenitale,
anomaliilor majore si minore de dezvoltare

O

Examinare neurologica, dermatologica

O

Evaluarea si diagnosticarea in baza manifestarilor
clinice: Criteriile de diagnostic (DSM-V)
Teste de diagnostic specializate

Consultul specialistilor

=)
=)
< Investigatii paraclinice (audiograma, acuitatea vizuala)
< Diagnosticul diferential

=)

Supravegherea: elaborarea planului de abilitare,
monitorizarea masurilor de abilitare, reevaluarea,
ajustarea planului de abilitare.

SCREENING

== "Standardul de aur"

ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised) - esta un mogel

ADI-R Autism Diagnostic Interview-Ret
Wi Rt D FR5. A0 L Coateu MBRS. Cattin
de interviu pentru périnti, care rewneste informatii referitoare |z capacitatea de

a relationa, comunicd si condutele stereotipe ale copiului cu TSA |

ADOS (Autism Diagnostic Observation Schedule) - aceasta REYE P
evaluare semistructuratd poate fi utilizatd pentru evaluarea aproape oricarei ﬂ

persqanesuspgctedeauysm-devla copiimici la aduftl, de la copii cu tulburéiri de |RESSSSSES sy It
vorbire la aduff cufuentd verbald. 1y 'is ©| | Neurodevelopmental Screener
CARS (Childhood Autism Rating Seale) - perr cagi > 2 ri [ 11 0f ©

Permite observarea gradului in care comportamentul copilului cu TSA diferd de [ 33‘ - ==

dezvoltarea normala, facand dferenta intre auismul sever, moderat sauusor. S .

BINS (Bayley Infant Neurodevelopmental Screen) r A
SCQ (Social Communication Questionnaire) - instrumentul
poate fi folosit ca dispozitiv de screening al copiilor pentru a-iselecta pe ceicare Que:
au nevoie de o evaluare cinicd mai aprotundatd pentry eventualtatea TSA k




PACIENT CU VARSTA DE 3 ANI $1 4 LUNIL ESTEADUS DE

PARINTI PENTRU CA:

= "NU vorbeste ca un copil de varsta lui"

= "uneori repeta cuvintele pe care le spun cei din jur"

= "NU intoarce capul cand il striga cineva pe nume, parca nu-i aude"

= "uneori se loveste singur atunci cand este nervos"

= " NU cauta copii, parca nu-i vede"

= "se joaca cu masinutele dar mai mult le invarte rotile si le aranjeaza in linie"

= "poate sa stea toata ziua la TV - stie toate reclamele si melodiile”

= "se joaca cu apa la robinet — daca incearca sa-l ee de acolo incepe sa se agite si nu se mai linisteste”
= "stie drumul spre parc si spre magazin., iar cand este dus pe alt drum se agitata"

= copilul devine agitat la intrarea in cabinet, nu se poate stabili contactul psihic sau vizual, este indiferent la
intrarea/iesirea mamei din incapere, prezinta stereotipii motorii, trecute cu vederea de familie si ecolalie imediata si
intarziata

= Examenul clinic este normal, EEG fara modificari

= Se considera diagnosticul — Autism infantil



TRATAMENTUL

= Principalul obiectiv al tratamentului este imbunatatirea capacitatii
generale a copilului de a functiona si a atinge potentialul sau maxim prin:

Obiective: » Apaliza aplicatd a comportamentului - tehnici
_ utilizate ~ pentru  incurajarea  si aplicarea

. minimalizarea simptomelor de baza ale comportamentului  pozitiv - printr-un - sistem  de
autismului FECOMPENSE

2. facilitarea dezvoltarii si invatarii = Terapia cognitivd comportamentald - este utilizat3
pentru a recunoaste emotiile si gandurile, s& invete
despre  conexiunile  dintre  sentimentele i
4. reducerea comportamentelor comportamentele lor

maladaptative

3. promovarea socializarii

= Pregatirea competentelor sociale - este o modalitate
5. educarea si suportul familiei excelentd pentru a dezvolta abilit3ti sociale.

= Terapia ocupationald se concentreazd pe invatarea
copiilor abilitatilor fundamentale necesare in viata de zi
CU Zi




o S——
Recuperarea autistilor este un proces interdisciplinar
foarte complex si se bazeazd pe invatarea unor

comportamente variate, prin metode diverse in cadrul
unui curiculum comprehensiv, individualizat.




