Diagnosticul precoce in Autism,
semne timpurii i
noi abordari terapeutice

dr. MIHAELA GHERASIM
medic primar Psihiatrie pediatrica
medic primar Psihiatrie



Motivatie

1 Accesul precoce la servicii aduce beneficii

importante pacientilor cu TSA:
- 1Q mai mare
- o calitate mai buna a vietii pentru copil si familia sa,
- poate reduce enorm stresul familiei.
d Date epidemiologice:
- 1n SUA prevalenta a crescut de la 1,0% in 2016 la 2,3% in 2021 (1 din 44 copii);
- prevalenta la nivel mondial a fost estimata la cel putin 1%
3 Costurile pe viata cauzate de TSA le depasesc pe cele din cancer si alte boli.!
O Aprox. 70% au si alte afectiuni, ceea ce poate face dificila diagnosticarea lor (50% au si
retard mental).

Screeningul constant al sugarilor si copiilor mici pentru simptome si semne de TSA este
crucial, pentru ca parintii sa fie redirectionati spre evaluari ulterioare si interventii
terapeutice cat mai precoce.
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Simptome - limbaj expresiv - [imbaj receptiv
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Simptome - interactiunea social

1 spatiul personal

d interes redus sau absent pentru altii sau se apropie
inadecvat

1 imitare redusa sau absenta a actiunilor celorlalti
1 initiere redusa sau absenta a jocului social, se joaca singur

1 placere redusa sau absenta in situatii in care multi copii o
au (de exemplu la petreceri de copii)

1 nu impartasesc bucuria



Simptome - comunicarea sociala

3 gesturi si a expresii faciale
1 gesturi / expresii faciale / orientarea corpului

d contactul vizual 1n contexte sociale

1 atentie conjugata redusa sau absenta, ce se observa prin:
- evitarea contactului vizual
- nuurmareste directia indexului celuilalt (eventual se uita la mana)

- nu indica cu degetul obiectele de care este interesat



Simptome - interese Si comportamente

1 miscari repetitive (stereotipii)

 interese neobisnuite sau
fixatii

d insistenta excesiva de a-si
urmari rutinele

1 reactivitate emotionala
extrema la situatii noi

- joc i imaginatie

imaginatie redusa sau
absenta

varietate redusa sau
absenta jocului simbolic

joc repetitiv sau stereotip



Simptome - senzorialitate

L

supra- sau subreactie la stimuli senzoriali (de ex. texturi, sunete,
mirosuri)

reactie excesiva la gustul, mirosul, textura sau cum arata o anumita
mancare, cu selectivitate alimentara

stereotipii vocale, senzoriale

|

absenta raspunsurilor tipice la durere sau ranire f{izicajge



Examenul somatic

2 miscari motorii anormale;

1 stereotipii orofaciale, ale extremitatilor, capului sau trunchiului ——

1 anomalii dermatologice (ex. cute palmare aberante, pete de
neurofibromatoza sau scleroza tuberoasa)

1 o circumferinta anormala a capului (ex. prea mica la nastere, prea mare
Intre 6luni - 2ani, dar normala in adolescenta)

1 comportamente de autolezare

3 semne de abuz fizic provenite din partea altor copii sau adulti



Simptome asociate

1 simptome gastrointestinale - teoria axei intestin-creier (intestinul si
creierul comunica si se influenteaza reciproc)

J aprox. 30% au pica de intensitate moderat - severa

1 aprox. 30% au hipotonie musculara moderata pana la severa

2 unii au prag ridicat la durere, altii au prag mai scazut



e
Afectiuni asociate NN
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1 Crize epileptice

d Probleme senzoriale: raspunsuri atipice la sunete, lumini, atingere, gusturi,
mirosuri

[ Tulburari de somn
[ Tulburari de vedere sau de auz

Il Orice copil cu un deficit senzorial si intarziere in dezvoltare trebuie
examinat pentru simptomele din spectrul TSA



Semne precoce

1 HRANIREA

accepta solidele mai tarziu; la 15 luni sunt mai greu de hranit si mai selectivi

copiii cu Autism infantil au cea mai putin variata dieta; la 24luni mananca o
dieta diferita de restul familiei

la 54 luni 8% din copiii cu TSA au restrictii alimentare din cauza unei alergii
rata crescuta a pica intre 8 - 54 luni

mananca mai putine salate, legume, vegetale, fructe proaspete, dulciuri si
sucuri carbogazoase

I! Cand parintii se plang de probleme de hranire la sugarii sau copiii
lor mici, clinicianul ar trebui sa ia in considerare posibilitatea unui
diagnostic de TSA 2



Semne precoce

1 VOCALIZAREA - COMUNICAREA

- lipseste ganguritul, lalalizarea

- nedezvoltarea sau regresia limbajului verbal (1-2 ani)

- noile tehnologii au permis analiza dezvoltarii limbajului; modul in care
copilul cu varsta intre 16 - 48 luni pronunta silabele este factorul
determinant in diferentierea intre copiii cu autism, cei cu Intarziere in
dezvoltare si cei cu dezvoltare normala (ex. experienta personalal)?

- capacitati expresive sarace

- nu folosesc gesturile si mimica In comunicare



Semne precoce

1 REACTIVITATEA SENZORIALA
- indiferenta la sunete, nu focalizeaza privirea (0-6 luni)
- fascinatie intensa pentru anumite miscari, sunete, lumini (dupa 1 an)

- anomalii de perceptie (auditive, vizuale, tactile) - sunt interesati de calitatile
senzoriale ale obiectelor, pe care le miros, ling, pipiie

- unii sunt dureros de sensibili la anumite frecvente de sunete, texturi,
gusturi, mirosuri (ex. unii tipa cand li se taie parul sau unghule)

- pot parea insensibili la frig sau caldura, durere, chiar 1si pot provoca
autoleziuni?



Semne precoce

1 SOCIAL

- absenta interesului pentru persoane, a contactului vizual
ntre 6-12 luni

SN,
- nuinteleg sentimentele si intentiile celorlalti N, b ;\
- probleme de atasament: nu deosebeste parintii de alti 4

adulti, nu se bucura cand parintii revin dupa o absenta, unii
nu vor sa fie luati in brate

- le este mai greu sa initieze interactiunea sociala decat sa
raspunda social atunci cand sunt solicitati*
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Semne precoce

1 COMPORTAMENTE JOC sarac, stereotip (dupa 1an),

“care nu este functional (aliniaza,

.

- copil prea calm sau prea agitat pocneste, miroase, linge
(0-6 luni) jucariile)

- hipotonie, hipoactivitate (0-6 - la 2 ani lipseste jocul pretins
luni) »de-a" ’

- atitudini bizare, activitati
solitare (ex. se uita mult la
degete, se balanseaza, freaca - se pot atasa excesiv de un obiect
obiecte Intre 6-12 luni) neobisnuit

- lipseste imitatia spontana

- anomalii de postura - tulburari de somn?



Examene paraclinice

1 nu exista analize sanguine de rutina recomandate; nu exista markeri
biologici

1 EEG, polisomnografia - ar putea fi utile pentru excluderea crizelor
comitiale, a tulburarilor de somn

dJ nu se recomanda examinari neuroimagistice de rutina, chiar daca prezinta
megaencefalie (nu dau rezultate concludente)

1 examen genetic - cand se suspicioneaza prezenta unui sdr. genetic



Populatia tinta pentru screening

H

fratii copiilor deja diagnosticati
cu TSA

mama cu varsta gestationala mai
mica de 35 saptamani

tratament al mamei 1In sarcina
cu valproat

parinte cu psihoza schizofrenia-
like sau tulburare afectiva

1 copili cu:

dh
defecte congenitale, malformatii
sau disfunctii ale SNC

retard mental

ADHD (din 2017)

sdr. cromozomiale (de ex. sdr.
Down)

sdr. genetice (frecvent sdr. X fragil)
Distrofie musculara
Neurofibromatoza

Scleroza tuberoasas®



Scale de screening
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Autism Screening Checklist

CHAT - ChecKlist for Autism in Toddlers (23 intrebari)
ASQ - Ages and Stages Questionnaire (de la 2luni - 60 luni)

ASRS - Autism Spectrum Rating Scales

CARS - Childhood Autism Rating Scale

ADOS - Autism Diagnostic Observation Schedule

ADI-R - The Autism Diagnostic Interview - revised

STAT - the Screening Tool for Autism in Toddlers (pt copii 2-3 ani, se admistreaza in
20 minute)

ASSQ - Autism Spectrum Screening Questionnaire (pentru 6 - 17 ani)

!! Un scor pozitiv nu semnifica automat diagnosticul de autism, asa cum un scor negativ
nu il infirma



Terapii nonfarmacologice

Exista multe terapii care pretind ca vindeca autismul, dar fara un fundament
stiintific. O parte dintre ele, insa, pot ameliora partial simptomele cheie,
simptome comportamentale sau alte probleme asociate cu autismul

a1 interventii psihosociale: specifice pentru simptomele sociale si de
comunicare, bazate pe joc, aplicate prin intermediul parintilor sau
terapeutilor

1 interventii psihosociale pentru corectarea comportamentelor disfunctionale
1 terapii comportamentale:
- 1n special cele bazate pe analiza comportamentala aplicata (ABA)

- IMPLICAREA PARINTILOR®



Terapii nonfarmacologice

4 adaptari ale mediului: comunicare asistata prin
imagini, calculator; adaptarea spatiului, inclusiv
senzorial

1 training de integrare senzoriala (!! nu folositi
integrarea auditiva pentru problemele de limbaj din
autism)

L

terapie de antrenare a abilitatilor sociale, inclusiv
comunicare sociala

terapia afectiunilor comorbide
logopedie

kinetoterapie

I I IO

diete de excludere - !! dietele restrictive pot duce la
deficiente nutritionale cu consecinte grave



Terapii nonfarmacologice - Neurofeedback

1 tratament adjuvant in mai multe afectiuni psihiatrice

1 este o neuroreglare a frecventelor undelor cerebrale prin conditionarea
operanta bioelectrica

1 poate aduce imbunatatiri privind reglarea excitatiei, atentiei, vigilentei si
emotiilor.?

I! Nu folositi neurofeedbackul pentru tulburarile de vorbire din autism?®

I! Nu recomandati in nici o situatie la copiii cu autism: chelarea sau terapia
cu oxigen hiperbaric?



Tratamente farmacologice

1 Nu exista vreun medicament de tratare a simptomelor-cheie din TSA.

1 Se folosesc pentru problemele asociate de comportament (risperidona,
aripiprazol, anticonvulsivante) sau afective (fluvoxamina, fluoxetina).

1 La copii tratamentele pot avea si riscuri specifice si beneficii. Cum creierul
lor este In dezvoltare, este o Oportunltate de a produce schimbari
semnificative; dar din acelasi motiv, este o perioada riscanta de a
experimenta cu diversi compusi.

I! Multe familii disperate au vazut ca tratamentele conventionale sunt ineficiente
sau producatoare de efecte secundare nedorite. Daca nu primesc recomandari
de la noi, 1si cauta raspunsuri pe internet si ajung sa foloseasca produse
ineficiente sau chiar periculoase de pe piata nereglementata.



Cannabis - CBD (cannabidiol)

1 nu produce efecte ce altereaza starea mentala

are o afinitate scazuta pentru receptorii CB1/CB2 ca antagonist si este agonist
pentru receptorii serotoninergici sHT1A, dar influenteaza si alti receptori din
corp si este agonist partial al receptorului domaninergic

L

influenteaza sistemul glutamate-GABA, care este alterat in autism
este folosit in tratamentul pentru autism in 14 state din SUA din 2019

adesea se gaseste in produse amestecat cu THC

I A N

in USA are aprobare pentru crizele epileptice asociate cu sdr. Lennox-Gastaut,
sdr. Dravet si Scleroza tuberoasa;

aprox. 25% din copiii cu Epilepsie rezistenta la tratament au si TSA

O efecte secundare (pe termen lung): scaderea functionarii neuropsihologice, la
adolescenti creste riscul de psihoza, dependent de doza



Cannabis - GBD (cannabidiol)

3 1n studii privind efectele folosirii CBD/THC (in rate 20:1) la copiii cu autism s-
au gasit efecte favorabile asupra comportamentului, anxietatii si comunicarii,
dar si efecte secundare: studiile dublu-orb au aratat rezultate mixte, insa

3 Academia Americana de Psihiatrie a Copilului si Adolescentului descurajeaza
folosirea cannabisului si cannabinoizilor la copiii cu autism

1 exista dovezi anecdotice privind efectele pozitive ale caanabisului in autism:
dar este o lipsa de trialuri clinice bine alcatuite, cu loturi adecvate ca numar
pentru a studia eficacitatea si siguranta

1 astazi ne lipsesc recomandarile bazate pe dovezi pentru folosirea CBD si
cannabisului la copiii cu autism, lipsesc ghidurile privind siguranta generala si
eficacitatea, privind dozajul, rata necesara de CBD:THC, simptomele la care
raspunde, durata tratamentului’



Recomandari din ghidul NIGE
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Luati in considerare diagnosticul de autism daca sunt ingrijorari privind
dezvoltarea sau comportamentul copilului

Luati intotdeauna in serios ingrijorarile parintilor, chiar daca nu sunt sustinute
si de apropiati

La fete autismul este subdiagnosticat

Simptomele de autism nu sunt mereu recunoscute de parinti sau ingrijitori sau
chiar de alti profesionisti

La copiii mai mari, acestia pot sa-si dezvolte in timp mecanisme de adaptare
care sa mascheze simptomele

Tineti cont de contextul cultural (atentie la familiile care s-au stabilit in
strainatate)

Autismul poate "scapa” la copiii cu retard mental (mai ales fete!!)

Autismul poate "scapa” la copiii cu limbaj verbal prezent



Nu excludeti diagnosticul de autism cand exista:

L O o O o

un bun contact vizual, zambet social

exprimarea afectiunii fata de membrii familiei sau persoane apropiate
jocul ”de-a” sau joc simbolic
dezvoltarea la timp a limbajului

ameliorare semnificativa dupa intreruperea accesului la gadget-uri sau dupa
oferirea unui mediu de Invatare structurat

o evaluare anterioara care a concluzionat cu absenta autismului, daca aveti
noi informatii®



Comunicarea cu parinti
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Daca parintii nu s-au gandit la autism -

reactii posibile: mult stres, negare sau respingere v P T
Faceti-va timp sa discutati despre ingrijorarile lor, despre ce actiuni sa

Intreprinda in continuare si catre ce specialisti sa se indrepte
Informati-va despre noile metode de interventie in TSA
Discutati despre metodele alternative intr-o maniera non-critica.

Discutati despre informatiile pe care le-au citit, astfel incat sa puteti sa-i ajutati
sa le inteleaga, despre posibilitatile din piata, riscuri si beneficii si implicatiile
legale

Notati in fisa medicala discutia cu apartinatorii si recomandarile, precum si
preferintele parintilor, pentru a evita orice raspunderi legale ulterioare



o Autismul este o tulburare pe viata, cu un impact major asupra
copilului si familiei sale.

C I am
Onc uz " Diagnosticarea duce la o varietate de emolii: soc, ingrijorare, iar la
unii usurare cd si altii sunt de acord cu ceea ce ei deja au vazut.

e Diagnosticul si evaluarile necesare pot oferi intelegerea pentru
“de ce copilul este diferit” si pot deschide cai catre serviciile de
inlerventie si suport necesare, dar si catre contactul cu alte
familii aflate in situatii similare.

Toate acestea pot creste foarte mult calitatea vietii copilului si
familiei sale.

o Desi simptomele din autism apar de obicei in mica copilarie, ele
- nu sunt mereu evidente la aceasta varsta.

w4 ¢ Cu cat cadrele medicale vor fi mai informate si mai pregatite sa
“we W recunoasca semnele precoce din autism, cu atat le pot oferi acestor
copii sansa la o recuperare mai precoce, si deci mai bund.
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