“Diagnosticiranje otroka z avtizmom je
lahko za zdravnike precej zastrasujoce.
Brosuro, ki je pred vami, smo pripravili z
zeljo, da bi doprinesli k ¢im hitrejsi
detekciji otrok z avtizmom, saj bi tako
otrokom in druzinam omogo¢ili hitrej$o in
ustreznej$o zgodnjo pomoc in podporo, s
cemer lahko ublazimo razvoj motnje in
pridruzenih tezav. V brosuri so znaki
avtizma prikazani z domiselnimi
ilustracijami in enostavnimi razlagami, zato
je brosura odli¢no orodje za zdravnike in
ostale strokovne delavce, ki se spopadajo s
tem izzivom. Hvala HANS (Help Autism
Now Society) zdruzenju in organizaciji
Autism Canada za oblikovanje zelo
uporabnega vira informacij, ki s svojo
preprostostjo lahko zelo dobro sluzi vsem
vpletenim v zgodnjo detekcijo avtizma”

Dr. Wendy Edwards, pediatrinja,
Chatham, ON, Kanada

“Priro¢nik se mi zdi resni¢no odli¢en in
vizualno kreativen vir informacij za
zdravnike, pedagoge in vse ostale, ki delajo
z otroki.”
Dr. Suzanne Lewis, profesorica, A s } TIZM A —
Univerza Britanske Kolumbije
° \"4 °
prirocnik za strokovne
° W4

“Z velikodu$no pomo¢jo in neutrudnim delavce ln Star Se

delom HANS zdruzenja, je nasi organizaciji
uspelo dostaviti ta pomemben vir

informacij severno od meje. Ta priro¢nik je
OBVEZNO GRADIVO za vsakega
strokovnjaka, ki dela z otroki.”

Help
Laurie Mawlam, izvr$na direktorica Autism SLOVENSKA
organizacije Autism Canada Now IZDA]A
Society 2019

www.helpautismnow.com







Spremna beseda

»Zgodnji znaki avtizma - priro¢nik za strokovne delavce in stare« je bil zasnovan za
podporo zdravnikom na primarni ravni skrbi za otroke ter vsem ostalim, ki se pri
svojem delu srecujejo z otroki. Ob odsotnosti bioloskih pokazateljev, se znake avtizma
ugotavlja z opazovanjem otrokovega vedenja ter s podrobnim opisom otrokovega
dotedanjega razvoja.

Priro¢nik je sestavila Linda Lee, izku$ena medicinska sestra in mati otroka z avtizmom,
s pomocjo mnogih strokovnjakov iz pedagoskega in medicinskega podrocja. Pod
mentorstvom doc. dr. Vanje R. Kiswarday iz Univerze na Primorskem ga je leta 2019
prevedla in prilagodila za rabo v Sloveniji Suzana Odzi¢, $tudentka Inkluzivne
pedagogike na UP PEF in mati dvojc¢kov z avtizmom.

Ker $tevilo otrok diagnosticiranih z avtizmom v razvitih drzavah strmo narasca, je
izjemnega pomena intenzivna zgodnja obravnava, ki dokazano izboljsa razvoj otrok z
avtizmom. Da pa bi do zgodnje obravnave prislo e pravi cas, je klju¢no (pre)poznavanje
prvih znakov avtizma, tako s strani zdravstvenih in pedagoskih delavcev kot tudi s strani
starSev. Klju¢ do zgodnjega odkrivanja avtizma je tako v izobrazevanju tistih, ki skrbijo
za dobrobit otroka ter v njihovem povezovanju, obravnava otroka pa mora biti
individualizirana in mora temeljiti na sodelovanju strokovnjakov med seboj in z starsi.

Ker je u¢inek avtizma tako obsezen, hkrati pa je zaradi svojih spektralnih karakteristik
tezko prepoznaven, je priro¢nik preprosto in slikovito oblikovan, prav tako pa so v njem
zbrana priporodila za vse vas, ki Zelite otrokom z avtizmom in njihovim druzinam ¢im
bolj u¢inkovito pomagati na njihovi Zivljenjski poti.

Znake avtizma se preveckrat zamenjuje za neuspesne vzgojne tehnike, kar druzinam
otrok z avtizmom povzroca dodaten stres, posledica tega pa je manj spodbudno domace
okolje otroka z avtizmom, v mnogih primerih pride tudi do razpada druzine. Da bi se v
¢im vedji meri temu izognili, je zelo pomembno zgodaj zaleti, torej zgodaj prepoznati in
obravnavati.

Ker so druzinski zdravniki in pediatri poleg star§ev prvi, ki spremljajo otrokov razvoj, je
bistveno, da dobro poznajo simptome povezane z avtizmom. V priro¢niku pred vami so
informacije predstavljene na enostaven in vizualno domiseln na¢in - vse z namenom
preproste rabe pri vasem vsakodnevnem delu z otroki.

Pomagajmo tam, kjer lahko.
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Presejalni testi za zgodnje odkrivanje motenj avtisticnega

spektra
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Raziskave so pokazale, da se motnje avtisticnega spektra (MAS) lahko zazna ze pri
starosti osemnajstih mesecev, v¢asih tudi prej. Do drugega leta starosti se diagnoza s
strani izku$enega specializiranega strokovnjaka smatra kot zelo zanesljiva. Navkljub
temu veliko otrok ne dobi diagnoze dokler niso dosti starejsi, obi¢ajno $ele po vstopu
v osnovno $olo. Ta zamik navadno pomeni, da otrok z MAS v tem ¢asu ne dobiva
nujno potrebne podpore, pomodi, pa tudi razumevanje okolja ne.

Prej kot so MAS zaznane in diagnosticirane, hitreje se lahko potrebne obravnave

pri¢nejo. Presejalni testi so orodje za pomo¢ pri zgodnji detekciji in identifikaciji
otrok z razvojnimi zaostanki. Presejalni testi se ne uporabljajo kot dokon¢ni dokaz o
razvojnih zaostankih in njihova posledica ni diagnoza - pozitiven presejalni test
pomeni zgolj indikacijo osebnemu zdravniku za napotitev k nadaljnjemu specialistu.

Vrste presejalnih testov

Obstaja veliko razli¢nih razvojnih presejalnih testov. Drustvo »Autism Canada« ponuja $tiri
spletne teste, ki se razlikujejo glede na starost osebe — malcki, otroci, najstniki in odrasle osebe. Na
voljo so na njihovi spletni strani: https://autismcanada.org/about-autism/diagnosis/screening-
tools/.

Presejalne teste lahko opravijo strokovnjaki, ponudniki druzbenih storitev in v nekaterih primerih
tudi starsi. Primeri presejalnih testov:

® ASQ (Ages and Stages Questionnaires) — vprasalnik o razvoju glede na
razvojne mejnike po starosti;

® CSBS (Communication and Symbolic Behavior Scales) — lestvice
komunikacije in simbolnega vedenja;

® PEDS (Parent’s Evaluation of Development Status) — star§evska ocena
razvojnega statusa otroka;

e M-CHAT-R (Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised) —
revidirana modificirana ocenjevalna lestvica avtizma pri mal¢kih;

® PDDST II (Pervasive Developmental Disorder Screening Test-II) —
presejalni test za pervazivne razvojne motnje-II;

® STAT (Screening Tool for Autism in Toddlers and Young Children) -
presejalni test za avtizem pri mal¢kih in mlajsih otrocih;

® ADOS-G (The Autism Diagnostic Observation Schedule) - opazovalni
naért diagnosticiranja avtizma in

® CARS (The Childhood Autism Rating Scale) - ocenjevalna lestvica
avtizma pri otrocih.

Seznam ni popoln saj so na voljo tudi drugi testi.

V ta priro¢nik sta vklju¢ena CHAT letak in M-CHAT-R vpragalnik
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Starost 18 mesecev —
ali vas otrok...
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1. Vas pogleda in pokaZe s prstom,
kadar bi vam rad nekaj pokazal?

2. Pogleda, ko vi
s prstom pokazete
na nekaj?

pri igranju?

Ce je odgovor NE, gre lahko
za zgodnje znake avtizma.
Obvestite otrokovega
pediatra ¢im pre;j.

Glede na CHAT (Checklist for Autism in Toddlers)



M-CHAT-R - Revidirana modificirana ocenjevalna lestvica avtizma pri malckih

Stran 1 od 2 (izpolniti pri starosti 18 mesecev)

SEKCIJA A: IZPOLNIJO STARSI

Prosimo vas, da odgovorite na spodnja vprasanja o svojem otroku. Pri odgovarjanju imejte v mislih, kako se vas otrok navadno
vede. Ce ste dolo¢eno vedenje pri otroku sicer nekajkrat opazili, vendar ni obi¢ajno zanj, odgovorite z ne. Odgovarjate tako, da pri
vsakem vprasanju obkrozite da ali ne. Zahvaljujemo se vam za sodelovanje.

01. Ali otrok pogleda predmet na drugi strani sobe, kadar s prstom pokazete nanj (npr. igraco ali DA NE
Zival, ¢e pokaZzete nanjo)?
02. Al ste kdaj pomislili, da je otrok morda gluh? DA NE
03. Ali se otrok kdaj igra, da nekaj po¢ne (npr. da pije iz praznega kozarca, govori po DA NE
telefonu, hrani puncko ali plisasto igraco)?
04. Ali otrok rad pleza na predmete (npr. na pohistvo, igrala ali stopnice)? DA NE
05. Ali otrok kdaj na nenavaden nacin premika prste v bliZini svojih o¢i (npr. miga s prsti DA NE
pred o¢mi)?
06. Aliotrok s prstom pokaze na predmet, kadar kaj Zeli ali kadar vas prosi za pomo¢ DA NE
(npr. na prigrizek ali igraco, ki je sam ne doseze)?
07.  Ali vam otrok kdaj s prstom pokaze kaj zanimivega (npr. letalo na nebu ali velik tovornjak DA NE
na cesti)?
08. Ali otroka zanimajo drugi otroci (npr. ali jih opazuje, se jim nasmehne ali pribliza)? DA NE
09. Ali vam otrok kdaj prinese pokazat kaksen predmet samo zato, da bi vam ga pokazal, in ne, DA NE
ker bi potreboval vaso pomo¢ (npr. cvetlico, plisasto zival ali drugo igraco)?
10. Ali se otrok odzove, kadar ga pokli¢ete po imenu (npr. vas pogleda, kaj rece ali zaceblja, DA NE
preneha s tem, kar je pocel)?
11.  Ali se vam otrok nasmehne nazaj, kadar se mu nasmehnete? DA NE
12.  Ali se otrok vznemiri ob vsakodnevnih zvokih (npr. krici ali joka ob zvoku sesalca ali glasni DA NE
glasbi)?
13. Al otrok hodi? DA  NE
14.  Ali vas otrok pogleda v o¢i, kadar se pogovarjate ali igrate z njim ali ga oblacite? DA NE
15.  Ali vas otrok poskusa posnemati, kadar kaj naredite (npr. za vami pomaha papa, zaploska DA NE

ali se smes$no oglaga)?
16.  Ali otrok pogleda okoli sebe, da bi videl, kaj gledate, kadar obrnete glavo, da bi nekaj pogledali? DA NE

17.  Ali vas otrok kdaj poskusa pripraviti do tega, da bi ga pogledali (npr. vas gleda, da bi ga DA NE
pohvalili, ali vam rece »glej«, »poglej me«)?

18.  Ali vas otrok razume, kadar mu recete, naj nekaj naredi (npr. ali razume navodilo »daj DA NE
knjigo na stol« ali »prinesi mi odejico«, tudi ¢e ne pokazete s prstom na predmet)?

19. Ali vas otrok pogleda v obraz, kadar se zgodi kaj, Cesar Se ne pozna, da bi videl, kako se DA  NE
boste odzvali (npr. vas pogleda v obraz, kadar zasli$i nenavaden zvok ali vidi novo igraco)?

20. Aliima otrok rad gibalne dejavnosti (npr. guganje ali zibanje na kolenu)? DA NE

(Glej naslednjo stran za tockovanje) © 2009 Diana Robins, Deborah Fein in Marianne Barton;
Slovenski prevod: Andreja Mikuz, David Gosar in Jana Kodric, 2016



M-CHAT-R - Revidirana modificirana ocenjevalna lestvica avtizma pri malckih

Stran 2 od 2

ALGORITEM ZA TOCKOVANJE
Odgovor 'NE' pomeni tveganje za MAS:
Vsa vprasanja — razen vprasanj $t. 2, 5 in 12.

Odgovor 'DA' pomeni tveganje za MAS:
Vprasanja §t. 2, 5in 12.

Spodnji algoritem maksimira psihometri¢ne lastnosti ocenjevalne lestvice M-CHAT-R:

DOLOCITEV OCENE TVEGANJA

VISOKO TVEGANJE za avtizem Skupni dosezek 8 — 20
SREDNJE TVEGANJE za avtizem Skupni dosezek 3 — 7
NIZKO TVEGANJE za avtizem Skupni dosezek 0 — 2

PRIPOROCILA ZA UKREPANJE

VISOKO Otroka takoj napotite k razvojnemu specialistu na diagnosti¢no oceno
TVEGANJE  in oceno upravi¢enosti zgodnje obravnave.

SREDNJE izvedite razirjeni intervju (dosegljiv na spletni strani
TVEGANJE www.mchatscreen.com). Ce dosezek ostane 2 ali veg, je otrok v
skupini z visokim tveganjem - ukrepajte kot je opisano zgoraj. Ce

dosezek pade pod 2, je otrok v skupini z nizkim tveganjem. Testiranje
ponovite ob naslednjem preventivnem obisku.

NIZKO Ce je otrok mlajsi od 24 mesecev, testiranje ponovite po dopolnjenem
TVEGANJE  drugem letu. Ukrepanje ni potrebno, razen ¢e ob nadaljnjem
spremljanju razvoja zaznate tveganje za motnje avtisti¢nega spektra.

Help
Autism
Now
society

www.helpautismnow.com

© 2009 Diana Robins, Deborah Fein in Marianne Barton;
Slovenski prevod: Andreja Mikuz, David Gosar in Jana Kodric, 2016



http://www.mchatscreen.com

Podrocja zgodnjih znakov avtizma

Socializacija

Komunikacija
Z avtizmom povezana/ponavljajoca se vedenja
Motorika

Senzorna preobremenitev
Senzorika
Samoposkodovanje
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Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem

SOCIALNE TEZAVE

Ne kaze zanimanja za igro vrstnikov, deluje nezainteresirano ali odsotno.

Je lahko neobcutljiv,
nepozoren ali
nasilen do sorojencev.

Lahko sedi sam v
posteljici in kridi,
namesto, da bi
poklical mamo; ne
prosi za pomoc.

Ne opazi, ko star$
odide ali vstopi v
prostor.

Help
Autism
Now
Society

www.helpautismnow.com




Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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SOCIALNE TEZAVE

Ne kaze zanimanja za

interaktivne, skupinske
igre (»>KU-KU« in
podobno).

Lahko se upira
dotiku, objemu ali
poljubu starsa.

Ne iztegne rok, ko nekdo iztegne
roke proti njemu (da bi ga dvignil).

10



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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KOMUNIKACIJSKE TEZAVE

Otroci z avtizmom so pogosto videti, kot da se ne zavedajo svoje okolice in
lahko odklanjajo ocesni stik oziroma imajo teZave pri vzpostavljanju stika z
o¢mi, se izogibajo pogledu, gledajo drugam, ko govorimo z njimi. Rezultat
tega je, da lahko pri komunikaciji delujejo nezainteresirani. Ko kaj
potrebujejo, se ve¢inoma zatekajo k »ro¢nemu vodenju«. Otrok uporabi
roko star$a in jo poloZi na Zeljen predmet, pri ¢emer je star$ uporabljen
zgolj kot orodje za dosego cilja. Otroci brez avtizma svoje potrebe izrazijo
verbalno, povedo, kaj si Zelijo oziroma to pokazejo s prstom..

Videti je, kot da se ne
zaveda okolja, v katerem
se nahaja.

Se izogiba o¢esnemu stiku, pogledu.

Uporablja ro¢no vodenje.

11



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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Z AVTIZMOM POVEZANA/PONAVLJAJOCA SE VEDENJA

EELN e e

Mahanje z rokami.

Razvr§¢anje avtomobil¢kov po vrsti.

12



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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Z AVTIZMOM POVEZANA/PONAVLJAJOCA SE VEDENJA

Ne kaze zanimanja za igrace, zanimajo ga
vsakodnevni predmeti, npr.: grelec
prostora, pralni stroj...

Lovi prah v
sonéni svetlobi.

Se osredotoci zgolj na en del igrace, npr.:
na avtomobilcku vrti kolesa.

13



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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R

Z AVTIZMOM POVEZANA/PONAVLJAJOCA SE VEDENJA

Nihanje naprej in nazaj.

Obsesivno priziganje in
ugasanje ludi.

Lahko jé nenavadne predmete,

npr.: oblacila, vzmetnico, Premikanje ali
zavese. zv]) an]? pFStov
pred o¢mi.

g

o
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Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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Z AVTIZMOM POVEZANA/PONAVLJAJOCA SE VEDENJA

IS¢e nacine, kako
ustvariti globok
pritisk na telo.

I$¢e nadine, kako
moc¢no vplivati
na svoje telo.

15



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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TEZAVE Z MOTORIKO

Gibalni razvoj (motorika) se lahko pri otrocih z avtizmom razlikuje od podroéja do
podrogja. Lahko so izjemno motori¢no spretni na enem podrodju, hkrati pa s tezavo
obvladujejo drugo podrogje.

Slaba koordinacija.

Primanjkljaji na podrod¢ju fine motorike.

Moteno zaznavanje globine.

Hoja po prstih.

16



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem

TEZAVE Z MOTORIKO

Tudi otroci, ki imajo starosti primerne motori¢ne
sposobnosti lahko kazejo primanjkljaje pri dolocenih

aktivnostih, kot so voznja s triciklom, na poganjal¢ku ipd.

Nespretnost.

Izjemno ravnoteZje.

Slinjenje.

He“_’ Nezmoznost voziti
Autism tricikel,

Now poganjalcka.
society

www.helpautismnow.com




Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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SENZORNA PREOBREMENITEV

Otrok z avtizmom lahko s tezavo prenasa glasbo, hrup, vonjave, razli¢ne
teksture in novo okolje oziroma nove izku$nje. Ve¢ kot je senzornih drazljajev,
ki hkratno vplivajo na otroka ali mo¢nejsi kot je posamic¢ni drazljaj, vecje so
moznosti za vedenjski izpad.

18



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem

TEZAVE NA PODROCJU SENZORNE INTEGRACIJE

Izrazito se upira

strizenju las.

Tezko prenasa
varnostni pas.

Niso mu vse¢ nove izku$nje, kot
npr.: rojstnodnevne svecke ali
baloni.

Skoraj nemogoce ga je

Help
Autism

m $ Now skopati ali stusirati.
Society

www.helpautismnow.com




Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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TEZAVE NA PODROCJU SENZORNE INTEGRACIJE

Obicajne vonjave ga ‘?‘
silijo na bruhanje. / /

Doloceno glasbo lahko
zelo s tezavo prenasa.

Vrti predmete
blizu obraza.

Na trenutke se zdi, kot da je
gluh; glasni zvoki ga ne
prestrasijo, spet drugic pa
normalno slisi.



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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TEZAVE NA PODROCJU SENZORNE INTEGRACIJE

L S !

Pozimi odklanja zimska oblacila.

Upira se
preoblacenju.

etiket ali $ivov na obladilih.

Poleti lahko vztraja pri
nos$enju zimskih oblacil.

21



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem

SAMOPOSKODBENO VEDENJE

Udarjanje z glavo.

Grizenje samega sebe
brez o¢itnih znakov bolecine.

Trganje krast in
praskanje koze.

Help Puljenje las z glave.
Autism

Now

Society

www.helpautismnow.com
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Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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TEZAVE Z VARNOSTJO

Moteno zaznavanje nevarnosti.

23



Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem

TEZAVE Z VARNOSTJO

Ne prepozna situacij, ki so zanj
lahko $kodljive, nevarne.

www.helpautismnow.com
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Zgodnji znaki vedenja, znacilnega za avtizem
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TEZAVE Z VARNOSTJO

Nima strahu pred visino.

25



Gastrointestinalne tezave

Dr. Tim Buie, gastrolog z Univerze Harvard v ZDA, je v bostonski bolnis$nici opravil
vec kot 1000 endoskopij otrok z avtizmom. Odkril je, da so prebavne motnje bol;
pogoste pri otrocih z avtizmom kot pri otrocih brez avtizma.

® 20% Ezofagitis * 12% Gastritis ® 10% Duodenitis

® 12% Kolitis ® 55% Laktazna insuficienca

Ce starsi porocajo o prebavnih motnjah, napotite otroka h gastroenterologu.

Neprebavljena hrana
v blatu.

Diareja/driska.

Help

Autism

Now

Society Samoomejujoca dieta in/
www.helpautismnow.com ali obcutljivost na hrano.
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Motnje spanja - Odziv na bolecino - Konvulzije
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MOTNJE SPANJA

Otrok lahko zdrZi dneve brez kakr$nihkoli znakov utrujenosti ali potrebe po spanju in lahko se

zgodi, da niti ne opazi razlike med dnevom in nocjo. Umirjanje pred spanjem ali odhod v
posteljo je lahko tezaven, pono¢i se zbuja in le s teZavo spi celo no¢ - otrok spi »na obrokex,
uro ali dve s konstantnim zbujanjem.

Pri tem ne pozabite upostevati, da je posledica otrokove nespe¢nosti tudi neprespanost in
kroni¢na utrujenost starsev.

KONVULZIJE

Z leti se veca tudi sopojavnost
napadov/konvulzij. Etiologija
je neznana.

SPREMENJEN ODZIV NA BOLECINO
Zmanjsan odziv, popolna odsotnost
odziva na bolecino
ali
povecan odziv na bolecino.
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Vpliv avtizma na druzino
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PRI OTROKU Z AVTIZMOM SO LAHKO VSAKODNEVNE AKTIVNOSTI
NEIZVEDLJIVE

Breme zakoncev in sorojencev tak$nih druzin zna biti gromozansko, saj so
vsakodnevno izpostavljeni velikim koli¢inam stresa. Napotitev k zakonskemu
svetovalcu in k raznim podpornim skupinam je zelo priporocljiva.
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Pomen zgodnje obravnave
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Raziskave so pokazale, da intenzivna zgodnja obravnava znatno izboljsa
polozaj otroka in celotne druzine. Zacetne strategije lahko vkljucujejo ucenje
otroka kako naj opazuje dogajanje v svoji okolici, kako naj usmerja in ohranja
pozornost, kako naj posnema neko vedenje. Temu sledi u¢enje komunikacijskih

spretnosti, ipd.

Ce se pojavi sum na razvojni zaostanek, napotite druzino v center za zgodnjo

obravnavo.

V okviru zgodnje obravnave bodo otrok in druzina obravnavani individualno,
glede na svoje specifi¢ne potrebe. Zgodnja obravnava obsega logopedsko
obravnavo, delovno terapijo, fizioterapijo, specialno pedago$ko pomo¢ pri
zgodnjem ucenju, zdravstveno obravnavo in druge obravnave, glede na potrebe in

znadilnosti otroka.
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Povzetek ustreznih napotitev

1. Razvojna ambulanta - Pedopsihiater - Psiholog - Specialni pedagog/
Inkluzivni pedagog

2. Pediater gastroenterolog (¢e gre pri otroku za diarejo, zaprtje, kri v blatu,

neprebavljeno hrano, pogosto bruhanje) in razli¢ni specialisti
3. Nevrolog (¢e so prisotne konvulzije, tiki, zastrmitve)
4. Surdolog (ocena sluha)
5. Logopedske obravnave
6. Delovna terapija — Fizioterapija — Senzorna integracija
7. Nutricionist — Dietetik
8. Optometrist (terapija vida)
9. Kiropraktik - Osteopat
10. Glasbena terapija — Igralna terapija — Likovna terapija
11. Socialni delavec — Druzinsko svetovanje

12. Drustva in nevladne organizacije za podporo avtizmu, skupine starsev...

Help
Autism
Now
Society

www.helpautismnow.com
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Dodatek k slovenski izdaji
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Ker je avtizem motnja, katero spremlja cel spekter biokemi¢nih in biomedicinskih
posebnosti, je poleg vedenjskih terapij potrebno individualno dolo¢iti tudi
biomedicinske ukrepe za vsakega otroka posebej. Za prilagajanje ukrepov
potrebam otroka je potrebno opraviti vec preiskav, zaradi Cesar je leta 2008
raz$irjeni strokovni kolegij za laboratorijsko diagnostiko po naroc¢ilu ministrstva
za zdravje opravil strokovno presojo laboratorijskih izvidov in preverjanje
referenc tujih laboratorijev.

Razsirjeni strokovni kolegij je avtonomno strokovno telo, ki usklajuje predloge
klinik, zavodov in strokovnjakov ter oblikuje doktrino zdravljenja z zavezanostjo
znanosti, strokovno preverjenim metodam in razvoju stroke.

Kolegij v dokumentu ugotavlja, da je zaradi prekrivajo¢ih se nenormalnosti pri
avtizmu:

- oksidativni stres,

- zmanj$ana moznost demetilacije in omejena transulfuracija,

- povecana obremenjenost s tezkimi kovinami, predvsem Zivim srebrom,

- imunoloske motnje z aktivacijo glialnih celic v moZganih in

- premajhna prekrvavitev centralnega Ziv¢nega sistema;
potrebno opraviti preiskave za ustrezno nac¢rtovanje terapije. S pomoc¢jo dobljenih
rezultatov se izbere biomedicinske ukrepe, ki so individualno prilagojeni vsakemu
posameznemu otroku.

Kolegij dolo¢a tudi laboratorijske parametre, ki naj se uporabijo za opredelitev
zgornjih nenormalnosti, in sicer:

- Metaboli¢ni profil: elektroliti, jetrni testi, testi za opredelitev ledvi¢ne
funkcije (NAG), dolocitev testosterona.

- Imunoloski markerji v krvi in urinu: neopterin biopterin, IgG,IgM,IgA
in IgE, anti-endotelijska protitelesa, N-metilhistamin v urinu,

- Markerji oksidativnega stresa v krvi in urinu: reduciran in oksidiran
glutation, antioksidantni proteini (transferin in ceruloplazmin),
amoniak in laktat ter 8-OHdG in izoprostan v urinu,

- Tezke kovine v krvi in markerji v urinu: Hg, Pb, As, Cd, Zn, Se, ter
frakcionacija porfirinov v urinu. V dolo¢enih primerih so potrebni
provokacijski testi in izplavljanje,

- Zmanj$ana metilacija in omejena transulfuracija: cistin in metionin,

- Intestinalna permeabilnost: nenormalna absorbcija laktoze in manitola,
lahko pa se uporabi tudi neinvaziven dihalni test,

- Organske kisline v urinu,

- Oksalati,

- Blato na bakterije in parazite ter Candido.

V dokumentu so opredeljene tudi preiskave, ki se opravljajo v Sloveniji po narocilu
pediatra:

1. Tezke kovine (Hg, Cu, Pb, Zn, Al),

2. Porfirini v urinu,

3. Blato na bakterije, parazite in Candido,
4. Peptidi v urinu,

5. Organske kisline in aminokisline

6. Genetske preiskave.
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Optimizacija ambulantnih pregledov za otroke z avtizmom

Zdravniki so primarno
usmerjeni v iskanje bolezni.
Otroci z avtizmom le redko
delujejo bolni; lahko so
videti povsem zdravi in v
koraku z razvojnimi mejniki.

Njihovo vedenje lahko
deluje, kot da gre za vzgojno
nemoc starsev, za
pomanjkanje v postavljanju
mej. Pogosto so otroci zelo
uporniski, ko pride do
sprememb: nove okoli§¢ine,
nove izku$nje in novi ljudje.
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Optimizacija ambulantnih pregledov za otroke z avtizmom

PREDHODNI TELEFONSKI POGOVOR S STARSI

Prednosti so:

1. Pridobitev anamneze od starSev brez
motenja s strani otrok.

2. Starsi lahko podajo svoje predloge, kako
bi lahko pregled potekal ¢im bolj gladko.

3. Prosite starSe, naj prinesejo motivatorje
(nagrado) za otroka, da bo sodeloval pri
pregledu.

4. Cebo potreben odvzem krvi, razmislite,

da bi predpisali anestetik, v obliki kreme, za

nanos pred pregledom.
5. Predlagajte starSem, naj vnaprej

pripravijo otroka z branjem socialnih zgodb
ali videomodeliranjem.

PRISLUHNITE STARSEM

Starsi so strokovnjaki pri »branjuc

svojih otrok.

Vsak fizi¢ni simptom obravnavajte
kot pri vseh ostalih pacientih (naj
avtizem ne zamegli vade presoje).

Help
Autism
Now
Society

www.helpautismnow.com
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Optimizacija ambulantnih pregledov za otroke z avtizmom

PRIPRAVITE AMBULANTO

Medicinska sestra/tehnik naj se pri

star$ih vnaprej pozanima glede
ustreznih prilagoditev ambulante, da
bo okolje ¢im manj stresno za
otroka. To lahko vklju¢uje:

e Tiho sobo;
e Sobo brez oken;

® Sobo brez bles¢ecih ludi in

® Sobo brez glasbe.

Po potrebi odstranite vse predmete,

ki se lahko uporabijo kot orozje ali

so za otroka tako ali drugace nevarni,
zaradi njegovih posebnosti.

SKRAJSAJTE CAKALNI CAS

Upostevajte:

Cakalnice so lahko za otroka z
avtizmom zelo stresne in
obremenjujoce. Razmislite o naro¢anju
otroka ob urah, ko je najmanj gnece v
¢akalnici - narodite ga tako, da bo prvi
na vrsti, ali pa tik pred koncem
ordinacijskega ¢asa.

Prednosti:

Zmanj$ate tveganje za:

1. Vedenjski izpad otroka

2. Motenje ostalih pacientov v ¢akalnici

3. Zadrego pri starsih

He“_’ 4. Nastanek materialne $kode v ¢akalnici
Autism

Now

society Ce je mozno, otroka sprejmite takoj ob prihodu.

www.helpautismnow.com
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Optimizacija ambulantnih pregledov za otroke z avtizmom

NI VEDNO TAKO, KOT JE VIDETI

Navkljub dejstvu, da so ti otroci lahko videti
zanemarjeni in/ali zlorabljeni, upostevajte,
da je v ozadju lahko:

- Samoposkodovalno vedenje: grizenje,
udarjanje z glavo, praskanje ipd.;

- Omejeno oziroma spremenljivo
dozivljanje bolecine ali odsotnost le-te;

- Slab$e zaznavanje nevarnosti ali
potencialno $kodljivih situacij;

- Hude senzorne tezave, ki lahko
onemogocajo preoblacenje ali skrb za higieno.

PRICAKUJTE NEPRICAKOVANO

Poskrbite za lastno varnost

Nekateri otroci z avtizmom ne razumejo, da ste tam zato, da bi
jim pomagali in vas doZivljajo kot groznjo. Lahko so mirni v
tem trenutku, v naslednjem pa ze burno reagirajo in vas:

Udarijo z glavo

Ugriznejo
Brcnejo
Pljunejo
Klofutnejo
Opraskajo
Ipd., ipd., ipd.

Spostujte otrokov osebni prostor -
verjetno ga potrebuje ve¢, kot si mislite.

Help
Autism
Now
Society

www.helpautismnow.com
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Optimizacija ambulantnih pregledov za otroke z avtizmom
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OMEJENO RAZUMEVANJE IN GOVOR

Nekateri otroci so zmozni na pamet
recitirati celotno pravljico ali
pesem, ne znajo pa vam povedati
svojega imena ali ¢e jih kaj boli.

Lahko imajo tudi tezave s

procesiranjem slu$nih informacij.

UPOSTEVAJTE VPLIV AVTIZMA NA
CELOTNO DRUZINO

Po potrebi napotite sorojence na
delavnice namenjene le njim ter starsa k
zakonskemu svetovalcu. Celotno druzino
opogumite, naj si zgradijo dober
podporni sistem, najsi bodo to podporne
skupine za avtizem ali $ir$a druzina in
prijatelji.

Uporabite vse mehanizme, ki so vam na
razpolago in druzini pomagajte na
kakrsenkoli nacin.

36



Zahvala
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Zahvala ameriskemu zdruzenju Help Autism Now Society za izdelavo in delitev
tega ¢udovitega priro¢nika ter kanadskemu zdruZenju Autism Canada za njihov

doprinos priro¢niku.
S prevodom in prilagoditvijo priro¢nika za uporabo v slovenskem prostoru, mi je
bila dana priloZnost, da lahko pomagam druzinam otrok z avtizmom, kar si §tejem

v veliko Cast in veselje.

Hvala moji mentorici, doc. dr. Vanji Riccardi Kiswarday za to izjemno priloZnost.
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UPORABNE SPLETNE STRANI

V nadaljevanju je nastetih nekaj spletnih strani, ki so lahko vir informacij tako za strokovnjake

kot tudi za starse.

SLOVENSKI VIRI

Zveza nevladnih organizacij za avtizem Slovenije

https://www.zveza-avtizem.eu/

Center za pomo¢ otrokom in star§em
https://www.cpos.si/

Svetovalnica za avtizem
http://www.avtizem.net/

Center ZA zdravljenje avtizma
https://www.centerza.com/

SONSHINE - Evropski center za obravnavo
avtizma
http://sonshinecenter.eu/si/

Drustvo za avtizem DAN
https://www.avtizem.com/

Institut za avtizem in sorodne motnje
http://www.instavtizem.org/

Strokovni center za avtizem
https://www.csgm-avtizem.si/

Drustvo Skoljke
http://www.avtizem-skoljke.si/

Zdruzenje bodi ZDRAV
http://www.avtizem.eu/

Zavod Modri december
www.facebook.com/Zavod-Modri-december

TU]JI VIRI

Specijalisti¢ka ordinacija Dr Selakovi¢ (SRB)
http://drselakovic.rs/

Progovori autizam - $iri ljubav (HR)
http://www.progovoriljubav.hr/

Dr. Antonucci — Autism biomedical treatment
(IT)
http://antonucci.clinic/en.html

American Academy of Pediatrics: The
Pediatrician's Role in the Diagnosis and
Management of Autistic Spectrum Disorder in
Children (ANG)
http://pediatrics.aappublications.org/
content/107/5/1221

Autism Treatment Center of America (ANG)
https://www.autismtreatmentcenter.org/

Talk About Curing Autism (ANG)
https://tacanow.org/

Autism Research Institute (ANG)
https://www.autism.com/

National Autistic Society (ANG)
https://www.autism.org.uk/

Autism Canada (ANG)
https://autismcanada.org/

Help Autism Now Society (ANG)
http://www.helpautismnow.com/

Optim'Autisme (FR)
http://optimautisme.com/index.php/association


http://www.autismbc.ca
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Štefanova 5, 1000 Ljubljana

 

Generalni direktor Direktorata

za zdravstveno varstvo

Prim. Janez Remškar, dr.med.

 

 

Strokovna presoja laboratorijskih izvidov in preverjanje referenc laboratorijev

 

Avtizem je multifaktorska nevrološka motnja, ki nastane zaradi vpliva več dejavnikov in se kaže v obliki spektra znakov, zastoja v razvoju živčevja, še posebej na področjih, kot so kognitivne funkcije, socialne veščine ter repetitivno in ritualistično vedenje, v nekaterih primerih pa tudi vedenje, ki vodi do samopoškodovanja.

 

Pri avtizmu običajno zasledimo naslednje prekrivajoče nenormalnosti:

- oksidativni stres,

- zmanjšana možnost demetilacije in omejena transulfuracija,

- povečana obremenjenost s težkimi kovinami, predvsem živim srebrom,

- imunološke motnje z aktivacijo glialnih celic v možganih in

- premajhna prekrvavitev centralnega živčnega sistema.

 

Zaradi narave biokemičnih in biomedicinskih motenj pri otrocih z avtizmom moramo opraviti določene preiskave, da bi lahko ustrezno načrtovali terapijo. S pomočjo dobljenih rezultatov izberemo biomedicinske ukrepe, ki so individualno prilagojeni vsakemu posameznemu otroku.

 

Za opredelitev teh nenormalnosti lahko uporabimo naslednje laboratorijske parametre:

- Metabolični profil: elektroliti, jetrni testi, testi za opredelitev ledvične funkcije (NAG), določitev testosterona.

- Imunološki markerji v krvi in urinu: neopterin biopterin, IgG,IgM,IgA in IgE, anti-endotelijska protitelesa, N-metilhistamin v urinu,

- Markerji oksidativnega stresa v krvi in urinu: reduciran in oksidiran glutation, antioksidantni proteini (transferin in ceruloplazmin), amoniak in laktat ter 8-OHdG in izoprostan v urinu,

- Težke kovine v krvi in markerji v urinu: Hg, Pb, As, Cd, Zn, Se, ter frakcionacija porfirinov v urinu. V določenih primerih so potrebni provokacijski testi in izplavljanje,

- Zmanjšana metilacija in omejena transulfuracija: cistin in metionin,

- Intestinalna permeabilnost: nenormalna absorbcija laktoze in manitola, lahko pa se uporabi tudi neinvaziven dihalni test,

- Organske kisline v urinu,

- Oksalati,

- Blato na bakterije in parazite ter Candido.

 

V Sloveniji se po naročilu pediatra naročajo naslednje preiskave:

1. Težke kovine (Hg, Cu, Pb, Zn, Al),

2. Porfirini v urinu,

3. Blato na bakterije, parazite in Candido,

4. Peptidi v urinu,

5. Organske kisline in aminokisline

6. Genetske preiskave.

 



Ad1. Težke kovine

Težke kovine so povzročitelji odpovedi celičnega antioksidacijskega sistema, ki je zelo pomemben dejavnik pri nastanku avtizma. Cel spekter toksičnih elementov obsega približno 20 elementov, katerim smo izpostavljeni: Al, As, Be, Cd, Pb, Hg, U, Th, Tl, Ni in Sn. Pomembno pa je izmeriti tudi prehranske minerale vključno z Mg, Zn, Mn, Fe, Co, Se, P in S.

Mnogi od njih so pomembni za normalno delovanje antioksidantnega sistema.

 

Težke kovine se določajo z metodo atomske absorbcije (EAS) na Kliničnem inštitutu za klinično kemijo in biokemijo. Vse določitve se izvajajo po priporočenih postopkih z uporabo ustreznih standardov in kontrolnih materialov. KIKKB je vključen v nacionalno in mednarodno kontrolo rezultatov. Za vse te analize laboratorij predloži ustrezne certifikate. KIKKB je pri Ministrstvu za zdravje v postopku pridobitve dovoljenja za delo. V primeru kakršnihkoli problemov je možno te analize ponoviti na Inštitutu Jožef Stefan z IPC-MS metodo, ki je referenčna metoda za določanje kovin.

Vse te določitve se izvajajo v krvi. Zahtev, da bi se te kovine določale tudi v drugih bioloških vzorcih (lasje, urin, blato) s strani klinike ni bilo.

 

Starši nekaterih avtističnih otrok so poslali vzorce las v Doctor's Data, Inc. Laboratorij – Illionois, USA. DDL ima CLIA (Clinical Laboratory Improvement Amendments) certifikat tersodeluje v več shemah za zagotavljanje kontrole kvalitete, med drugim tudi v CAP (College of American Pathology) programu.

 

Analize v DDL so narejene z IPC-MS metodo in so popolnoma ustrezne (odlične).

 

Mnenje – 1: V Sloveniji zagotavljamo ustrezne analize težkih kovin v krvi. Če bo klinika dala naročilo za določitev težkih kovin v drugih bioloških vzorcih, jih lahko izvedemo.

 



Ad2. Celotni porfirini

Celotni porfirini se določajo na KIKKB. Za določitev posameznih frakcij je sedaj na KIKKB v nabavi fluorescenčni detektor, ki omogoča detekcijo posameznih frakcij (Uroporfirin, 7- Koproporfirin, 6- Koproporfirin, 5- Koproporfirin, 4- Koproporfirin I in III), ki naj bi bile pomembne pri obremenjenosti organizma s Hg oziroma Pb. V zvezi z zastrupitvami s Hg je še kar precej nejasnosti, oziroma nerešenih vprašanj, zato so rezultati posameznih frakcij včasih vprašljivi.

 

Starši nekaterih avtističnih otrok so poslali vzorce urina v Laboratoire Philippe Auguste (LPA) v Pariz. Laboratorij ima ustrezne certifikate in je vključen v mednarodne sheme, so pa rezultati, ki jih izdajajo vprašljivi zaradi:

- priprava urinskih vzorcev za analizo porfirinov ne eliminira interferenc, ki se potem v rezultatu pojavijo kot prekoproporfirin,

- v LPA uporabljajo referenčne vrednosti za koproporfirine, ki se ne ujemajo s starostjo analiziranih vzorcev otrok,

- LPA ni dokazal, da je prekoproporfirin res prekoproporfirin, oziroma ali je to ena kemijska entiteta,

- Nataf (vodja laboratorija) je v svojem članku leta 2006 objavil drugačne referenčne vrednosti kot jih uporablja LPA.

 

V kromatogramu se med pentakarboksiporfirinom in koproporfirinom I se pojavi pik – prekoproporfirin, ki je povišan v primeru zastrupitev s Hg oziroma Pb. V tej frakciji se lahko skriva mnogo porfirinov (hidroksikoproporfirin, hidroksiizokoproporfirin, ketoizokoproporfirin, formilkoproporfirin in beta-ketopropionska kislina pentakarboksilporfirin). Ker so beta-ketokisline zmožne tvoriti stabilne intramolekularne vodikove vezi, pride do nastanka bolj hidrofobnih oblik in posledično daljšega retenzijskega časa. Vedno je nevarno predpostaviti da se med penta in kopro eluira ketoizokopro, ker je glede na sam HPLC sistem lahko prisotno karkoli od zgoraj navedenih. V frakciji prekoproporfirina se lahko skriva vitamin, zdravila ali pa kakšna kemikalija iz okolja. Vsaka snov, ki fluorescira se lahko koeluira in daje lažno zvišane rezulate.

 

Analize narejene v Great Plains Laboratory, Inc. (11813 West 77th, Lenexa, KS 66214) teh pomanjkljivosti nimajo, dobre rezultate pa je moč dobiti tudi v Recipe Chemical + Instriments Labortechnik (Munchen), ki pa je predvsem kalibracijski laboratorij.

 

Mnenje - 2: Trenutno v Sloveniji določamo celotne porfirine, v kratkem bo KIKKB ponudil tudi posamezne frakcije. Do takrat je primeren laboratorij Great Plains Laboratory.

 

Ad3: Blato na bakterije, parazite in Candido

Ob izpostavljenosti toksičnim mineralom pride do nenormalne bakterijske kolonizacije črevesja, pri čemer lahko opazimo nezadostno količino koristnih bakterij, veliko količino potencialnio patogenih bakterij ali pa mešanico obeh oblik. Zelo pogosto je prisotna kvasovka, Candida albicans.

To neravnovesje je pomembno zato, ker koristne bakterije iz otrokove hrane jemljejo hranila, ki jih telo ne potrebuje, nazaj pa sproščajo mnoge koristne snovi (vitamine B in vitamin K), koristne bakterije pa pomagajo pri razgradnji aminokislin in sladkorjev.

Potencialno patogene bakterije porabljajo hranilne snovi, ki jih telo potrebuje, hkrati pa sproščajo toksine, ki lahko okvarijo črevesni imunski sistem in celično imunost, kar lahko vodi do avtoimunosti. Toksini, ki jih izloča kandida pa prehajajo krvno-možgansko bariero in vplivajo na kognitivne funkcije.

 

Koprokultura se izvaja na Inštitutu za mikrobiologijo in imunologijo Medicinske fakultete v Ljubljani in v regionalnih Zavodih za zdravstveno varstvo.

 

Glede na to, kakšno naročilo dobijo, podajo rezultat. V glavnem normalne flore ne podajajo, pač pa samo patološko.

 

Starši nekaterih otrok z avtizmom so vzorce blata poslali na analizo v Doctor's data, Inc.  Ta laboratorij poda rezultate flore v treh sferah: dobre (beneficial), motene (imbalance) in patološke (dysbiotic flora).

Tako podani rezultati kliniku dajo ustrezno informacijo za nadaljno obravnavo bolnika (ustrezna dieta, antibiotična ali kaka druga terapija).

 

Mnenje – 3: Inštitut za mikrobiologijo in imunologijo MF v Ljubljani je ob primernem naročilu usposobljen podajati rezultate v taki obliki kot jih podaja DDL (Kontakt Alenka Andlovic, dr.med.).

 



Ad4. Peptidi v urinu

Analiza peptidov kaže na to, pri katerem otroku bo v največji meri koristila usmerjena dieta – brez glutenska in brez kazeinska. V nekaterih primerih je potrebno uvesti še bolj striktno dieto, ki jo poimenujemo specifična ogljikohidratna dieta, ker gre za zmanjšanje ali sploh preprečitev vnosa glukoze in fruktoze.

 

V okviru projekta, ki ga financira ARRS smo postavili metodo za določanje peptidov v urinu. (Razvili smo metodo za določanje peptidov v urinu, ki obsega posamezne analitske postopke: čiščenje vzorca, izolacija peptidov z ekstrakcijo na trdnem adsorbentu (solid phase extraction-SPE) z Oasis HLB adsorbentom (Waters, Milford, USA), detekcijo, identifikacijo ter kvantifikacijo peptidov s tekočinsko kromatografijo v povezavi z masno spektrometrijo (LC-MS). S standardno zmesjo peptidov (Alfa casein, Morphiceptin, Beta casomorphin human, Leucin-enkephalin in IAG-indolyl-3-Acryloglycin) smo optimizirali parametre adsorbcije in desorbcije spojin na trdnem adsorbentu, izbiro topil, pogoje separacije spojin s tekočinsko kromatografijo in instrumentalne parametre detekcije posameznih spojin z masnim spektrometrom).

Metoda je validirana, vendar je trenutno le kot »raziskovalna« metoda. Poimenovanje v navednicah sem uporabil zato, ker smo jo v okviru projekta postavili na IJS, ki je zgolj raziskovalna inštitutucija, kjer nimajo izkušenj z organizacijo dnevnega rutinskega dela za paciente. Rezultati bodo normalno dosegljivi klinikom, ko bo ta metoda postavljena v klinični laboratorij.

 

Starši nekaterih avtističnih otrok so vzorce urina za določitev peptidov poslali na Norveško k dr. Reicheltu. (Pediatric Research Institute,N-0027 Oslo, Norway). Skupaj z urinom je potrebno poslati rezultate določitev protiteles proti gliadinu in kazeinu. Rezultati, ki jih dr. K. Reichelt pošilja so podani na način, da jih je zelo težko interpretirati.

 

Mnenje – 4: Trenutno priporočilo je, da se vzorci urina pošiljajo v Oslo. Potrebno bo najti možnosti, da se bodo te analize začele izvajati v kliničnem laboratoriju (oprema).

 



Ad5. Organske kisline in aminokisline

S preiskavo organskih kislin ugotavljamo presnovne posledice prirojenih presnovnih »blokad«. Presnovne blokade nastanejo zato, ker je bil otrok rojen s pomanjkljivostmi določenih encimskih sistemov, ki ne dovoljujejo pravilne razgradnje odpadnih snovi v telesnih celicah. S to analizo lahko ugotovimo 45 presnovnih napak na naslednjih področjih:

- presnova maščobnih kislin,

- celična proizvodnja energije,

- celična detoksifikacija,

- antioksidantna funkcija,

- oksidativni stres,

- sinteza nevrotransmiterjev,

- metilacija,

- sinteza bakterijskih toksinov.

Rezultati testov običajno kažejo na motnje na dveh do treh področjih, včasih pa tudi na vseh.

 

Na Pediatrični kliniki UKC – Ljubljana imajo opremo za določanje organskih kislin in aminokislin. Od organskih kislin določajo le kratkoverižne organske kisline.

 

Starši avtističnih otrok so vzorce urina za določitev organskih kislin pošiljali v več laboratorijev: Metametrix, Clinical laboratory (3425 Corporate Way, Duluth, GA 30096), Great Plains Laboratory, Laboratoire Philipe Auguste in Genova Diagnostics.

 

Vsi omenjeni laboratoriji imajo ustrezne certifikate in sodelujejo v mednarodnih shemah za zagotavljanje kakovosti rezultatov.

 

Mnenje – 5: Priporočam uporabo Metametrix laboratorija, ki daje najpopolnejšo analizo na osnovi katere je možno, da klinik uvede primerno dieto.

 



[bookmark: _GoBack]Ad – 6: Genetske preiskave

Pri avtistični otrocih imamo lahko gentsko pogojene encimske napake, še posebej neustrezno ekspresijo genov, ki kodirajo naslednje encime:

- COMT – katehol-orto metil transferaza,

- CBS – cistatin beta sintetaza,

MS – metionin sintetaza,

MTHFR – metil-tetrahidrofolat reduktaza,

MAOA – monoamin-oksidaze aldolaza.

 

Genetske preiskave zaradi visoke cene ni potrebno opraviti v vseh primerih. Z njimi ugotavljamo dejanske delecije genov ali genske šibke točke oziroma motnje. Podobne informacije lahko dobimo z analizo organskih kislin, ki nam da še veliko dodatnih podatkov o drugih presnovnih blokadah.

 

Mnenje – 6: Metodologija in rezultati genskih preiskav v primerih ko so narejene na Pediatrični klinik UKC Ljubljana ustreza.

 

Povzetek aktivnosti v zadnjem obdobju

 

Zaradi zelo pereče problematike na področju zdravstvene obravnave avtističnih otrok, je bilo posebno v letošnjem letu več sestankov:

- 9. januar 2008 – v Državnem zboru – sestanek s predstavniki društev, Ministrstvom za zdravje, Ministrstvom za delo, družino in socialne zadeve in Ministrstvom za šolstvo in šport;

- 13. februar 2008 na Ministrstvu za zdravje – sestanek predstavništev društev, Pediatrične klinike in Zdravniškega društva;

- 15. februar 2008 – na Ministrstvu za zdravje – sestanek povabljenih strokovnjakov z državnim sekretarjem.

 

Zaključek vseh sestankov je bil, da dokler v Sloveniji ne vzpostavimo možnosti primerne obravnave bolnikov, pošiljamo vzorce otrok v izbrane laboratorije v tujino (glede na navedbe v zgornjih 6 točkah), Ministrstvo za zdravje pa nadaljuje aktivnosti, da bo nov zdravstveni program »Celostna obravnava otrok in mladostnikov s spektroavtističnimi motnjami« vključen v Splošni dogovor za pogodbeno leto 2008. Predlog društva DAN, da se pridobi vsaj enega zdravnika, ki bo s srcem delal na tem področju in se strokovno izpopolnjeval ter spremljal napredek otrok, je dober in je zato potrebno najti možnosti, da se ga tudi realizira.

 

 

POVZETEK:

 

Mnenje – 1: V Sloveniji zagotavljamo ustrezne analize težkih kovin v krvi. Če bo klinika dala naročilo za določitev težkih kovin v drugih bioloških vzorcih, jih lahko izvedemo.

 

Mnenje - 2: Trenutno v Sloveniji določamo celotne porfirine, v kratkem bo KIKKB ponudil tudi posamezne frakcije. Do takrat je primeren laboratorij Great Plains Laboratory.

 

Mnenje – 3: Inštitut za mikrobiologijo in imunologijo MF v Ljubljani je ob primernem naročilu usposobljen podajati rezultate v taki obliki kot jih podaja DDL (Kontakt Alenka Andlovic, dr.med.).

 

Mnenje – 4: Trenutno priporočilo je, da se vzorci urina pošiljajo v Oslo. Potrebno bo najti možnosti, da se bodo te analize začele izvajati v kliničnem laboratoriju (oprema).

 

Mnenje – 5: Priporočam uporabo Metametrix laboratorija, ki daje najpopolnejšo analizo na osnovi katere je možno, da klinik uvede primerno dieto.

 

Mnenje – 6: Metodologija in rezultati genskih preiskav v primerih ko so narejene na Pediatrični klinik UKC Ljubljana ustreza.

 

Sklep – 1: Ministrstvo za zdravje nadaljuje aktivnosti, da bo nov zdravstveni program »Celostna obravnava otrok in mladostnikov s spektroavtističnimi motnjami« vključen v Splošni dogovor za pogodbeno leto 2008.

 

Predlog – 1: Pridobiti vsaj 1 zdravnika, ki bo s srcem delal na tem področju, se strokovno izpopolnjeval in spremljal napredek otrok. Strokovno izpopolnjevanje pomeni to, da bo predvsem vedel, kakšno diagnostiko (laboratorijsko) ima na razpolago in seveda znal interpretirati rezultate naročenih laboratorijskih analiz.
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