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Úvod
Při výzkumu dětského autizmu (DA) 

a dalších pervazivních vývojových poruch 
(PDD) se setkáváme s faktem, že i nejlépe 
připravené studie epidemiologické, genetické, 
neurozo brazovací a elektrofyziologické přiná-
šejí rozporné až navzájem konfliktní výsledky. 
Příklady takových výsledků v oblasti neurobio-
logie přináší tabulka 1. Mezi příčinami rozporů 
se nejčastěji uvádí, že PDD představují příliš 
heterogenní a vágně definované diagnostické 
kategorie, zejména pro účely výzkumu. Autoři 
jednotlivých výzkumných prací pak přes veš-
kerou snahu nejsou schopni sestavit přesně 
reprodukovatelný soubor, a jejich výsledky 
proto nelze spolehlivě na jiném souboru ověřit. 
Zdá se nepochybné, že u dětského autizmu 
(ale i u některých jiných pervazivních vývojo-
vých poruch) by zpřesnění definice bylo po-
třebné pro objasnění etiologie, patofyziologie, 
průběhu, léčby a prognózy.

V této souvislosti se nabízejí dvě základní 
otázky. První otázkou je, zda stávající diagnos-
tické kategorie jsou dobře definovány a zda 
není potřeba rozšířit (popřípadě zúžit) jejich 
počet. Druhou otázkou pak je, zdali v rámci 
stávajících kategorií (pokud je akceptujeme 
jako adekvátní) by nebylo vhodné definovat 
užší subtypy. 

Část autorů se tedy zaměřila na zkoumání 
spolehlivosti kritérií platných diagnostických 
systémů. Jiní se naopak koncentrovali na hle-
dání užších subtypů v rámci existujících dia-
gnostických kategorií, především u dětského 

autizmu. Existují dvě hlavní cesty subtypizace 
DA. Nejčastěji je užíván postup subtypizace 
na základě psychopatologických charakteris-
tik. Mnohem méně studií se pokusilo založit 
subtypizaci nejen na psychopatologických, ale 
také na neurobiologických proměnných. V dal-
ším textu si tyto práce přiblížíme. 

1. Zkoumání spolehlivosti 
diagnostických systémů

Byla zkoumána diagnostická kritéria čtyř di-
agnostických manuálů: Diagnostic and Statistic 
Manual of Mental Disorders, 3rd Edition, DSM-
-III (1); Diagnostic and Statistic Manual of Men-
tal Disorders, 3rd Edition – revised, DSM-III-R 

(2); Diagnostic and Statistic Manual of Mental 
Disorders, 4th Edition, DSM-IV (4) a Mezinárod-
ní klasifikace nemocí, 10. revize, MKN-10 (12). 
Szatmari se spolupracovníky (23) porovnal kri-
téria DSM-III, DSM-IIII-R a MKN-10 pro dětský 
autizmus a nalezl, že MKN-10 byla nejpřesněj-
ším diagnostickým nástrojem. 

Van der Gaag et al. (24) provedli multiva-
riační analýzu na charakteristikách 244 dětí 
s mnohočetnou komplexní vývojovou poru-
chou, autistickou poruchou, externalizujícími 
poruchami a internalizujícími poruchami. Vý-
sledky podpořily potřebu pro vznik samostatné 
diagnostické kategorie mnohočetné komplexní 
vývojové poruchy.
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Tabulka 1. Rozporné neurobiologické nálezy u dětského autizmu

oblast zájmu příklady rozporných nálezů

EEG dle různých studií EEG abnormality přítomny v 10–83 %*

epilepsie výskyt v rozmezí 4,8–26,4 % případů*

corpus callosum (CC) redukce v předním regionu CC

redukce v těle a zadním regionu CC 

neliší se od zdravých kontrol

hipokampus (HPC) redukce celkového objemu HPC

neliší se od zdravých kontrol

amygdala (AMG) zmenšení objemu AMG

zvětšení objemu AMG

neliší se od zdravých kontrol

mozečkové laloky VI-VII hypoplázie

neliší se od zdravých kontrol

* komentář: nepřijatelně široké rozpětí údajůdo
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Mahoney et al. (11) potvrdil u souboru 143 
pacientů, že kritéria DSM-IV mají dobrou až vy-
nikající reliabilitu pro diagnózu PDD obecně i au-
tizmu a Aspergerova syndromu, nicméně nevel-
kou reliabilitu pro diagnózu atypického autizmu 
(přesněji: PDD-NOS v terminologii DSM-IV).

Priorová se spolupracovníky (15) studo-
vala 135 dětí s PDD za užití dotazníku Autism 
Spectrum Disorders Checklist. Výsledky uká-
zaly, že bylo možné rozlišit tři shluky autistické 
symptomatiky, které korespondovaly s klinic-
kou zkušeností (autistická, aspergerovská, 
mírná PDD nebo PDD-NOS). Byl ovšem na-
lezen značný diagnostický překryv mezi sku-
pinami.

2. Subtypizace autizmu na 
psychopatologickém základě

Vůbec nejznámější subtypizací na tom-
to principu je práce Wingové a Goulda (26). 
Tito autoři identifikovali tři subtypy DA na zá-
kladě převládajících charakteristik sociálního 
chování: osamělý (v originále: aloof), pasivní 
(v originále: passive) a aktivní-ale-divný (v ori-
ginále: active-but-odd). Až na jedinou výjimku 
pozdější práce toto dělení podpořily, přičemž 
nejvíce autistické děti byly přiřazovány do sku-
piny „osamělých“ a nejméně autistické děti do 
skupiny „aktivní-ale-divný“ (5). 

Na psychopatologickém východisku byla 
publikována více než desítka dalších subtypi-
začních prací (přehled některých viz tabulka 2), 
ale jejich výsledky již nebyly tak jednoznačné 
jako výsledky Wingové a Goulda. Jednu z prv-
ních clusterově analytických studií provedla 
Priorová se spolupracovníky (14) u souboru 
164 autistických, psychotických a mentálně 
retardovaných dětí. Identifikovala dva shluky: 
první skupina dětí měla časný začátek a per-
vazivní sociální a řečové postižení, druhá sku-
pina měla pozdější začátek nebo méně závaž-
nou symptomatiku. 

Siegelová et al. (21) popsala čtyři typy: 
Typ 1 obsahoval děti s nejvyšší frekvencí 
perseverativní hry a myšlení, středně těžkou 
mentální retardací a zaměřením na objekty 
a rituály. Typ 2 byl nejhomogennějším typem 
a byl charakterizován nejvyšší frekvencí ste-
reotypií, těžkou mentální retardací a sociálním 
stažením. Děti v třetím typu byly popisovány 
jako schizotypální nebo schizoidní, byly nej-
méně postiženy v oblasti intelektu a vykazova-
ly bizarní ideace a hry. Děti čtvrtého typu byly 

charakterizovány jako úzkostné, negativistic-
ké, sociálně vyhýbavé a hyperaktivní. 

V jiné práci byla shluková analýza užita 
s pomocí dotazníku Child Behavior Checklist 
u 204 předškolních chlapců, se symptomy po-
čínajícími u těžkého autizmu a končícími u mír-
ných reaktivních problémů (16). Autistické děti 
byly zahrnuty ve dvou clusterech, nejtěžší přípa-
dy autizmu byly odděleny od lehčích případů na 
základě přítomnosti anxiety a úrovně zralosti.

Eavesová a spol. (6) provedli clustero-
vou analýzu na souboru 166 dětí autistického 
spektra a zvolili řešení na 4 shluky. Více než 
polovina souboru byla zahrnuta v subtypu po-
psaném jako typicky autistický s abnormální 
verbální a nonverbální komunikací, nezúčast-
něností, poškozenými sociálními schopnostmi 
a senzorickými poruchami. Dalších 19 % bylo 
podobně autistických, ale zároveň s přítom-
ností středně těžké až těžké mentální retarda-
ce. Ze zbylých dětí se zformovaly dva subtypy: 
vysoce funkční skupina podobná Aspergerově 
syndromu s hyperaktivitou a agresivitou a ma-
lá skupina s postižením sociálních a řečových 
funkcí, omezenými zájmy a rodinnou anamné-
zou poruch učení.

Sevin et al. (19) nalezli také řešení na 4 
shluky, ale jejich pozorování bylo limitováno 
poměrně malým souborem (34 dětí). Shluk 1 
zahrnoval vysoce funkční jedince. Děti ve 
shluku 4 byly nejvíce postižené (těžké sociální 
a řečové postižení, stereotypní a ritualistické 
chování). Děti ve shlucích 2 a 3 byly středně 
postiženy v porovnání s dětmi ze shluků 1 a 4.

Stevens se spolupracovníky (22) analyzo-
val 95 případů autizmu za pomocí hierarchické 
clusterové analýzy. Popsali dvě podskupiny 
diferencované různou úrovní sociálních, ře-
čových a neverbálních schopností, přičemž 
schopnější skupina vykazovala v podstatě 
normální kognitivní a behaviorální skóre.

3. Subtypizace autizmu s užitím 
neurobiologických proměnných

Mnohem méně studií se pokusilo založit 
subtypizaci nejen na psychopatologických, 
ale také na neurobiologických proměnných 
(viz tabulka 2). Ballotin et al. (4) popsali 45 au-
tistických dětí rozdělených do dvou skupin: se 
závažným a méně závažným postižením řeči. 
Nepodařilo se však nalézt rozdíly mezi těmito 
dvěma skupinami ve vybraných neuroradiolo-
gických parametrech, měřených pomocí CT. 

Hameury et al. (7) studovali 202 dětských 
pacientů s vývojovými poruchami (dětský au-
tizmus, nespecifikovaná pervazivní vývojová 
porucha a mentální retardace). Pro každou 
osobu kvantifikovali autistické chování, inte-
lektové postižení, neurologické příznaky a po-
ruchy řeči a komunikace. Pomocí clusterové 
analýzy definovali čtyři subtypy. Skupina 1 
zahrnovala osoby se závažným autistickým 
chováním, hlubokým intelektovým postižením 
a závažnými neurologickými příznaky. Skupi-
na 2 byla charakterizována autistickým chová-
ním a poruchami řeči a komunikace, s mírným 
nebo středně těžkým intelektovým postižením 
a mírnými neurologickými příznaky. Skupina 3 
soustředila jedince se závažným intelektovým 
a neurologickým deficitem s žádnými nebo 
mírnými známkami autizmu. Skupina 4 vyka-
zovala mnoho mírných poruch.

Rouxová se spolupracovníky (17) publi-
kovala výsledky multivariačního statistického 
přístupu (korespondenční analýza, následo-
vaná clusterovou analýzou), který aplikovala 
na klinická a elektrofyziologická data (tj. zprů-
měrované evokované potenciály jako odpověď 
na zvukovou stimulaci). Analýzu provedli na 
skupině 145 vývojově narušených dětí (dětský 
autizmus, nespecifikovaná pervazivní vývojo-
vá porucha a mentální retardace). Autoři iden-
tifikovali dvě hlavní bioklinické dimenze. Tyto 
dimenze reflektovaly asociaci postiženého 
intelektu a centroparietální elektrofyziologické 
aktivity na jedné straně a autistického chová-
ní a temporální elektrofyziologické aktivity na 
straně druhé.

V naší studii 64 dětí s poruchami autis-
tického spektra jsme provedli clusterovou 
analýzu na základě rozměrů některých moz-
kových struktur (šířka kortexu, rozměry cor-
pus callosum, amygdaly, hipokampu, caput 
nucleus caudatus), měřených planimetricky 
na snímcích magnetické rezonance (10). Bylo 
zvoleno řešení s rozvržením do čtyř shluků. 
Získané shluky se významně nelišily ve vě-
kovém zastoupení pacientů, celkové úrovni 
autistické psychopatologie vyjádřené skórem 
škály CARS (Childhood Autism Rating Sca-
le), ani v zastoupení inteligenčních pásem. 
Naše výsledky ukázaly, že nejméně postižení 
jedinci byli významně zastoupeni v clusteru 
s relativně největším rozměrem amygdaly: zde 
byli reprezentováni pacienti s nejméně abnor-
mální vizuální odpovědí dle CARS, s nejmenší 
frekvencí epilepsie a nejméně častým abnor-
málním psychomotorickým vývojem v prvním 
roce života. Protože nejvíce postižení jedinci 
byli naopak reprezentováni ve shluku s rela-
tivně nejmenším rozměrem amygdaly, nabízí 
se hypotéza, že velikost amygdaly by mohla 
být tedy indikátorem, či dokonce prediktorem 
postižení.

Tabulka 2. Přehled studií subtypizace dětského autizmu

Počet subtypů: 2 3 4 Vícečetná řešení

Psychopatologic-
ké východisko

Prior et al. (14), 
Stevens et al. (22)

Wing a Gould (26)
Siegel et al. (21), 
Eaves et al. (6), 
Sevin et al. (19)

Rescorla et al. 
(16)

Neurobiologické 
východisko

Ballotin et al. (4), 
Roux et al. (17)

Hameury et al. (7), 
Hrdlička et al. (10)
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Diskuze a závěr
Jak ukázaly práce zkoumající spolehlivost 

platných diagnostických systémů, většina stá-
vajících diagnóz je klinicky dobře použitelných. 
Výjimku tvoří atypický autizmus, který je zatím 
dosti nespecifickou kategorií (11). 

Podle našeho názoru existuje zejména 
pro výzkumné účely naléhavá potřeba užší 
subtypizace konkrétně u diagnózy dětského 
autizmu. Dobře definované subtypy by měly 
reflektovat však nejen psychopatologickou, 
ale i neurobiologickou diverzitu autistické 
poruchy. Mezi parametry, které by měly být 
zohledněny v subtypizačním úsilí, by měla 
patřit přítomnost epilepsie, autistické regrese 
a mentální retardace. Ačkoli jsme v dřívěj-
ší práci popsali významnou asociaci těchto 
proměnných (9), v našem referovaném sub-
typizačním pokusu se tato vazba neprojevila. 
Získané clustery se sice významně lišily ve 
výskytu epilepsie, nikoli však autistické re-
grese a mentální retardace. Možná by se tato 
vazba v jednotlivých clusterech projevila až 
ve větším souboru.

Bylo by velmi zajímavé prověřit jednotlivé 
subtypizační varianty pomocí funkční magne-
tické rezonance mozku (fMRI). Studie fMRI 
v posledních letech přinesly zásadní poznatky 
o abnormálním zpracování zrakových informa-
cí v autistickém mozku a poukazují na skuteč-
nou, nikoli jen metaforickou, „sociální slepotu“ 
autistických pacientů (13, 20, 25). Zjistit, zdali 
a jak toto zjištění platí v podobné míře pro 
všechny subtypy autizmu, by mohlo posunout 
vpřed porozumění patofyziologickým mecha-
nismům poruchy. 

Příliš vágní definicí dětského autizmu 
a PDD nejvíce trpí genetické studie. Jak suma-
rizovali ve svém nejnovějším přehledu Sedláček 
a Havlovicová, u řady jak celogenomových va-
zebních studií, tak i u analýzy řady kandidátních 
genů dopadlo testování rozporně (8). Přitom 
není pochyb o tom, že autizmus se svou herita-
bilitou vyšší než 90% je modelovým příkladem 
geneticky založené psychiatrické poruchy (18). 

Ostatně již historie koncepce a výzku-
mu dětského autizmu nám ukázala, že tato 
porucha odedávna patřila mezi nejsložitější 
výzkumné úkoly v psychiatrii – a to stále platí. 

Dosud máme bohužel k dispozici více otázek 
než odpovědí.

Práce byla podpořena výzkumným zámě-
rem FN MOTOL 00064203.
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