PROTOCOL CLINIC STANDARDIZAT PENTRU MEDICII DE FAMILIE
Tulburiri de spectru autist la copil si adult

Codul bolii (CIM 10): F84.0—- F84.9
Tulburirile de spectru autist la copil si adult (TSA) sunt un grup de tulburari caracterizate prin anomalii calitative de
interactiuni sociale reciproce, de tipare de comunicare prin totalitatea intereselor si activitatilor repetitive, stereotipe,
restrictive. Aceste anomalii calitative sunt o trasatura profunda a functionarii individului in toate situatiile.

TSA includ urmaétoarele forme nozologice

F 84.0 Autismul infantil F 84.5 Sindromul Asperger
F 84.2 Sindromul Rett F 84.8 Alte tulburari pervazive de dezvoltare
F 84.3 Alta tulburare dezintegrativa a copilariei F 84.9 Tulburare pervaziva a dezvoltarii, nespecificata

F 84.4 Tulburare hiperactiva asociata cu retardarea F 84.10 Autismul atipic
mentald gi miscdri stereotipe

MANAGEMENTUL PACIENTULUI CU TSA LA NIVEL DE AMP

Cine acorda ingrijiri Scop Interventii

Medicul de familie, Recunoastere a TSA la copii | Evaluarea si monitorizarea copiilor si adultilor cu risc inalt
Asistentul medicului | si adulti cu risc inalt pentru TSA.

de familie Detectare precoce a TSAsi | = Screening M-CHAT-R

referire la serviciu specializat| * Anamnestic
» Examen fizic

» Referire la CCSM

de sanatate mintala

Supraveghere Monitorizarea sanatatii fizice pentru prevenirea recidivelor.

FACTORI DE RISC

Genetici

Autismul este considerat cea mai frecventa tulburare cu predispozitie genetica;
Schizofrenia pe linie maternala creste circa de 3 ori riscul de autism la urmasi;

A fost stabilita relatia dintre depresia la mamele copiilor cu autism;

Rudele persoanelor cu TSA au probabilitatea de a dezvolta tulburarea in circa 2-6 %;
Autismul este diagnosticat de 4-5 ori mai frecvent la sexul masculin decét la feminin.

Neuroanatomici/neirobiologici

Macrocefalia ar putea fi asociata cu riscul pentru TSA;

Anomalii structurale ale cerebelului, amigdalei, hipocampului si ganglionilor bazali;
Activarea anormala la nivelul sulcus-ului temporal superior;

Anomalii congenitale legate de SNC, inclusiv paralizia cerebrala;

o Encefalopatii neonatale sau epileptice, inclusiv spasmele infantile.

De mediu

Se considera cd factorii externi prezinta risc pentru TSA indirect, prin actiunea asupra incarcaturii genetice.

e Risc pentru TSA il prezinta toxinele, insecticidele, pesticidele mercurul, cadmiul, nichelul, plumbul, arsenul,
manganul;

e Poluarea aerului si anume cresterea concentratiei de ozon, oxid de carbon, dioxid de azot si dioxid de sulf ar putea
avea legdtura cu aparitia TSA;

e Deficitul vitaminei D si a acidului folic sunt considerate alte cauze posibile pentru TSA;

e Scaderea cu 5 % a normei de omega-3 creste riscul de TSA;

e Riscul pentru TSA creste in cazul virusului gripei, rubeolei, citomegalovirusului, varicelei, parotitei, herpesului, a
infectiilor bacteriene din pneumontii, otite, in cazuri de sifilis;

e Hemoragiile in perioada de gestatie cresc riscul pentru TSA in 81 %;

e Varsta inaintata a parintilor creste riscul pentru TSA (cu 29 % la fiecare 10 ani de varsta a tatalui);

e Gradul scdzut de instruire a mamelor.

Imunologici
e Incompatibilitatea imunologica este considerata posibila in dezvoltarea TSA.

PROFILAXIE

e Profilaxia primara consta in evaluarea si monitorizarea copiilor/adultilor cu risc inalt pentru TSA cu accent pe
constatarea unor probleme 1n familie, datelor anamnestice atat din familie, cat si din alte surse.

e Screening si monitorizare in timp a persoanelor cu deficiente de neurodezvoltare, tulburari de comportament, limbaj,
a functiilor motorii sau cu tulburari afective, vizand simptomatologia specifica.




SCREENING

Screening-ul va fi efectuat daca se vor constata careva din simptomele specifice pentru TSA:

e Lipsa pronuntiei sunetelor si silabelor pana la varsta de 12 luni

e Lipsa gesticulatiei pana la 12 luni

e Lipsa vorbirii pana la 16 luni

e Lipsa constructiilor minim din doua cuvinte spontane pana la varsta de 24 de luni

e Oricare regresie a vorbirii si abilitatilor sociale la orice varsta

o Abilitati sociale insuficiente pentru varsta avuta
Screening-ul se efectueaza prin intermediul mai multor instrumente recomandate. La nivel de AMP in special se aplica
Testul M-CHAT-R pentru varsta intre 16 si 30 luni. Identificarea precoce este importanta deoarece permite interventia
timpurie, investigatiile necesare, consilierea privind recurenta.

Nr Intrebarea Da Nu

1 Daca indicati un anumit obiect din camera, copilul se uita la el? (De exemplu, daca indicati o jucarie sau
un animal, copilul dvs. se uitd la jucarie sau la animal?)

2 Nu v-ati gandit vreodatd ca copilul dvs. este surd?

3 [opilului dvs. 1i place sa se prefaca? (De exemplu, se preface ca bea dintr-o ceasca goald, ca vorbeste la
telefon, cd hraneste o papusa sau o jucarie-animal?)

4 Copilului dvs. i place sd urce pe obiecte? (De exemplu, pe mobild, pe terenul de joaca, pe scari?)

5 [Copilul dumneavoastrd face miscari neobisnuite cu degetele langa cap si ochi? (De exemplu, scutura
degetele in jurul ochilor?)

6 [Arata copilul dvs. cu degetul, daca doreste sa ceard ceva sau cere ajutor? (De exemplu, aratd spre o
gustare sau o jucdrie la care nu poate ajunge?)

7 [Copilul dvs. aratd cu un deget spre un lucru interesant, pe care vrea sa vi-l arate? (De exemplu, spre un
avion care zboard sau un camion mare pe drum?)

8 Este copilul dumneavoastra interesat de alti copii? (De exemplu, copilul dvs. se uita la alti copii, le surade
sau se apropie de ei?)

9 Copilul va aduce lucruri pentru a le vedea, vi le aratd - nu pentru a-1 ajuta, ci doar pentru a se Tmpartasi?
(De exemplu, va arata o floare, un animal-jucarie, un camion-jucarie?)

10 Copilul dvs. raspunde cénd 1i spuneti numele? (De exemplu, se uita la dvs., vorbeste sau gangureste, isi
opreste actiunile, cand isi aude numele?)

11 Cand 1i zambiti copilului, va zambeste Tnapoi?

12 Copilul dvs. este deranjat de zgomotul cotidian? (De exemplu, tipa sau plange ca raspuns la zgomotul
unui aspirator sau al muzicii puternice?)

13 Copilul dvs. merge?

14 Copilul dvs. va priveste in ochi cand vorbiti cu el, va jucati sau 1l imbracati?

15 Copilul dvs. incearca sa copieze ceea ce faceti? (De exemplu, fluturd din méana, bate din palme, striga
vesel dupa dvs.)

16 Daca intoarceti capul pentru a va uita la ceva, copilul dvs. se uita in jur pentru a vedea la ce va uitati
dvs.?

17 Copilul dvs. incearcd s& va faca sa va uitati la el? (De exemplu, copilul se uitd la dvs. pentru a auzi
laude, pentru a spune "priveste" sau "priveste la mine".)

18 (Cand 1ii spuneti sa faca ceva, copilul intelege? (De exemplu, daca nu aratati spre obiect, poate copilul sa
inteleaga cuvintele "pune cartea pe scaun" sau "ada-mi o plapuma"?)

19 Daca se intdmpla ceva nou, copilul se uita la dvs. in fatd pentru a intelege exact ce simtiti referitor la
acest lucru? (De exemplu, daca aude un zgomot straniu sau amuzant sau vede o jucirie noud, se va uita
la fata dvs.?)

20 Copilul iubeste activitdtile mobile? (De exemplu, atunci cind este aruncat in sus sau leganat pe
picioare?)

Modalitatea de calculare

Pentru toate compartimentele, cu exceptia compartimentelor 2,5,12 raspunsul "NU"- indicé un risc de TSA.

Pentru compartimentele 2, 5,12 raspunsul "DA" - indica un risc de TSA.

Nivel jos de risc: Scorul total este 0-2; daca copilul are mai putin de 24 de luni, evaluati-1 din nou dupa varsta de doi
ani. Daca nu exista risc de TSA, nu sunt necesare actiuni ulterioare.

Nivel mediu de risc: Scorul total este de 3-7; sunt indicate intrebari ulterioare (etapa a doua M-CHAT-R/F) pentru a
obtine informatii suplimentare referitoare la nivelul de risc. Sunt necesare urmatoarele actiuni: efectuarea unei evaluari
diagnostice a copilului si a oportunitatii interventiei timpurii. Dacé scorul ulterior este de 0-1, rezultatul examinarii este
considerat negativ. Nu sunt necesare actiuni ulterioare, in cazul identificarii unui risc de TSA, dar in timpul vizitelor
ulterioare copilul trebuie evaluat din nou.

Nivel inalt de risc: Scorul total este de 8-20; se admite de a ignora intrebarile ulterioare si de a trece imediat la
evaluarea de diagnosticare si a oportunitatii interventiei timpurii.




Recomandaéri pentru culegerea anamnesticului in TSA

Antecedente heredocolaterale.
Depistarea simptomelor specifice pentru TSA.
Etapele de dezvoltare ale copilului cu risc de dezvoltare a TSA.
Tulburiri absolute pentru investigatii ulterioare (Gillian Baird,et.all, 2003):
Lipsa gangaitului, a aratatului sau a altor gesturi, pana la 12 luni
Lipsa cuvintelor izolate, pana la 18 luni
Lipsa frazelor spontane (nu sub forma de ecou) de doua cuvinte, pana la 24 de luni
Pierderea unor abilitati sociale sau de limbaj, indiferent de varsta
Oricare regresie a vorbirii si abilitatilor sociale la orice varsta
Abilitati sociale insuficiente pentru varsta avutd
Comportament straniu asociat cu regresie de dezvoltare sau capacitatii extraordinare inclusiv memorarea unor detalii,
cifre ,informatii voluminoase sau alte capacitati evidentei iesite din comun
Anomalii senzorii sau motorii, schimbarea tonusului muscular, a mersului
e Comportamente atipice in timpul alimentarii, preferinta pentru unele tipuri de alimente uneori ritualuri sau refuz
alimentar
e Sunt frecvente simptome gastrointestinale

EXAMENUL CLINIC

Formele usoare de autism pot fi trecute cu vederea sau pot fi evaluate pe fundalul unor comorbiditati ca stardoll mental
sau tulburari de auz.
Simptomele TSA, precum dificultati de vorbire, abilitati sociale insuficiente, actiuni comportamentale repetitive, apar
pana la varsta de 3 ani si dureaza toata viata.
Examenul clinic in functie de varsta pacientului se va face 1n lipsa sau In prezenta parintilor tindnd cont de aspectul
juridic si dorinta pacientului.
In timpul examenului clinic se va evidentia:

e Nivelul de dezvoltare a vorbirii, capacitatea de mentinere a contactului verbal, evaluarea raspunsurilor primite,

abilitatile de constructie frazeologica

e Dezvoltarea functiilor motorii

o Evaluarea functiilor asociative (analiza sinteza, comparatie, abstractizare, generalizare)

e Nivelul de cunoastere a mediului ambiant

e Comportamentul individual si social

¢ Abilitatile de comunicare

e Necesitatile si motivarea

e Particularitdtile de memorie, atentie, emotii

e Prezenta stereotipiilor motorii sau comportamentale

e Prezenta tulburarilor cognitive, a deficitului cognitiv

Abilititile de dezvoltare si autismul - SEMNALE DE ALARMA!

Abilitatile de Virsta tipica de dobandire Nota
dezvoltare la copii cu autism
Zambetul Apare la varsta de 1-3 luni Unii copii cu autism zdmbesc, dar istoriile parintiilor arata
social ca este dificil de a obtine un astfel de comportament (de

ex., zambetul este obtinut prin contact fizic sau o rutind
anticipativa, fiind diferit de un zdmbet social adevérat).

Raspunsul la | De la 8-10 luni, copiii raspund la nume |Copiii cu autism nu raspund sau raspund mai greu la nume,

nume cand sunt chemati necesitind multiple atentiondri sau atingeri fizice.
Ingrijorarile vizavi de probleme de auz sunt deseori primele
semnale de alarma pentru parinti cé ceva nu este bine.

Atentia La 8-10 Iuni urméreste privirea altei | Lipsa atentiei conjugate: uneori poate arunca o privire

conjugata persoane, la 10-12 luni urmareste directia | scurta in directia respectivd, dar nu se intoarce catre

indexului cand se indica ceva

persoana care a initiat actiunea.

Comunicarea

Copiii indica cu degetul obiectul dorit la

Nu foloseste indexul; dirijeazd prin “mand — peste -

gestuala 12-14 luni. Mai tarziu, la 15-16 luni, apar | mina”, uneori intinde méana spre obiect, fard a folosi
gesturile protodeclarative, cand copilul | atentia conjugata.
directioneaza atentia parintelui spre un
obiect.

Géanguritul De regulda, ganguritul bilabial (bababa, | Ganguritul apare tarziu, catre 12 luni. La fel, apar sunete

mamama) apare la 6-7 luni, la 8-10 luni
apare ganguritul alternativ, cu angajarea
verbala a adultului. La 10-12 luni apar

primele cuvinte, jargoane.

izolate, non-comunicative, repetitive, nefunctionale.




INVESTIGATIILE PARACLINICE:

e Examen oftalmologic
e Audiometrie

CRITERII DE TRANSFER

e Diagnosticul si tratamentul TAS se va efectua in cadrul unui serviciu specializat de sanatate mintala.
o In cazul depistarii de citre medicul de familie a TSA, pacientul este referit la CCSM

CRITERII DE SPITALIZARE
e Semne de pericol vital

e Stari grave dupa tentativele de suicid, automutilari
e Stari grave dupa accese epileptiforme si status epileticus
e Anxietate de nivel psihotic

e Decompensarea starilor comorbide:

CRITERII DE DIAGNOSTIC CIM-10 (1994, 1999):

Pentru diagnosticul de TSA trebuie sa fie prezente cel putin 6 dintre urmdtoarele simptome,
dintre care cel putin doud trebuie sd se refere la primul subgrup si cel putin unul - pentru restul

1. Tulburiri calitative ale interactiunii sociale:

* incapacitatea de a folosi privirea, reactiile faciale, gesturi si postura in scopuri de comunicare;

* incapacitatea de a interactiona cu colegii pe baza intereselor comune, a activitatilor, a emotiilor;

* incapacitatea, in ciuda premiselor formale pentru stabilirea unor forme adecvate varstei de comunicare;

* incapacitatea de a raspunde emotional la mediul social, lipsa raspunsului sau raspuns deviant la sentimentele altora,
integrarea instabild a comportamentelor sociale, emotionale si de comunicare;

* incapacitatea de a experimenta bucuria spontand, a intereselor sau activitatilor cu altii.

2. Schimbari calitative in comunicare:

« Intarzierea sau intreruperea completd a limbajului, care nu este insotitd de expresii faciale compensatorii, gesturi ca o
forma alternativa de comunicare;

e incapacitatea relativa sau completa de a intra Tn contact sau de a mentine un contact verbal la un nivel corespunzator
cu alte persoane;

o stereotipii verbale sau utilizarea inadecvata a cuvintelor si expresiilor, absenta jocurilor simbolice la o varsta frageda,
jocurilor cu continut social.

3. Modele stereotipice limitate si repetitive in comportament, interese, activitati

* preocupare pentru unul sau mai multe interese stereotipice cu continut anormal, fixarea pe forme nespecifice, non-
functionale de comportament, ritualuri, miscari stereotipe ale membrelor superioare sau miscari complexe ale corpului
» preferinta pentru anumite obiecte sau a elementelor nefunctionale ale materialului de joc.

4. Probleme nespecifice
» frici, fobii, agitatie, tulburdri de somn si a obiceiurilor alimentare, furie, agresivitate, automutilare.

SUPRAVEGHEREA

Scop: monitorizarea starii somatice a pacientului care se afld in tratament de sustinere, pentru a evita dezvoltarea
efectelor adverse a remediilor antipsihotice, timostabilizatoare, anticonvulsivante, antdepresive, tranchilizante,
psihospimulante.

Periodicitatea de supraveghere a pacientilor cu TSA de citre medicul de familie:

 Pentru suspectie de TSA cu risc minim - reevaluare peste 3 luni.

* Pentru suspectie de TSA cu risc mediu- reevaluare peste 3 luni.

» Pentru suspectie de TSA cu risc sever - trimitere catre medicul specialist:psihiatru; neurolog, epileptolog (TSA cu
sindrom convulsiv).

Aprobat prin Ordinul Ministerului Sanatatii, Muncii si Protectiei Sociale nr.344 din 13.03.2019 Cu privire la aprobarea
Protocolului clinic standardizat pentru medicii de familie ,,Tulburarile de spectru autist la copil si adult”




