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Torbiel paj¢czynowki u rodzenstwa z rozpoznaniem zaburzen
ze spektrum autyzmu — opis przypadku

Arachnoid cyst in siblings with diagnosed autism spectrum disorder — a case report
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STRESZCZENIE

Cel. Przedstawienie przypadku wspotwystepowania zaburzen autystycznych i torbieli pajeczynowki u rodzenstwa.

Przypadek. W niniejszej pracy autorzy opisujq dwoch braci 2,5- i 7-letniego z rozpoznaniem zaburzen z kregu autyzmu, u ktorych
wykonane badanie MRI gtowy uwidocznito torbiel pajeczynowki okolicy zamozdzkowej.

Komentarz. Stwierdzana u starszego z chlopcow po operacji neurochirurgicznej stosunkowo niewielka poprawa w zakresie mowy,
przy utrzymujqcych sie innych deficytach charakterystycznych dla zespotu autystycznego, wydaje sie przemawiac¢ raczej za wpisywaniem
sig powyzszej pracy w nurt doniesien o wystepowaniu nieprawidlowosci w budowie mozgu u dzieci z zaburzeniami autystycznymi.

SUMMARY

Objective. This article presents a case of comorbidity of autistic spectrum disorder and arachnoid cyst in a pair of siblings.
Case report. The authors present two brothers, one 2.5-year-old and one 7-year-old, with diagnosed autistic disorder in whom MRI of the

head revealed an anarachnoid cyst in the retrocerebellar area.

Commentary. The relatively minor improvement of speech and persistence of other deficits typical for autistic disorder in the older
boy following neurosurgery suggest that the present case study belongs to the line of reports on abnormal brain structure in children with

autistic disorder.
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Autyzm dziecigcy to zaburzenie neurorozwojowe poja-
wiajace si¢ przed 36 miesiacem zycia, rozpoznawane na
podstawie nieprawidtowosci funkcjonowania w zakresie
interakcji spotecznych, komunikacji werbalnej i niewer-
balnej oraz stereotypowego powtarzajacego si¢ repertuaru
zachowania [l]. Liczba przypadkéw autyzmu zaczgta
w ostatnich latach wyraznie wzrastaé. W okresie od 1991
do 1997 roku zanotowano wzrost si¢gajacy 556%. Obecnie
coraz powszechniej uzywa sig terminu spektrum zaburzen
autystycznych (ASD — Autistic Spectrum Disorders), ktore
obejmuje — wedlug stopnia nasilenia zaburzen — przypadki
od klasycznego autyzmu Kannera do zespotu Aspergera.
Rozpowszechnienie autyzmu ocenia si¢ na 1-2 dzieci na
1000; natomiast wystgpowanie zaburzen z krggu autyzmu
(ASD) szacowane jest na 3—6 na 1000 [2, 3, 4, 5].

Autyzm jest zaburzeniem rozpoznawanym na podstawie
kryteriow nozologicznych, o ztozonej etiologii. Mimo, ze
wyniki badan wskazuja na znaczacy udzial czynnikow gene-
tycznych i neurobiologicznych w jego patogenezie, etiologia
autyzmu nadal nie jest ustalona [6, 7].

Do czynnikow etiologicznych autyzmu mozna zaliczy¢
wszystkie te, ktore maja bezposredni lub posredni wptyw
na rozwoj osrodkowego uktadu nerwowego. Czynniki te
moga prowadzi¢ do wystgpienia takich zmian neuroana-

tomicznych, jak nieprawidtowa struktura mézdzku, nie-
prawidlowosci struktury cytoarchitektonicznej kory mozgu
oraz zaburzenia struktury ptatow czotowych, skroniowych
1 hipokampa.

Duze zainteresowanie budza w ostatnim okresie czasu
prace dotyczace wczesnych nieprawidtowoséci w rozwoju
mozgu dzieci z autyzmem. W wieku 2—4 lat u 90% dzieci
autystycznych objgtos¢ mozgu jest wigksza niz przecigtnie,
a 37% z nich spetnia kryteria makroencefalii. Powigksze-
nie objetosci dotyczy niektdrych obszarow mozgu np. pta-
tow czolowych, jadra migdatowatego, hipokampa, ciata
modzelowatego [8, 9, 10]. Zeegers i wsp. [11] opisali nie-
prawidlowosci w budowie mozgu u 49% dzieci autystycz-
nych i z op6éznieniem rozwoju ponizej 3 r.z., w 8,5% przy-
padkow stwierdzono obecnos$¢ torbieli pajgczynowki.

Torbiele pajeczynowki naleza do stosunkowo rzad-
kich schorzen osrodkowego uktadu nerwowego, zazwyczaj
umiejscowionych w srodkowym dole czaszki [12]. Wigk-
szo$¢ z nich jest wykrywana przypadkowo, ujawniane obja-
wy sa zwykle niespecyficzne i wiaza si¢ z rozmiarem i lo-
kalizacja torbieli. Wsrod opisywanych objawow odnalezé
mozna: bole glowy, ostabienie, napady padaczkowe, wodo-
glowie, a takze zaburzenia zachowania, objawy psychotycz-
ne oraz op6znienie psychomotoryczne [13, 14, 15, 16].
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W ponizszej pracy autorzy opisuja przypadek dwoch
braci z rozpoznaniem zaburzen z kr¢gu autyzmu, u ktérych
wykonane badanie MRI gtowy uwidocznito obecnos$¢ tor-
bieli pajeczynowki okolicy zamézdzkowej.

OPIS PRZYPADKU I

Chtopiec 2,5-letni, zgtosit si¢ do PZP dla Dzieci i Mto-
dziezy razem z rodzicami.

Jest drugim dzieckiem w rodzinie, ma starszego 7-let-
niego brata. Urodzony przez cesarskie cigcie z powodu za-
grozenia gestoza. Po urodzeniu otrzymat 9 na 10 punktow
w skali Apgar. Rozwoj ruchowy byl prawidtowy (chtopiec
zaczat chodzi¢ w wieku 11 miesigey).

W wieku 1,5 roku wymawial proste wyrazy (mama,
tata), pozniej (okoto 20 m.z.) nastapil regres mowy. Obec-
nie wydaje tylko pojedyncze dzwigki. W tym samym cza-
sie matka zaobserwowata takze zmiang zachowania — poja-
wily si¢ napady ztoSci, zaczal reagowac¢ w ten sposob na
zmiany w otoczeniu lub w planie dnia — krzyczat, piszczat,
rzucal przedmiotami. Zachowania takie utrzymuja si¢ do
tej pory. Nie spelnia polecen i nie reaguje na swoje imi¢
(wedhug stow rodzicow ,,jakby nie styszal”). Wynik bada-
nia shuchu miesci si¢ w normie. Kiedy czego$ chce ciagnie
rodzica za rgke. Nie bawi si¢ z dzie¢mi, lecz wyrywa im
zabawki. Lubi ksiazeczki wydajace dzwigki oraz klocki,
z ktorych buduje, a nastgpnie burzy, np. domki. Ustawia
autka w szeregu, wyrzuca wszystko z pudel. Brak zabawy
symbolicznej i nasladowania. Chlopiec oglada reklamy
w telewizji, podchodzi bardzo blisko telewizora. Jest bardzo
ruchliwy, wspina si¢ na meble, wchodzi na parapety. Lubi
hustawki, karuzele. Ma ograniczony jadlospis (je gtownie
migso i makaron z serem). Boi si¢ prysznica. W czasie wizy-
ty nie nawiazywat kontaktu wzrokowego, biegal po gabi-
necie, nie reagowal na obecnos¢ badajacego.

W badaniu EEG — zapis z pogranicza normy, w TK
glowy — torbielowate poszerzenie przestrzeni plynowej
zamoézdzkowej do okoto 2 cm, pozostate przestrzenie
przymozgowe prawidlowe. U chlopca wystgpowaty wyraz-
ne nieprawidlowosci w zakresie rozwoju interakcji spo-
tecznych, komunikacji i wyobrazni (sztywne, powtarzane
wzorce zabawy), co pozwolito na postawienie rozpozna-
nia autyzmu dziecigcego wedtug kryteriow klasyfikacji
ICD-10 [1].

OPIS PRZYPADKU II (STARSZY BRAT)

Chlopiec 7-letni, z ciazy pierwszej, wywiad cigzowo-po-
rodowy obciazony gestoza. Wczesniak urodzony w 34 tygo-
dniu ciazy, waga urodzeniowa 2540 g, dt. ciata 50cm, Ap-
gar 9/10. Rozwdj ruchowy prawidtowy, znacznie zaburzony
rozwdj mowy czynnej. Chtopiec w wieku okoto 1,5 roku
wymawial pojedyncze proste stowa — mama, tata, baba.
W wykonanych badaniach foniatrycznych budowa i rozwoj
narzadu mowy byty prawidlowe. Wedtug opinii z przed-
szkola chtopiec byt spokojny, preferowat zabawy konstruk-
cyjne (klocki), lubit puzzle, gry planszowe (warcaby, chin-
czyk), niechgtnie zmieniat rodzaj aktywnosci, a gdy robity
to inne dzieci reagowat placzem.

W roku 2003 wykonano MRI glowy — w tylnej jamie
torbiel pajeczynowki osiagajaca grubos$¢ do 3 cm w czesci
centralnej; modeluje ona robaka mézdzku i w mniejszym
stopniu potkulg, poza tym tkanki i przestrzenie ptynowe
mozgowia bez zmian. W badaniu TK glowy z kontrastem
(2004 r.) — w tylnym dole czaszki torbiel pajeczyndwki
wielkos$ci 3,5%2,5 cm, bez patologicznego wzmocnienia po
podaniu $rodka kontrastowego. Kontrolne badanie MRI
glowy z 2005 roku — zamdzdzkowa torbiel pajeczynowki
$rednicy okoto 3 cm; obraz poréwnywalny wzgledem po-
przedniego badania.

Operowany w sierpniu 2005 roku w Oddziale Neuro-
chirurgii Dziecigcej — wykonano kraniotomig podpotyliczna
oraz marsupializacjg torbieli pajgczyndéwki. W kontrolnym
badaniu TK glowy uwidoczniono prawidlowy obraz po-
operacyjny.

Opinia logopedyczna z roku 2006 — znacznie opdznio-
ny rozwoj mowy, chlopiec wymawial pojedyncze sylaby,
proste stowa, rozumiat skierowane do niego polecenia, po-
rozumiewat si¢ z otoczeniem za pomoca gestow i mimiki.

Zespot orzekajacy z Poradni Psychologiczno-Pedago-
gicznej wydat orzeczenie o potrzebie ksztatcenia specjalne-
go w oddziale integracyjnym z powodu ,,powaznych zabu-
rzen kompetencji komunikacyjnych o nieustalonej do tej
pory etiologii”. Badanie wykazalo w sferze procesow nie-
werbalnych przecigtny poziom funkcjonowania intelektu-
alnego, znacznie op6zniony rozwdj mowy (w wieku 6 lat
wymawiat pojedyncze stowa), obnizone mozliwosci grafo-
motoryczne, zaburzong orientacj¢ przestrzenna.

W sierpniu 2006 roku zgtosit si¢ do PZP dla Dzieci
i Mlodziezy — chodzi do zeréwki (nauke szkolna odroczono
o rok). Uzywa gltownie rzeczownikow, nie prowadzi dialo-
gu. Mowi z dziwna prozodia; zdaniem rodzicow po opera-
cji wystapita poprawa w zakresie mowy. Cechuje go nad-
wrazliwo$¢ na rozne dzwigki, ujawnia ograniczony zakres
aktywnos$ci (klocki, puzzle). W czasie wizyty widoczna
byta sztywno$¢ w zabawie oraz problemy z postugiwaniem
si¢ teorig umystu. Chtopiec nie zaliczyt proby Sally-Ann,
wykonywanej poprawnie przez prawidtowo rozwijajace si¢
dzieci czteroletnie [17]. Na podstawie wywiadu od rodzi-
cow oraz kilkakrotnej obserwacji zachowania chtopca pod-
czas wizyt w poradni, rozpoznano autyzm atypowy wedtug
klasyfikacji ICD-10 [1].

KOMENTARZ

Poniewaz opisywane w powyzszej pracy nieprawidtowos-
ci dotyczyly rodzenstwa pojawialo si¢ pytanie o mozliwos¢
wystepowania podobnych zmian u rodzicow. W literaturze
mozna odnalez¢ dane dotyczace rodzinnego wystgpowania
torbieli pajgczynowki zlokalizowanej w tylnym dole czasz-
ki [12]. Zwiazek wystgpujacych zmian z rozwojem mowy
wydaje si¢ niejednoznaczny. Tsuboi i wsp.[18] opisali przy-
padek 15-miesigcznej dziewczynki z torbiela pajgeczynowki
zlokalizowana w tylnym dole czaszki, u ktorej po wykona-
nym zabiegu usunigcia torbieli nastapil prawidlowy rozwaj
przy stwierdzanym wczesniej opdznieniu psychorucho-
wym. Opisywane sa rowniez deficyty poznawcze, ktore po-
prawily si¢ po przeprowadzonej operacji usunigcia torbieli
pajeczynowki [19]. Stwierdzana u starszego z chtopcow
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stosunkowo niewielka poprawa w zakresie mowy, przy utrzy-
mujacych si¢ innych deficytach charakterystycznych dla
zespolu autystycznego, wydaje si¢ przemawiaé raczej za
wpisywaniem si¢ powyzszej pracy w nurt doniesien o wy-
stgpowaniu nieprawidtowosci w budowie mézgu u dzieci
z zaburzeniami autystycznymi niz za mozliwoS$cig przyczy-
nowego leczenia tychze objawow u opisywanych chtopcow.
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