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Summary

Girls and women with autism are often undiagnosed, misdiagnosed or receive a diagnosis
of autism at later age. This can result in adverse outcomes in their well-being, mental health,
education, employment, and independence. The diagnosis of autism spectrum condition/dis-
order (hereinafter referred to as autism), with its current features linked with descriptions in
the major diagnostic classification systems, is based primarily on observations and research
on males. The term ‘Autism Spectrum Condition’ (ASC), used in this paper, has been coined
by Simon Baron-Cohen and used in the professional literature for a decade to respect these
individuals on the autism spectrum who feel that the term ‘disorder’ is stigmatizing, whereas
ASC presents both the strengths of these people and difficulties they experience. The research
shows that autism in females has unique symptomatology and manifests itself differently, more
subtly, especially in high-functioning girls and women, i.e., those with fluent speech, average
or above-average intelligence quotient. The research also shows diagnostic stereotypes and
lack of required sensitivity to identify autistic females. Additionally they do not reflect the
unique presentation of autism in females demonstrated by greater compensatory capacity and
an ability to develop sophisticated methods of ‘camouflaging’ and masquerading. Furthermore,
autism in females is associated with high comorbidity during adolescence including anxiety
disorder, tic disorder, depression, high incidence of suicide, eating disorders, and high rates
of other medical problems. Timely diagnosis, however, can reduce the difficulties that females
with autism experience over their lifetime, allowing for the assessment of their needs regarding
health, education, leisure, social relationships, and employment.
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Wstep

Stany ze spektrum autyzmu (Autism Spectrum Condition — ASC)/zaburzenia ze
spektrum autyzmu (Autism Spectrum Disorder — ASD), w skrocie autyzm [1, 2], diag-
nozowane sg czesciej u chtopcéw 1 mezczyzn niz u dziewczat i kobiet w proporcji od 4:
1 do2,0-2,6: 1, jednak jest ona obarczona réznymi btedami [3]. Wigkszo$¢ klinicystow
zgadza sie, ze pte¢ odgrywa znaczacg role w wystepowaniu i symptomatologii autyzmu
[4] oraz ze wysokofunkcjonujace dziewczeta 1 kobiety moga ukrywac cechy autyzmu
lub ich nie ujawnia¢. Mowi si¢ w tym kontekscie o zjawisku ,.kamuflazu™ [5], ktére
zostato tez opisane w wielu autobiografiach kobiet z ASC. Dodatkowo jedna z aktu-
alnych hipotez zaktada, ze w poréwnaniu do chtopcdw oraz mezczyzn u dziewczat
1 kobiet musza wystapi¢ duzo wigksze nieprawidlowosci na poziomie genetycznym,
aby autyzm ujawnil si¢ petnoobjawowo [6], co w literaturze przedmiotu nazywane
jest ,,zenskim czynnikiem ochronnym” (female protective effect). Dziewczeta 1 kobiety
z autyzmem ukrywajg niezrozumienie niuansow spotecznego zachowania oraz swoje
zmagania w zakresie zaburzen sensorycznych [7] 1 opisujg je jako wyczerpujace oraz
dezorientujgce. U dziewczat 1 kobiet z autyzmem czg¢sto wspotwystepuja zaburzenia
lgkowe, depresja, zaburzenia tikowe czy zaburzenia odzywiania. Pacjentki te moga by¢
btednie diagnozowane, diagnozowane p6zno lub moga w ogdle nie wzbudzac¢ uwagi
klinicznej [8]. Wiekszo$¢ narzedzi diagnostycznych powstata na podstawie wynikow
badan naukowych, w ktorych dominowali chtopcy z autyzmem. Dlatego narzedzia
te nie sg wystarczajaco czule w odniesieniu do obrazu klinicznego dziewczat i kobiet
z autyzmem, co moze sprawiac, ze pacjentki te ,,wymykajg si¢” w procesie diagno-
stycznym autyzmu. W zwiazku z tym konieczne staje si¢ stworzenie narzedzi diag-
nostycznych, ktére uwzgledniaja w autyzmie réznice migdzyptciowe [9]. Dziewczgta
1 kobiety z autyzmem s3 podatne na r6znego rodzaju naduzycia oraz wykorzystanie
seksualne, totez nawet te 0 wysokim poziomie funkcjonowania poznawczego wymagaja
znacznego wsparcia, aby sta¢ si¢ zdrowymi 1 niezaleznymi osobami dorostymi [10].

Autorzy uzywaja okreslenia ,,stan ze spektrum autyzmu” wprowadzonego przez
Simona Barona-Cohena jako alternatywnej nazwy dla rozpoznania zaburzenia ze spek-
trum autyzmu [1,2]. Uwzglednia ono zastrzezenia oséb ze spektrum autyzmu, ktore
uznaja okreslenie ,,zaburzenie” za stygmatyzujace, podczas gdy nazwa ASC ujmuje
zaro6wno ich mocne strony, jak 1 trudnosci, jakich te osoby doswiadczajg [1]. ASC
rozumiane jest jako samopoczucie (a state of being) lub stan zdrowia danej osoby (the
condition of your health). Zaburzenie psychiczne stanowi zesp6t objawow obejmuja-
cych znaczace zakldcenia poznawcze w zakresie regulacji emocji lub zachowania, ktore
spowodowane sg dysfunkcjami w psychologicznym, biologicznym lub rozwojowym
procesie lezacym u podtoza funkcjonowania psychicznego czlowieka, i najczesciej
zwigzane jest z trudnosciami w funkcjonowaniu spotecznym i zawodowym [1, 2, 11].
Wyodrebnienia wigkszosci zaburzen psychicznych w stosowanych klasyfikacjach
DSM-5 czy ICD-10 dokonano gléwnie ze wzgleddéw praktycznych, zwigzanych z po-
stepowaniem medycznym, spotecznym lub prawnym. Autorzy klasyfikacji postuguja
si¢ bardziej ogdlnym terminem ,,zaburzenie” (disorder) w celu uniknigcia watpliwosci
dotyczacych terminu ,,choroba” (disease lub illness). W polskim systemie prawnym
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pojeciu choroby psychicznej nadano odmienne od zaburzenia znaczenie. Osoby
cierpigce na ,,choroby psychiczne” majg wiekszy dostep do nieodptatnych swiadczen
zdrowotnych, a takze mozliwe jest wobec nich postepowanie lecznicze bez ich zgody.
Natomiast jednostka chorobowa to choroba o okreslonych przyczynach, objawach
1 przebiegu, oficjalnie uznana przez jakis§ zespot specjalistéw. Pomimo réznych ko-
notacji wymienionych terminéw autorzy czesto postuguja si¢ nimi zamiennie [1, 2].

Kryteria i narzedzia diagnostyczne a dziewczeta i kobiety z autyzmem

Kryteria diagnostyczne DSM-5 [11] prezentuja gtowne objawy autyzmu, ktore
zostaly uzgodnione przez gremium mi¢dzynarodowe. Brak jasnych biomarkerow
autyzmu, bardzo niejednorodna natura tego stanu oraz roznice w jego fenotypowe;j
ekspresji powoduja wszakze, ze trwa niekonczaca si¢ dyskusja na temat kryteriow
diagnostycznych oraz samego definiowania autyzmu. Debata ta jeszcze bardziej zin-
tensyfikowata si¢ w ostatnich latach w zwigzku z wynikami badan dotyczacych r6éznic
miedzyptciowych w autyzmie.

Diagnoza autyzmu opiera si¢ na obserwacji osoby badanej, ocenie m.in. jej za-
chowan o charakterze spotecznym, komunikacyjnym oraz na szczegétowym zebraniu
wywiadu rozwojowego. Na wyniki tej obserwacji wplyw ma nie tylko pte¢ osoby
badanej, ale takze obecnos¢ lub brak wspotwystepowania takich jednostek, jak np.
niepetnosprawnos¢ intelektualna, depresja, zaburzenia lekowe, ADHD, padaczka,
tiki itd. [2]. Pojawia si¢ coraz wiecej dowodoéw naukowych na istnienie istotnych
r6znic miedzyptciowych w autyzmie [12], ktoére koniecznie nalezy bra¢ pod uwage
w procesie diagnozy ASC, szczeg6lnie w wypadku pici zenskiej [3, 5]. Zrozumienie,
jak odmiennie moze prezentowac si¢ autyzm u obu ptci, wynika nie tylko z tego, jak
jest on tradycyjnie zdefiniowany w kryteriach, ale takze z konstrukcji aktualnych,
wystandaryzowanych narzedzi diagnostycznych oraz istniejgcej metodologii badaw-
czej [3, 9]. Wnioski z wielu badan opierajg si¢ na r6znych metodologiach, réznych
narzg¢dziach diagnostycznych, a w wielu z tych badan brakuje grup kontrolnych dla
obu pfci, w tym takze grup kontrolnych bez zaburzen neurorozwojowych [4, 13]. Te
roznice w metodologii znaczaco utrudniajg poroOwnywanie wynikéw badan.

Na rozpoznanie autyzmu u dziewczat 1 kobiet dodatkowo wptyw majg czynniki
psychologiczne, spoteczne 1 kulturowe [14]. Unikalny fenotyp charakterystyczny dla
dziewczat 1 kobiet z autyzmem stal si¢ ostatnio tematem szeroko dyskutowanym na
Swiecie [15, 16]. Fenotyp ten jest szczegdlnie istotny w wypadku wysokofunkcjo-
nujacych dziewczat i kobiet, ktore maja umiejetnos¢ kamuflowania, maskowania
1 kompensowania trudno$ci wynikajacych z autyzmu [17]. Dziewczeta te 1 kobiety
majg duzo wigksza niz chtopcy 1 mezczyzni potrzebe wchodzenia w relacje spoteczne,
zawigzywania przyjazni 1 przebywania wsrod rowiesnikow. Wysokofunkcjonujace
dziewczgta z autyzmem w poréwnaniu do chtopcodw z tym stanem prezentujg mniejsze
deficyty w zabawie, majg czesto lepiej rozwinigta wyobraznie i bardzo bogaty swiat
fantazji. Posiadajg umiejgtnos$ci i potrzebe obserwowania oraz nasladowania typowo
rozwijajacych si¢ rowiesnikow, a takze nasladowania ich zachowan. Dziewczeta
1 kobiety z autyzmem maja mniej ograniczonych oraz stereotypowych zachowan,
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a ich szczegdlne 1 czasami intensywne zainteresowania nie sg postrzegane, zaroOwno
w kontekscie kulturowym, spotecznym, jak 1 rozwojowym, jako tradycyjnie powia-
zane z ASC. Jednoczes$nie kryteria diagnostyczne autyzmu opieraja si¢ na meskim
obrazie 1 nie uwzgledniajg tego unikalnego wzorca zachowan dziewczat oraz kobiet
z autyzmem. Scottish Intercollegiate Guidelines Network potwierdza, ze dziewczeta
1 kobiety z autyzmem mogg wykazywac jakosciowe réznice w objawach autyzmu,
a takze w poziomie nieprawidlowego funkcjonowania [18].

Dostepne wystandaryzowane narzgdzia diagnostyczne, takie jak Protokot obserwa-
¢ji do diagnozowania zaburzen ze spektrum autyzmu (Autism Diagnosis Observation
Schedule — ADOS, zar6wno jego pierwotna wersja, jak i wersja zrewidowana ADOS-2)
[19,20], wywiad Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R) [21] oraz Kwestiona-
riusz komunikacji spotecznej (Social Communication Questionnaire — SCQ) [22], nie
sa wystarczajaco wrazliwe, aby zidentyfikowac¢ cechy autyzmu u dziewczat i kobiet [5,
8,9, 13, 16]. Narzedzia te zostaty stworzone na podstawie badan przeprowadzonych
W przewazajacej mierze z udzialem chlopcéw i mezczyzn z autyzmem. Co wigcej,
proby standaryzacyjne dla tych narzedzi sg takze zdominowane przez pte¢ meska,
tym samym kwestionowana jest ich doktadno$¢ oceny i trafno$¢ w odniesieniu do
dziewczat i kobiet z autyzmem [16]. Wszystko to przyczynia si¢ do niedostatecznego
rozpoznawania autyzmu u dziewczat i kobiet oraz sprawia, ze pacjentki te ,,wymykaja
si¢ z sieci diagnostycznej”.

Nastrdj i zaburzenia lekowe

Powszechne wérdd dojrzewajacych dziewczat 1 kobiet z ASC problemy emocjo-
nalne mogga prowadzi¢ do pojawienia si¢ zaburzen lgkowych 1 depresji [3]. Najczgsciej
w tej populacji pacjentek rozpoznawane sg zaburzenia depresyjne nawracajace (50%
pacjentek), chociaz cze$¢ autorow sugeruje, ze tak samo czesto lub nawet cze$ciej moga
wystepowac objawy zaburzen afektywnych dwubiegunowych [23]. W systematycznym
przegladzie pisSmiennictwa Hedley i Uljarevi¢ [24] podaja, ze rozpowszechnienie mys$li
samobojczych wsrod osob z ASC wynosi od 11 do 66%, natomiast prob samobojczych
od 1 do 35%. Cze¢s¢ przedwcezesnych zgonow w populacji ASC spowodowanych jest
samobdjstwem pacjentow (0,31%), a odsetek ten jest wyzszy niz w populacji ogdlnej
(0,04%). Ryzyko to jest znaczaco wigksze wsrdd osob bez towarzyszacej niepetno-
sprawnosci intelektualnej. Podobnie czgsto jak zaburzenia afektywne (50% chorych)
wsrdd dzieci 1 mtodziezy z autyzmem obserwujemy zaburzenia lgkowe, a wérod nich
lek spoteczny, zaburzenia lekowe uogolnione, Igk paniczny, agorafobig¢ 1 zaburzenia
obsesyjno-kompulsyjne [23].

ChAD, ADHD, zaburzenia tikowe u dziewczat i kobiet z autyzmem

Zaburzenie ze spektrum autyzmu (ASD)/stan ze spektrum autyzmu (ASC) [1, 2],
zespot nadpobudliwosci z deficytem uwagi (Attention Deficit Hyperactivity Disorder —
ADHD) oraz zaburzenia tikowe (7ic Disorder — TD) nalezg wedlug klasyfikacji DSM-5
do zaburzen neurorozwojowych. Oznacza to, ze pojawiajg si¢ w okresie dziecinstwa
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1 nie ustepuja po ukonczeniu 18. r.z., ale niektére objawy moga wygasna¢ lub moga
by¢ niewystarczajaco nasilone, aby spetnia¢ wymog kryterialny.

Choroba afektywna dwubiegunowa (Bipolar Disorder — BD) klasyfikowana jest
w zaburzeniach afektywnych (nastroju). Trudnos¢ diagnostyczna tych zaburzen w okre-
sie rozwojowym w ogole, szczegoOlnie zas w wypadku ASC u dziewczat, a pdzniej
kobiet, wynika z kilku powodow:

1) braku biomarkera potwierdzajacego diagnoze, co dotyczy zarowno autyzmu,
ADHD, ChAD, jak i zaburzenia tikowego;

2) braku lub nadal zbyt matej liczebnosci dziewczat/kobiet z diagnoza autyzmu
w badaniach naukowych, co uniemozliwia efektywne poréwnanie wynikow
pomiedzy obu plciami;

3) aktualnych kryteriéw oraz narzedzi diagnostycznych w autyzmie (ASD/ASC),
ktore stworzone sg gtdéwnie na podstawie meskiego obrazu autyzmu, co nie
uwzglednia wielu istotnych i odmiennych cech oraz zachowan charaktery-
stycznych dla dziewczat/kobiet z autyzmem:;

4) bardzo r6znorodnej metodologii badan naukowych, co sprawia, ze nierzadko
trudno poroéwna¢ wnioski i wyniki poszczegolnych badan pomigdzy sobg;

5) mozliwy jest jedynie wywiad retrospektywny zebrany od rodzicéw/opiekunow,
ktory jest obarczony btgdem zapomnienia (recall bias);

6) powszechnie znana jest ograniczona przydatno$¢ raportowania objawow
przez dziecko;

7) objawy autyzmu, ADHD, ChAD moga zachodzi¢ na siebie;

8) powszechnie znana jest wspotchorobowo$¢ dotyczaca tych zaburzen;

9) ADHD moze wptywaé na rozw6j ChAD i odwrotnie;

10) naktadanie si¢ objawow (ADHD 1 ChAD) lub zla interpretacja objawow
ADHD, ChAD 1 autyzmu.

Diagnostyka autyzmu pozostaje wyzwaniem dla klinicystow, szczego6lnie w po-
dziale na picie. Widoczne jest to zwtaszcza u kobiet, z czego wynika¢ moze obser-
wowana 4,5 razy wigksza czestos¢ autyzmu u mezczyzn [25]. Czgstos¢ ta jest jednak
kwestionowana przez wielu badaczy zajmujacych si¢ tematem r6znic migdzyptciowych
w autyzmie 1 obecnie coraz czesciej podawana jest na poziomie nizszym 2,0-2,6: 1
[3, 9]. Jedna z przyczyn trudnosci diagnostycznych jest wspotwystepowanie innych
zaburzen 1 chorob w przebiegu autyzmu [2, 16]. Prowadzi to czgsto do pominigcia
cech zaburzen ze spektrum autyzmu lub zmiany juz wcze$niej postawionej diagnozy
autyzmu. To drugie zjawisko dotyka okolo 10% pacjentéw z rozpoznaniem posta-
wionym przed 8. r.z., niezaleznie od ptci. W badaniu populacyjnym obejmujacym
rodzicow wszystkich bliznigt urodzonych pomiedzy 1992 a 2001 rokiem (n = 19
130), przeprowadzonym przez Lundstrom i wsp. w 2015 roku [26], dowiedziono, ze
autyzm bez chordb towarzyszacych wystepuje w mniej niz 5% przypadkdéw. Badania
Stadnick 1 wsp. [27] ujawnily, Zze u znacznego odsetka dzieci z diagnoza autyzmu
spetnione sg takze kryteria rozpoznania przede wszystkim dla ADHD oraz zaburzen
lekowych. W literaturze przedmiotu dostepne sg rowniez zrodta wskazujace na czeste
wspotwystepowanie ChAD 1 ASD [25, 27, 28]. W swojej pracy przegladowej Frias
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1 wsp. [29] opisali odsetek zaburzefn ze spektrum autyzmu wspolwystepujacych
z ChAD wahajacy si¢ w przedziale od 11 do 30% badanych dzieci. Powigzali oni tez
ChAD z zaburzeniami lgkowymi (ok. 54%) oraz ADHD (ok. 48%). To w kontekscie
ich zwigzku z autyzmem sugeruje si¢ mozliwo$¢ istnienia wspolnych czynnikow
patogenetycznych dla omawianych zaburzen.

W badaniu Borue 1 wsp. [28] okoto 8% dzieci z ChAD spetniato kryteria spektrum
autyzmu, i co ciekawe — w tej grupie zauwazono podwyzszone ryzyko wspotwystepo-
wania ADHD i zaburzenia obsesyjno-kompulsyjnego (Obssesive-Compulsive Disorder
—OCD). Obecnos¢ tak znacznych roznic w szacowanej czestosci wspolwystepowania
autyzmu 1 ChAD moze wynika¢ z odmiennos$ci obrazu klinicznego zaburzen afektyw-
nych dwubiegunowych w tej grupie pacjentow. Boure i wsp. [28] zwrocili tez uwagg,
ze u dzieci z autyzmem objawy ChAD zazwyczaj maja wczesniejszy poczatek, czegsto
manifestujg si¢ epizodami mieszanymi i dodatkowymi zaburzeniami w funkcjonowa-
niu. W obrazie klinicznym zauwazy¢ mozna réwniez istotnie wigkszg rozpraszalnos¢
uwagi, gonitw¢ mysli, obnizenie nastroju, wycofanie spoteczne i nizszg reaktywnos¢
nastroju niz u dzieci z diagnoza wytacznie ChAD.

Pomimo rosngcego zainteresowania badaniami nad autyzmem, zwlaszcza wsrod
dziewczat 1 kobiet, literatura dotyczaca wspotwystepowania autyzmu i ChAD jest
niezwykle uboga. Wigkszo$¢ opracowan opiera si¢ na grupach mieszanych, nie wpro-
wadzajac w analizie podziatu na ptcie. Wyjatek stanowi praca Wu i wsp. [25]. Badanie
to zostato przeprowadzone na grupie 7077 chlopcow oraz 1487 dziewczynek 1 miato
na celu m.in. analize cz¢stosci wspotwystepowania roznych zaburzen psychicznych
w autyzmie. W grupie dziewczynek, dodajmy, istotnie wyzsze ryzyko obecne bylo
jedynie dla ADHD (OR = 2,14; 1,42-3,21), natomiast nie dla ChAD.

Badanie Barona-Cohena 1 wsp. [30] przeprowadzone zostato na 447 uczniach
(Sredni wiek 11 lat, stosunek dziewczynek do chtopcow 1: 5). W tej grupie wedtug
ICD-10 280 dzieci miato zdiagnozowany ,,autyzm”, 141 ,,zaburzenie ze spektrum
autyzmu” 1 26 ,,zespot Aspergera”. Dodatkowo cz¢stos¢ wystepowania zespotu
Tourette’a (Tourette Syndrome — TS) w tej populacji wynosita 6,5%, co znacznie
przekraczalo dwczesne ryzyko dla populacji ogdlnej. Warto podkresli¢, ze okoto
24,4% (109 dzieci) z badanej populacji, pomimo niespetnienia kryteriow diagnostycz-
nych dla TS, wykazywato tiki wokalne lub motoryczne o r6znym stopniu nasilenia.
W opinii autoréw, w kontekscie fluktuacji nasilenia tikow w przebiegu TS, moze
to oznaczac, ze opisana cz¢sto$¢ na poziomie 6,5% jest znacznie niedoszacowana.
Sumarycznie w tym badaniu ré6znego rodzaju tiki zaobserwowano u 34% dzieci, co
moze wskazywac, ze w populacji dzieci z autyzmem zaburzenia tikowe wystepuja
czesciej niz w populacji ogdlnej, lecz w kontekscie objawdéw autystycznych sg po-
mijane w procesie diagnostycznym [30].

W badaniach sprzed 2000 roku, opartych na populacji szwedzkiej, autorzy jasno
wskazywali na istnienie zwigzku pomiedzy zespotem Aspergera (Asperger Syndrome
—AS) 1 TS [31]. Diagnoze zespotu Tourette’a postawiono u 20% dzieci z pewng diag-
noza zespotu Aspergera, a u prawie 80% zaobserwowano przewlekte tiki ruchowe lub
wokalne o réznym stopniu nasilenia. Inne badania wskazywaty, ze okoto 10% dzieci
z zespotem Tourette’a spetnia kryteria diagnostyczne dla zespotu Aspergera, co zna-
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lazto takze potwierdzenie w przegladzie literatury przeprowadzonym przez Gillberg
1 Billstedt [31], gdzie oszacowano czgsto$¢ wspotwystepowania AS 1 TS na 8%.

Canitano 1 Vivanti [32] rowniez podjeli badania nad tym zagadnieniem, rekru-
tujac 105 dzieci z potwierdzonym rozpoznaniem zaburzen ze spektrum autyzmu.
Grupa badana ztozona byta z 94 chtopcow 1 11 dziewczynek, srednio w wieku 12 lat
(SD43,9 lat). W metodologii badania skupiono si¢ na doktadnym zréznicowaniu tikow
od stereotypii, co zapewnia wyzszg swoisto$¢ uzyskanych wynikow w poréwnaniu
z publikacjami z lat wczes$niejszych. U okoto 22% dzieci (n = 24) wykryto obecnos¢
tikow, z czego u 12 (11%) spetnione byty kryteria zespotu Tourette’a. Przewlekte tiki
ruchowe lub wokalne zaobserwowano u 4 dziewczynek (36% dziewczynek bioracych
udzial w badaniu) oraz u 20 chtopcéw (21,2%). Jednakze autorzy zwracaja uwage, ze
nasilenie tikow skorelowane bylo ze stopniem niepetnosprawnosci intelektualnej, co
zostato wykazane takze u dzieci z niepelnosprawnoscig intelektualng bez diagnozy
autyzmu.

Simonoff i wsp. [33], ktorzy przeanalizowali literature dotyczacg zwiazku pomie-
dzy autyzmem a innymi chorobami neuropsychiatrycznymi, stwierdzili, ze czgstos$¢
wspotwystepowania ASD z obecnoscig przewlektych tikow motorycznych lub wo-
kalnych ksztattuje si¢ na poziomie 9%, z zespotem Tourette’a za$ na poziomie 4,8%.
Kolejny przeglad literatury przedmiotu, przeprowadzony przez Kalyve i wsp. [34],
wykazat pojawienie si¢ w anglojezycznej literaturze zaledwie dwoch oryginalnych
badan po 2010 roku. Byly to badanie Pringsheim 1 Hammer [35] w ktorym brato
udziat 114 dzieci z przewlektymi tikami motorycznymi lub wokalnymi, gdzie wykryto
wspolistniejace zaburzenia ze spektrum autyzmu u 12,59% dzieci, oraz badanie Gjevik
1wsp. [36], w ktorym w grupie 71 dzieci z zaburzeniami ze spektrum autyzmu rozpo-
znano wspotistniejacy zespot Tourette’au 8% (n = 11). Na podstawie analizy literatury
od 1986 roku Kalyva 1 wsp. [34] dowiedli, ze czestos¢ wspdtwystepowania tikdw
1 zaburzen ze spektrum autyzmu waha si¢ od srednio 4-5% w badaniach uwzgle¢dnia-
jacych duze populacje pacjentow do srednio 9—12% w prawidtowo skonstruowanych
badaniach opartych na mniejszych populacjach. W badaniach na matych populacjach
czgstos¢ wspotwystepowania tikow 1 zaburzen ze spektrum autyzmu siggala nawet
77%. Opisane zaleznosci wskazuja, ze pomigdzy tikami a zaburzeniami ze spektrum
autyzmu najprawdopodobniej zachodzi istotny zwigzek patogenetyczny, ktory wymaga
dalszych badan.

Darrow i wsp. [37] analizowali przypadki 313 dzieci i 241 dorostych z rozpozna-
nym zespolem Tourette’a, jak rowniez 10 dzieci i 224 dorostych bez diagnozy TS.
I tak 64,5% badanych (n = 545 0s6b) to byli chtopcy i mezczyzni, przy czym w grupie
dzieci z zespotem Tourette’a odsetek ten wynosit 81,6% (n = 294), u dorostych za$
66,8% (n = 161). W opisywanym badaniu wykazano wspotistnienie TS z cechami
zaburzen ze spektrum autyzmu u 22,8% dzieci oraz u 8,7% dorostych. W catej bada-
nej grupie oséb z rozpoznanym TS czestos¢ wspotistniejacych cech ASD wynosita
18%. Tymczasem wsrdd osob bez diagnozy TS czestos¢ cech autyzmu wynosita 3%.
W grupie 0so6b ze wspotistniejagcymi cechami autyzmu i TS 3,9% stanowity kobiety
1 dziewczynki, a w grupie TS bez cech autyzmu byto 21,2% kobiet. Nie uzyskano
istotnych statystycznie réznic pomiedzy ptciami pod wzgledem czestosci wspotwy-
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stepowania ASD 1 TS. W literaturze przedmiotu brakuje badan skupiajacych si¢ na
analizie dziewczat pod wzgledem wspotwystepowania autyzmu i tikow. Jedynym
takim znalezionym w trakcie przegladu stosownego pismiennictwa badaniem, w kt6-
rym podjeto si¢ doktadnej analizy tego zagadnienia pod katem réznic ptciowych, byto
badanie Canitano 1 wsp. [32]. Jednakze nalezy zwr6ci¢ uwage na bardzo mata grupe
badang (n = 11), co sprawia, ze uzyskane w nim wyniki sg niewiarygodne. Darrow
1 wsp. [37] méwig o odsetkach kobiet w grupach TS+ASD i TS-ASD, ale nie podaja
doktadnych rozktadéw ani profilu demograficznego kobiet, wspominajac jedynie
o braku istotnych r6znic pomiedzy ptciami.

Zagadnienie wspotwystepowania ADHD i autyzmu jest istotne z punktu widzenia
zaréwno klinicysty, jak i badacza. Przed 2013 rokiem obszar ten nie wzbudzat tak
duzego zainteresowania. Wynikato to przede wszystkim z konstrukeji czterech po-
przednich edycji DSM, ktore wykluczaty mozliwos¢ postawienia diagnozy obydwu
tych zaburzen jednoczes$nie. Ograniczenie to zniosta w 2013 roku piata edycja DSM,
umozliwiajac szeroko zakrojone badania nad wspotwystepowaniem tych dwdch zabu-
rzen neurorozwojowych [38]. Mimo to juz od 2003 roku mozna znalez¢ opracowania
analizujgce obecno$¢ cech ADHD u dzieci z zaburzeniami ze spektrum autyzmu. W do-
stepnych z tego okresu zrodtach czestos¢ ADHD szacowana jest na 52 do nawet 68%
dzieci z ASD [39]. Jednym z ciekawszych starszych badan (2007 r.) jest opracowanie
Holtmann 1 wsp. [40] przeprowadzone na grupie 182 dzieci spetniajacych kryteria dla
diagnozy autyzmu. Przeanalizowano w nim grupe¢ 41 dziewczynek oraz 141 chtopcow
w wieku $rednio 10,5 lat. Do oceny cech ADHD zastosowano kwestionariusz Child
Behaviour Checklist. W trakcie analizy statystycznej wykazano, ze dziewczynki z au-
tyzmem ze wspotistniejgcymi objawami nadpobudliwosci psychoruchowej z deficytem
uwagi istotnie czescie] prezentowaly zachowania sprzeczne z prawem, chlopcy zas byli
bardziej lekowi z cechami depresyjnymi. Autorzy zwracajg przy tym uwagg, ze by¢
moze wyniki wskazujg na znacznie wigksze deficyty w zakresie planowania i funkcji
wykonawczych u tych dziewczat, podkreslajac wszakze, ze wyniki mogg by¢ obar-
czone btgdem interpretacyjnym, gdy rodzice tych dzieci oczekujg wiecej zachowan
spolecznie akceptowanych ze strony swoich corek anizeli synow [40].

Kolejne badanie, autorstwa Sinzig i wsp. [39], opierato si¢ na grupie 83 dzieci
z diagnozg autyzmu, w tym 13 dziewczynek 1 70 chlopcow. W catej populacji 53%
0s0b spetniato kryteria rozpoznania ADHD wedtug DSM-IV — w grupie dziewczat
byto to 46%, a w grupie chtopcow 54% badanych (p > 0,05). Nalezy jednak wzia¢ pod
uwage znaczng dysproporcje¢ pomiedzy ptciami, a takze obiektywnie niskg liczebnos$é
samych dziewczynek. W badaniu Van Der Meer 1 wsp. [41] grupe 644 dzieci w wieku
od 5 do 17 lat zrekrutowano w sposoéb losowy z badania populacyjnego Biological
Origins of Autism (BOA). Uczestnicy zostali podzieleni pod wzgledem prezentowa-
nych objawow klinicznych na trzy grupy badane i grupe kontrolng. Pierwsza, liczaca
109 os6b, obejmowata pacjentéw z diagnoza wylacznie ADHD. Druga, liczaca 59
0s0b — ADHD z cechami autyzmu. Trzecia, liczaca 58 oséb, uwzgledniata autyzm
z cechami ADHD. Grupa kontrolna obejmowata 418 dzieci neurotypowych. Naj-
nizszy odsetek dziewczat — 13,8% — byl w grupie trzeciej. W grupie drugiej wynosit
on 18,6%, a w pierwszej 33,9%. Taki rozktad plci moze wynikac przede wszystkim
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z duzych trudnosci w diagnozie autyzmu u dziewczynek. Godny uwagi jest tez fakt, ze
w badaniu tym nie wystepowaly osoby z cechami autyzmu bez wspotwystepujacych
cech ADHD. W badaniu Taylor i wsp. [42] rodzice 5356 par blizniakow wypekniali
kwestionariusze oceny cech autyzmu i ADHD odnoszace si¢ do okresu pomiedzy 8.
a 12. r.z. ich dzieci. Analizowano w sumie 2551 chtopcow oraz 2805 dziewczynek.
Przeprowadzona przez autoréw analiza wykazala, ze obecnos¢ cech ADHD w wieku
8 lat stanowila istotny statystycznie predyktor wystgpienia cech zaburzen ze spektrum
autyzmu. Co ciekawe, nie zaobserwowano jednakze odwrotnej zaleznosci. W analizie
z podziatem pod wzgledem ptci autorzy opisali znacznie silniejszy zwigzek pomiedzy
cechami autyzmu a cechami ADHD w wypadku chtopcéw (= 0,41; p <0,05) w po-
réwnaniu do dziewczynek (r = 0,23; p < 0,05).

W badaniu Miodovnik i wsp. z 2015 roku [43], opartym na grupie 1451 dzieci
z postawiong diagnoza autyzmu, dla 47,9% badanych w wywiadzie od opiekunow
postawiona zostata diagnoza ADHD w przesztosci. U 313 dzieci (20,9%) diagnoza
ADHD poprzedzata autyzm (w tej grupie 12,4% populacji stanowily dziewczeta),
u 392 (27%) jednoczesnie postawiono diagnoze autyzmu i ADHD (w tej grupie 11,2%
populacji stanowily dziewczeta), a u 746 (51,4%) stwierdzono tylko autyzm. U 42%
dziewczat (n = 112) zdiagnozowano wspotwystepowanie ADHD i autyzmu, u chtopcow
za$ odsetek ten wynosit 50,08% (n = 596). Analiza danych zebranych na podstawie
wywiadu telefonicznego ujawnita, ze wspotwystepowanie ADHD 1 autyzmu dotyczy
nawet 10% (n = 1952) calej badanej populacji. Podobne wyniki uzyskali Jensen 1 Ste-
inhausen [44] w badaniu retrospektywnym na grupie 14825 pacjentéw z diagnoza
ADHD, gdzie okoto 12,4% (n = 1842) dzieci spehiato kryteria rozpoznania ADHD.
W grupie dziewczat wspotwystepowanie obu zaburzen stwierdzono u 9,2% (n = 282),
a wsrod chtopcow u 13,3% (n = 1560). Zablotsky 1 wsp. [45] w badaniu kwestionariu-
szowym ustalili, ze odsetek dzieci z diagnoza autyzmu wynosit 13% w grupie 2464
dzieci z rozpoznaniem ADHD.

Dostepne badania dotyczace wspotwystgpowania ADHD 1 autyzmu sg nielicz-
ne, reprezentowane gltéwnie przez badania kwestionariuszowe 1 retrospektywne.
Na podstawie analizy dost¢pnej literatury wyciggngé mozna wniosek, ze w grupie
pacjentoOw z zaburzeniem ze spektrum autyzmu czgsto$¢ wystgpowania ADHD wy-
nosi okoto 20%. W grupie pacjentoéw z ADHD autyzm wystepuje u okoto 10—-13%.
Czestos¢ wspotwystepowania ADHD i autyzmu jest nieznacznie nizsza u dziewczat
niz u chtopcow.

Zaburzenia odzywiania u dziewczat i kobiet z autyzmem

Zaréwno autorzy publikacji naukowych, jak 1 osoby klinicznie zajmujace si¢
pacjentkami ze spektrum autyzmu zwracajg uwage na mozliwos¢ istnienia zwigzku
pomiedzy autyzmem i zaburzeniami odzywiania (Eating Disorders — ED), a w szcze-
gblnosci jadlowstretem psychicznym (Anorexia Nervosa — AN). Jako pierwszy poten-
cjalng zalezno$¢ pomigdzy autyzmem i AN opisat w latach osiemdziesigtych ubieglego
wieku Christopher Gillberg [46]. Autor zwrocil uwage, ze u kilku kuzynek chtopcow
ze zdiagnozowanym autyzmem rozpoznawano takze AN.
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Zaréwno ASC, jak 1 AN charakteryzuja si¢ obecnoscig obsesyjnych, ograniczonych
1 powtarzalnych wzorcow zachowan oraz zainteresowan, sklonnoscig do sztywnych
rutyn, problemami w interakcjach spotecznych, wtaczajac w to izolacj¢ spoteczng, oraz
znaczacymi trudno$ciami w komunikacji spotecznej. Jednakze wskaznik wystgpowania
ASC1AN jest odmienny wsréd mezczyzn 1 kobiet, z istotnie wigkszym rozpowszech-
nieniem AN u kobiet. U oséb z ASC objawy obecne sa od wczesnego dziecinstwa,
natomiast u pacjentow z AN pierwsze objawy pojawiajg si¢ typowo w okresie dorasta-
nia lub wczesnej dorostosci. Widoczne czesciowe pokrywanie si¢ profilow objawow
ASC1AN powoduje, ze badacze oraz klinicy$ci musza odpowiedziec na szereg pytan,
w tym: czy s3 to dwa odmienne stany oraz czy AN moze by¢ atypowa prezentacja
ASC i dlatego powinna by¢ uwzgledniona w spektrum autyzmu [47].

Osoby z ASC czgsto prezentuja nietypowe lub zaburzone wzorce odzywiania,
a takze zachowania oraz nawyki z nim zwigzane. Obejmujg one nietypowa wrazliwos¢
sensoryczng, odmowe jedzenia, ograniczony repertuar przyjmowanych pokarmow
1 zwigzane z nim istotne ograniczenia dietetyczne. Bandini i wsp. [48] wykazali, ze
selektywnos¢ w przyjmowaniu pokarmow pojawiajaca si¢ u osob z ASC we wczes-
nym dziecinstwie utrzymuje si¢ rOwniez w okresie nastoletnim. W innym badaniu
Karjalainen 1 wsp. [49] ujawnili, ze w grupie mtodych dorostych oraz dorostych pa-
cjentdw z zaburzeniami neurorozwojowymi okre§lanymi skrétem ESSENCE (Early
Symptomatic Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical Examinations), ADHD
1/lub ASC w poréwnaniu do populacji ogdlnej obserwuje si¢ nadreprezentatywnos¢
objawoéw zaburzen odzywiania (ED). Wskaznik plciowy ED w badanej populacji
wynosil 2,5: 1, co istotnie odréznia t¢ grupe od populacji ogolnej, w ktorej na 810
kobiet z rozpoznaniem AN lub bulimii psychicznej (Bulimia Nervosa — BN) przypada
jeden mezczyzna z takim rozpoznaniem. Dodatkowo autorzy zauwazyli, ze mtodzi
dorosli lub dorosli z ADHD bardziej skupiali si¢ na mysleniu o kaloriach i byli nieza-
dowoleni ze swego ciata niz osoby z autyzmem. Bolte i wsp. [50] wykazali, ze czes$¢
pacjentow z ASC (w badanej grupie 28%) ma niskg masg ciata, a ich BMI miesci si¢
w 5 percentylu lub ponize;.

Z kolei w innych publikacjach odnajdujemy informacje o wystgpowaniu objawow
ASC wsrdd pacjentow z AN 1 innymi zaburzeniami odzywiania. Dell’Osso 1 wsp.
[51] stwierdzili, ze osoby z r6znymi zaburzeniami odzywiania, wtaczajac AN (oba
jej podtypy), BN (Bulimia nervosa) oraz zaburzenie z napadami objadania si¢ (Binge
Eating Disorder — BED), maja cechy o charakterze autystycznym i w poréwnaniu
z grupa kontrolng zdradzaja wigcej objawow podprogowych autyzmu. Badacze ci
podkreslaja, ze profile poznawcze oraz behawioralne ASC 1 AN pokrywaja si¢ w wielu
aspektach. Doroste kobiety z AN w poréwnaniu z grupg kontrolng osiggaja wyzsze
wyniki w skroconej wersji Autism Spectrum Quotient (AQ-10), a Westwood 1 wsp. [52]
opisali w swoim artykule, ze 23,3% sposrdd badanych przez nich dorostych kobiet z AN
osiggato w ADOS-2 wyniki powyzej punktu odciecia dla ASC. We wczesniejszych
systematycznych przegladach wskazywano na nadreprezentacj¢ autyzmu w populacji
0sob z AN [53]. Jednakze wraz z poglebianiem tematu pojawito si¢ wiele watpliwosci,
ktére wymagaja dalszego wyjasniania w celu zrozumienia opisywanych zwigzkow
pomiedzy ASC 1 AN.
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Westwood 1 wsp. [54] podkreslaja, ze w wielu wezes$niejszych badaniach brak jest
wystarczajacych informacji dotyczacych rozwoju pacjenta, w tym czynnikOw nasi-
lajacych gtdd, a ocena objawow ASC oparta jest wylacznie na wynikach uzyskanych
na podstawie kwestionariusza AQ (kwestionariusz samooceny, The Autism-Spectrum
Quotient), co powoduje, ze interpretacja wynikow stanowi duze wyzwanie. Dlatego
autorzy ci rekomendujg w przysztych badaniach doktadniejsza ocen¢ objawoéw ASC.
Dodatkowo badacze wskazuja na wiele ograniczen 1 réznic metodologicznych po-
jawiajacych si¢ w dawniejszych doniesieniach oraz stosowanie szerokiego zakresu
narzedzi [55]. We wczesniejszych publikacjach czgsto grupe badang stanowity osoby
doroste, a dane dotyczace ich rozwoju byty ograniczone. Podobnie pomini¢to analize
wptywu gtodu na uzyskane wyniki, a ocena objawow ASC byta niewystarczajaca [53,
54]. Badania prowadzone w mtodszej populacji pacjentow i wiaczenie informacji do-
tyczacych rozwoju nie wykazaty tak istotnych zaleznos$ci pomiedzy autyzmem i AN.
Pooni 1 wsp. [56] poswigcili uwage pacjentom migdzy 8. 1 16. r.z. z diagnozg zaburzen
odzywiania o wczesnym poczatku; uwzglednili rowniez pelny wywiad rozwojowy.
Ustalili, ze diagnoza ASC w badanej grupie pacjentow z ED nie byta stawiana czg$ciej
niz w grupie kontrolnej. Natomiast cz¢sciej w grupie z ED stwierdzano ograniczone
1 powtarzalne zachowania oraz spoteczng izolacje. Podobnie Rhind i wsp. [57] dowiedli,
ze uwzgledniajac histori¢ rozwoju pacjenta, tylko 4% badanej grupy nastolatkow z ED
spetniato kryteria dla ASC.

Szczegdlnie istotne jest uwzglednienie zmiennych zaktdcajacych gtdd. Juz w 1950
roku Keys wskazat, ze wiele ostrych fizjologicznych, psychologicznych oraz poznaw-
czych nieprawidtowos$ci moze by¢ spowodowanych przez gtod, tak jak obserwuje sig to
u 0so6b z AN. Opisywane nieprawidtowosci odzwierciedlajg wiele objawow powszechnie
zwigzanych z ASC. Jednakze objawy ,,ASC podobne” zostaja w tym wypadku wyeli-
minowane przez odzywienie i przywrocenie prawidtowej masy ciata. To doprowadzito
badaczy do wniosku, ze niektore obserwowane podobienstwa powinno si¢ traktowac
raczej jako ,,stan” (spowodowany przemijajagcym glodem), a nie powigzang ,,ceche” [57].

Dorosle kobiety z autyzmem

Wiele kobiet z autyzmem napisato swoje autobiografie, dzielgc si¢ informacjami
jak radzi¢ sobie z trudnosciami, ktérych do§wiadczajg takie kobiety 1 dziewczeta. Au-
tobiografie te potwierdzaja, jak trudno jest dorostym kobietom z autyzmem uzyskac
dostep do odpowiedniego wsparcia, cz¢sto nie sg traktowane powaznie, wiele zas 0sob
nie wierzy, ze kobiety te moga w ogdle mie¢ autyzm.

Jest wiele niezdiagnozowanych dorostych matek z autyzmem, a te, ktore uzy-
skaty oficjalng diagnoz¢ autyzmu, przedstawiaja informacje na temat wtasnej cigzy
1 macierzynstwa [16]. Badania nad seksualno$cig wsrod kobiet z autyzmem sg nadal
rzadkos$cig, komplikowang réznymi aspektami i oczekiwaniami kulturowymi oraz
licznymi tabu narostymi wokoét tego tematu. Niektore kobiety deklarujag homoseksua-
lizm, George i Stokes [ 10] natomiast odnotowujg wyzsze wskazniki homoseksualizmu,
biseksualnos$ci i aseksualnosci wérdd dorostych 0sob z autyzmem. Rynkiewicz [3] oraz
Ormond 1 wsp. [9] podkreslaja znaczenie zaburzen sensorycznych, ktore moga wpty-



12 Agnieszka Rynkiewicz i wsp.

wac rowniez na seksualnos¢ u kobiet z autyzmem. Kobiety z autyzmem sg podatne na
roznego rodzaju naduzycia i r6zne formy wykorzystania z powodu swojej spotecznej
naiwnosci oraz innych trudnosci zwigzanych z autyzmem. Sg podatne na wykorzystania
seksualne 1 gwalt, dlatego wymagaja wigkszego wsparcia terapeutycznego ze strony
0s0b, ktore pracuja z tg populacja pacjentek [10, 16].

Wiele wysokofunkcjonujacych kobiet z autyzmem ma bardzo szerokie zaintere-
sowania 1 mocno si¢ angazuje w rozwijanie swoich pasji, ktore wcale nie musza by¢
postrzegane jako tradycyjnie zwigzane z autyzmem. Chodzi bowiem o takie dziedziny,
jak literatura, sztuka, jezyki, zachowania u ludzi lub zwierzat, psychologia, pedagogi-
ka, logopedia, medycyna, moda, kosmetyki, teatr, taniec itp., o ktdrych coraz czgsciej
w tym kontek$cie wspomina si¢ w pi§miennictwie z omawianego zakresu [3, 9, 16].
Wysokofunkcjonujace kobiety z autyzmem moga odnies¢ sukces zawodowy 1 s3 uzna-
wane za wysokiej klasy specjalistow w swojej dziedzinie, gdzie zazwyczaj obszar ich
zainteresowania lub wiedzy staje si¢ takze obszarem ich zatrudnienia [58]. Kobiety
z autyzmem cze¢sto majg jednak trudnosci z dlugoterminowym utrzymaniem pracy,
chyba ze zapewni si¢ im odpowiednie wsparcie [16, 58—60]. Jak podaje Hendrickx
[58], trudnosci te sg efektem stresu, ktorego zrodtem sg niuanse i ztozono$¢ interakcji
spolecznych w miejscu pracy, ale rowniez przecigzen sensorycznych, jakich doswiad-
czaja owe kobiety, a wynikajacych z autyzmu.

Coraz wigcej badan podejmuje temat rdéznic migdzyplciowych w autyzmie oraz
kieruje uwage na dziewczeta i kobiety ze spektrum autyzmu. Wlaczenie po raz pierwszy
w kryteriach autyzmu w DSM-5 zaburzen profilu sensorycznego jest korzystne dla
tych pacjentek. Jednoczesnie nadal w wielu krajach §wiadomosc¢ spoteczenstwa, a wigc
takze srodowiska medycznego, o zenskim obrazie autyzmu nie jest wystarczajgca lub
jest wreez niska. Niestety dziewczeta 1 kobiety z autyzmem wciaz pozostaja grupa, dla
ktorej wiele z form terapii stosowanych w autyzmie nie jest dostgpnych ze wzgledu
na brak prawidtowej diagnozy lub zbyt pdzno postawione rozpoznanie. W codzienne;j
praktyce w dalszym ciggu wykorzystuje si¢ tez narzedzia diagnostyczne, ktére nie
obejmuja zenskiego fenotypu autyzmu i nie sg wystarczajaco czute w diagnostyce tej
populacji pacjentek [16]. Odpowiednio wczesne rozpoznanie zmniejsza jednak trud-
nosci, jakich dziewczeta 1 kobiety z autyzmem doswiadczajg w okresie calego zycia,
umozliwiajac ocene ich potrzeb w zakresie zdrowotnym, wyksztatcenia, wypoczynku,
relacji spotecznych oraz zatrudnienia [16, 59, 60].
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