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Afazja rozwojowa (SLI/DLD) i zesp6t Aspergera
w konteksScie diagnozy:
o mozliwo$ci wspolwystepowania zaburzen

Diagnosis of developmental aphasia (SLI/DLD) and Asperger’s
syndrome: on the possibility of disorders co-occurrence

Abstrakt

Artykul jest poS§wiecony zalezno$ciom miedzy afazja i zespotem Aspergera, ktére w ujeciu
tradycyjnych taksonomii naleza do odrebnych zaburzen neurorozwojowych, wplywajacych
na zdolnos$ci jezykowe oraz komunikacyjne dzieci. Przedmiot artykulu stanowi ocena
mozliwoéci wspétwystepowania specyficznych zaburzen jezykowych (SLI/DLD) oraz
zespolu Aspergera u tej samej jednostki, co tym samym potwierdza zasadno$¢ prowadzenia
diagnozy dymensjonalnej. Autorki dokonuja przegladu literatury, omawiaja kryteria
wlaczajace 1 wyltaczajace diagnoze SLI/DLD oraz ZA, a takze uwiklanej pomiedzy nimi
jednostki o nazwie deficyt semantyczno-pragmatyczny w nawigzaniu do klasyfikacji ICD,
DSM oraz najnowszych ustalen opublikowanych w literaturze przedmiotu. Prezentuja
dwa spojrzenia badaczy na ewentualng mozliwo$é naktadania sie wspomnianych deficytéw,
wskazujac na dane z badan poréwnujacych umiejetnosci jezykowe, a takze genetyczne
aspekty ich ewentualnego naktadania sie.

Stlowa kluczowe: afazja rozwojowa, SLI, DLD, zesp6t Aspergera, diagnoza dymensjonalna

Abstract

This article is devoted to the relationship between aphasia and Asperger’s syndrome (AS),
both of which, according to traditional taxonomies, represent separate neurodevelopmental
disorders that affect children’s language and communication skills. The article is supposed
to assess the possibility of co-occurrence of specific language impairment (SLI) and
AS in the same individual, thus confirming the validity of the dimensional approach.
The authors review literature on the subject, discuss inclusion and exclusion criteria
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for the diagnosis of SLI and AS, as well as a disorder in-between them called semantic
pragmatic disorder. This is done with reference to the ICD and DSM classifications as
well as the most recent findings published in the literature. They present two research
perspectives on the possible overlap of the discussed disorders, pointing to data from
studies comparing language skills and genetic aspects of such an overlap.

Keywords: developmental aphasia, SLI, Asperger’s syndrome, dimensional approach

Diagnoza zaburzen rozwojowych, ktérych specyfika bezposrednio lub po-
$rednio ma charakter lingwistyczny, nie nalezy do najtatwiejszych. Najwiecej
trudnosci interpretacyjnych w orzecznictwie przysparzaja dwie jednostki:
specyficzne zaburzenie jezykowe (tj. afazja rozwojowa, dalej SLI/DLD) oraz
zespol Aspergera (dalej ZA), ktory zgodnie z klasyfikacja, Swiatowej Organi-
zacji Zdrowia, ICD-11, zostal ponownie wlaczony do zaburzen ze spektrum
autyzmu. Wspomniany dylemat klasyfikacyjny dotyczy wyjatkowej sytuacji,
w ktérej diagnosta obserwuje zaré6wno cechy ZA oraz charakterystyczne za-
burzenia w zakresie funkcjonowania systemu jezykowego wtasciwe SLI/DLD.
I chociaz te trudnoéci diagnostyczne sa oczywiste w kontekécie wiedzy na
temat niewyraznych 1 nieoczywistych granic pomiedzy DLD 1 innymi zabu-
rzeniami neurorozwojowymi (Bishop 1 in. 2017: 1077), to w taksonomiach
zwykle nie dopuszcza sie miejsc przejsciowych, nieostrych. Oczekuje sie
klasycznej, opartej na twierdzeniach Arystotelesa, klasyfikacji, nie akceptuje
sie tzw. cech nieprototypowych, rozmytych. Tymczasem zaréwno SLI/DLD,
jak 1 ZA majq charakter rozwojowy, w literaturze podkresla sie takze ich
wysoka dziedziczno$¢, heterogeniczno$é pod wzgledem objawéw, nasilenia,
rokowania oraz wspolwystepowania (Tagen-Flusberg 2015: 1045). Juz na
tym poziomie opisu laczy je wiele podobienstw.

Specyfika SLI/DLD

Za podstawowy wyznacznik SLI/DLD uznaje sie zaburzenia lingwistyczne
przy znacznie lepszym poziomie umiejetnosci niejezykowych, chociaz i one
wedle najnowszych badan zespotu Courtenay F. Norbury (2016) znajdujq sie
na poziomie ponizej normy rozwojowej. Jesli chodzi o kryteria wiaczajace
i wylaczajace diagnoze SLI/DLD, to wytyczne zawarte w ICD-101, DSM-5
(Morrison 2016) nie sa zbiezne. W klasyfikacji ICD-10 afazje wyszczegdl-
nia sie w rozdziale o symbolu F80 1 tytule Specyficzne zaburzenia rozwoju

1ICD-10. Miedzynarodowa Statystyczna Klasyfikacja Choréb i Probleméw Zdrowot-
nych. Rewizja dziesiata. Tom I. Centrum systeméw Informacyjnych Ochrony Zdrowia 2012.
International Statistical Classification of Diseases and Related Health Problems, ICD-10.
Volume I. Word Health Organization 2009.
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mowy 1 jezyka. Sa to zaburzenia wynikajace z uposledzenia prawidlowych
wzorcOw nabywania umiejetnosci jezykowych, obserwowane od wezesnych
stadiéw rozwoju osobniczego. Wérdd kryteridow wylaczajacych ich diagnoze
znajduja, sie: 1) zaburzenia neurologiczne, 2) zaburzenia w sferze czuciowe;j,
3) uposledzenie umystowe 1 4) negatywnie oddziatujace na rozwdj jednostki
czynniki Srodowiskowe. Za markery diagnostyczne uznano tu zaburzenia
mowy 1 jezyka polegajace czesto na trudnosciach zaréwno w ekspresji (F80.1),
jak 1 w rozumieniu mowy (F80.2), przy czym podkreslono, ze wymienione
jednostki nie obejmujg autyzmu, afazji nabytej, mutyzmu wybidrczego,
opodznienia rozwoju mowy spowodowanego uposledzeniem stuchu oraz upo-
$ledzenia umystowego.

Z kolei w ICD-112 afazja znajduje sie w rozdziale Zaburzenia neuro-
rozwojowe (6A0) pod kodem 6A01.2 oznaczajacym rozwojowe zaburzenie
Jezyka (ang. developmental language disorder, DLD). Wsréd wyrézniajacych
je cech zawarto takie, jak: trudno$§ci w wytwarzaniu 1 rozumieniu jezyka
(mieszane) (6A01.20) 1 w nadawaniu jezyka (6A01.21) oraz w komunikowa-
niu sie (6A01.22)3, ktére sa nieadekwatne do wieku rozwojowego i poziomu
funkcjonowania intelektualnego jednostki. Wér6d markeréow wytaczajacych
zapisano czynniki spoteczne 1 kulturowe, anatomiczne oraz neurologiczne,
z zaznaczeniem, ze etiologia DLD jest zlozona i czesto nieokre§lona.

Jak wida¢, w obreb DLD wlaczono takze zaburzenia semantyczne
1 pragmatyczne jezyka (tzw. trudnosci w komunikowaniu sie), ktorych nie
daje sie wyjasni¢ przez zwigzek z autyzmem. Mowa o kategorii 6A01.22.
Widzimy tu nawigzanie do klasyfikacji afazji w ujeciu Isabelle Rapin 1 Doris
A. Allen (Rapin 1996: 646; por. Rapin, Allen 1983; Allen 1989), w ktoérej autor-
ki wskazywatly na sze$é¢ podtypow afazji (nazywanej DLD): werbalna agnozje
stuchowg, (ang. verbal auditory agnosia), deficyt fonologiczno-syntaktyczny
(ang. phonologic/syntactic deficyt disorder), deficyt programowania fonolo-
gicznego (ang. speech programming deficyt disorder), dyspraksje werbalna
(ang. verbal dyspraxia), deficyt leksykalno-sktadniowy (ang. lexical-syntactic
deficyt disorder) oraz wspomniany wyzej deficyt semantyczno-pragmatyczny
(ang. semantic pragmatic deficyt disorder)*. W DSM-5 odpowiada mu kod

2 Zob. https:/[icd.who.int/en/. Od stycznia 2022 r. obowiazuje klasyfikacja ICD-11. Insty-
tucje obowiazuje piecioletni okres przejSciowy na jej wdrozenie.

3 Poza trzema wymienionymi jednostkami w zakres DLD wiaczono takze rozwojowe
zaburzenie jezyka z innymi okre$lonymi zaburzeniami jezykowymi (6A01.23), inne
okreslone rozwojowe zaburzenia mowy lub jezyka (6A01.Y) oraz rozwojowe zaburzenia mowy
lub jezyka, nieokre§lone (6A01.Z) (https://icd.who.int/en/).

4 Polskojezyczne oméwienie klasyfikacji znajdzie Czytelnik w: Czaplewska, Kaczorow-
ska-Bray (2002: 64); Krasowicz-Kupis (2012: 63).
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F80.89 [315.39], czyli spoteczne (pragmatyczne) zaburzenie komunikacji
(ang. social (pragmatic) communication disorder, SPCD)?, ktére wraz z zabu-
rzeniami jezyka, artykulacji, plynnosci mowy z poczatkiem w dziecinstwie,
nieokre§lonymi zaburzeniami komunikacji, innymi okreslonymi zaburzeniami
neurorozwojowymi oraz nieokreslonymi zaburzeniami neurorozwojowymi
zalicza sie do zaburzen komunikacji (Morrison 2016: 61-68).

7Z kolei afazje w DSM-5 nazywa sie zaburzeniem jezykowym (ang. lan-
guage impairment, LI) 1 oznacza symbolem F80.2 [315.32]. W tym ujeciu
obejmuje ono problemy lingwistyczne, ktéorych manifestacja ujawnia sie
w zakresie zar6wno zdolnosci rozumienia, jak 1 nadawania mowy, co wptywa
negatywnie na sukcesy osiggane w szkole, a nastepnie 1 w zyciu zawodowym.
Obserwowane trudno$ci jezykowe moga pojawiaé sie zaréwno w jezyku
pisanym, mowionym, jak 1 migowym, oraz obejmowac¢ wszystkie poziomy
systemu lingwistycznego — od leksyki, przez morfologie, po sktadnie. Dzieci
z te) grupy rozwojowej zaczynaja zwykle méwié z opdznieniem o réznym
zakresie rozpietosci (Morrison 2016: 61). W tej klasyfikacji nie wspomina
sie zatem o korelacji poziomu inteligencji werbalnej i niewerbalnej, a nawet
zaznacza sie, ze chociaz LI nalezy réznicowac z uposledzeniem umystowym,
to obie jednostki moga ze soba wspdtistnieé, podobnie jak autyzm czy ADHD
(Morrison 2016: 61).

Odmienne ujecia dotyczace diagnozy SLI/DLD pojawiajq sie takze w naj-
nowszych publikacjach, prezentujacych wyniki badan eksperymentalnych
z udziatem dzieci z afazja. Ten brak konsensusu dotyczy takich czynnikéw,
jak: korelacja inteligencji werbalnej 1 niewerbalnej, potencjalne deficyty neuro-
logiczne, norma w zakresie stuchu czy wplyw czynnikéw Srodowiskowych.

Na podstawie ustalen opisanych przez zesp6t Dorothy V.M. Bishop (2017:
1075—-1077) uznano, ze DLD obejmuje zaburzenia jezyka utrudniajace co-
dzienne funkcjonowanie jednostki, wptywajace na jej przysztoéé edukacyjna
1 zawodowa, ktorych nie mozna powiazaé z zadna biomedyczng etiologia.
Termin ten — w przeciwienstwie do dyskusyjnego i mylacego okreslenia
SLI — ma dluga tradycje uzycia®, pojawit sie ostatecznie w ICD-11, a ponadto
jest zbiezny cze$ciowo z wystepujacym w DSM-5 okresleniem zaburzenie
Jezykowe (LI).

5 Na ten temat szerzej w dalszej czesci artykulu.

6 Pojecie rozwojowe zaburzenia jezyka (ang. developmental language disorders) w lite-
raturze specjalistycznej jest uzywane od paru dekad (por. Allen 1989; Allen, Rapin 1992),
lecz propozycja zastapienia terminu afazja, a wtasciwie specyficznego zaburzenia jezykowe-
go, tj. SLI, terminem DLD (ang. developmental language disorder) pojawila sie na skutek
miedzynarodowej 1 wielodyscyplinarnej debaty (panelu), opublikowanej w 2017 r. (Bishop
i in. 2017).
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Zdaniem badaczy diagnozy SLI/DLD nie wyklucza (a zatem nie nalezy
do kryterium wylaczajacego diagnoze DLD) obecno$é neurobiologicznych
oraz Srodowiskowych czynnikéw ryzyka. Wylaczono takze wymoég dyspro-
porcji pomiedzy poziomem inteligencji werbalnej i niewerbalnej. Co istotne
w kontek$cie naszych rozwazan, podkreslono, ze SLI/DLD moze wspotwy-
stepowac z innymi zaburzeniami neurorozwojowymi, np. z ADHD (Bishop
11in. 2017: 1075-1077).

Brak zasadno$ci utrzymywania tezy o dysproporcji w zakresie 1Q wer-
balnego 1 niewerbalnego u dzieci z SLI/DLD potwierdza swoimi badaniami
takze zespot Courtenay F. Norbury (2016: 1254—1255). Jej zdaniem nasilenie
deficytow jezykowych, probleméw spotecznych, emocjonalnych, behawioral-
nych, a takze osiggnieé¢ szkolnych nie koreluje z przecietnymi wynikami
w zakresie niewerbalnego 1Q ani z wynikami ponizej przecietnej, w zwiazku
z czym dostep do §wiadczen medycznych 1 terapeutycznych nie powinien
zaleze¢ od poziomu niewerbalnego 1Q. Tym bardziej ze odrzucenie tego kry-
terium diagnostycznego pozwolilo wylonié¢ sposréd grupy eksperymentalne;j
az 11,11% dzieci z zaburzeniami lingwistycznymi. Z kolei na podstawie
restrykcyjnego kryterium, obecnego w ICD-10, tj. rozbiezno$ci pomiedzy
zdolno$ciami werbalnymi 1 niewerbalnymi, udato sie wyodrebnié¢ zaledwie
1,07% dzieci. To oznacza, ze wymdg minimalnego poziomu niewerbalnych
zdolnoéci poznawczych nie jest uzasadniony, dlatego tez nie pojawia sie
w DSM-5 (Norbury i in. 2016: 1255).

Do kryteriow wylaczajacych diagnoze SLI/DLD, poza dysfunkcjami
w zakresie budowy 1 funkcji twarzy oraz jamy ustnej, naleza takze trudnosci
zwigzane ze shuchem (Leonard 2006: 32), co oznacza, ze dzieci niestyszace sa
wylaczane z diagnozy SLI/DLD. Eksperymenty z udziatem dzieci postugu-
jacych sie jezykiem migowym potwierdzaja, ze w tej grupie takze pojawiaja,
sie dzieci z trudnos$ciami w opanowaniu systemu jezykowego, chociaz nie
ma on charakteru oralnego. Zwraca uwage rowniez podobny rozktad pro-
centowy w zakresie epidemiologii SLI/DLD u dzieci styszacych (okoto 7%)
1 niestyszacych (6,4%). Obie grupy charakteryzuje silna heterogenicznoéé
w zakresie nasilenia deficytow oraz zaburzonych sfer jezykowych. Ponadto,
trudno$ci w opanowaniu jezyka migowego nie daje sie wyjasénic stabg eks-
pozycja na ten jezyk, nizszym poziomem funkcji poznawczych, spotecznych
czy motorycznych’ (Mason i in. 2010: 45—46).

Jesli chodzi o kryterium wytaczajace deficyty w zakresie budowy 1 funk-
cjonowania o$srodkowego uktadu nerwowego, to réwniez na poziomie neu-
rologicznym mozna wskazac¢ na istniejace nieprawidtowoéci o charakterze

7Mowa tu o motoryce oralnej (Leonard 2006: 23).
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neurologicznym u dzieci z SLI/DLD. Polegaja one na odmienno$ciach w bu-
dowie bruzdy Sylwiusza i planum temporale, na braku asymetrii pétkulowe;j,
nieprawidlowos$ciach w budowie zakretéw Heschla (zob. Maryniak 2011: 162).

Na podstawie powyzszych doniesien widzimy, ze wiedza na temat kryte-
riéw wlaczajacych i wytaczajacych ewoluuje, co oznacza, ze ocena kliniczna
obserwowanych trudnos$ci rozwojowych nalezy do wyjatkowo istotnych,
podobnie jak 1 wzorce obserwowanych deficytéw.

Specyfika ZA

Historia kategoryzowania zespotu Aspergera pokazuje ewolucje definio-
wania zaburzen ze spektrum autyzmu oraz nierozwiazane do chwili obecne;j
problemy z réznicowaniem ZA 1 autyzmu. Dazenie do dychotomicznego
podziatu obu zaburzen, motywowane kategorialnym podejSciem w tradycji
diagnostycznej (medycznej 1 psychologiczne;j), nie przynioslo spodziewanych
efektéw 1 w konsekwencji doprowadzito do wiaczenia ZA do spektrum za-
burzen autystycznych, zar6wno w obowigzujacym od 2013 r. DSM-5, jak
1 przyjetym w 2022 r. ICD-11.

Autyzm jako odrebna jednostka nozologiczna pojawit sie pierwszy raz
w DSM-III w 1980 r. i zostal umieszczony w nowej klasie zaburzen okreslanej
jako cato$ciowe zaburzenia rozwojowe (ang. pervasive developmental disor-
der, PDD). W 1994 r. w nowelizacji DSM (DSM-1V, a nastepnie DSM-IV-R)
w ramach PDD wyodrebniono takze ZA (Klin 2006). Podobne podejscie
w definiowaniu 1 réznicowaniu autyzmu i ZA przyjelo ICD-10.

Wplyw na rozumienie obu zaburzen mialy sposoby opisu odkrytych
zjawisk przez Leo Kannera (w 1943 r.) oraz Hansa Aspergera (w 1944 r.).
Odkrycie w latach 70. 1 80. XX w. prac Aspergera z tego zakresu pozwolito
na poréwnanie opisanych przez obu psychiatréw pacjentéw 1 rozpoczecie
dyskusji o relacji zespotu Aspergera i autyzmu. Badane przez H. Aspergera
1 L. Kannera osoby stanowity nieliczna grupe, niejednolita pod wzgledem
wieku, poziomu deficytéw poznawczych oraz rozwoju sprawnosci jezykowych
1 komunikacyjnych. Ponadto na konceptualizacje Aspergera miaty wplyw
opisy schizofrenii i zaburzen osobowo$ci (nazwal obserwowany u pacjentow
stan ,autystyczna psychopatia’), podczas gdy Kanner inspirowal sie pracami
Arnolda Gesella 1 jego podejSciem rozwojowym (stworzyl pojecie ,,autyzmu
dzieciecego”).

Proby zestawiania ze soba ZA 1 autyzmu nie doprowadzily do konsen-
susu 1 ostatecznego stworzenia potwierdzonych skutecznos$cia w praktyce
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kryteriéw diagnostycznych. Nie zostaly one nigdy calkowicie zwalidowane
1 zawsze wzbudzaly watpliwo$é diagnostow.

W dyskursie naukowym pojawil sie poglad, ze ZA oraz autyzm stanowia
kontinuum, a ich rozrdéznienie opiera sie na okresleniu stopnia nasilenia
typowych deficytow. Zaliczano do nich: zaburzenia interakeji spotecznych,
komunikacji, ograniczone wzorce zachowan 1 zainteresowan (tzw. triada
zaburzen autystycznych).

W ICD-10 znalazly sie trzy jednostki, ktérych niejasne kryteria przy-
czynily sie do wymiennego ich stosowania lub blednie stawianych diagnoz:
autyzm dzieciecy (F84.0), zesp6t Aspergera (F.84.5) oraz autyzm atypowy
(F.84.1).

Do diagnostycznych obszaréw autyzmu zaliczono (ocena kazdego defi-
cytu miala charakter iloSciowy 1 wymagala wykazania okreslonej liczby
dysfunkcji w obrebie kazdej z wymienionych ponizej pozycji):

1. Nieprawidlowy lub upos§ledzony rozwdj wyraznie widoczny przed 3. rokiem
zycia.

2. Jakosciowe nieprawidlowosci wzajemnych interakcji spotecznych.

3. Jakosciowe nieprawidlowo§ci w porozumiewaniu sie.

4. Ograniczone, powtarzajace sie 1 stereotypowe wzorce zachowania, zainte-
resowan 1 aktywnosci.

Stopniowe opisywanie szerszego fenotypu autyzmu zaowocowalto poja-
wieniem sie okreslenia ,autyzm atypowy”, ktory rozpoznaje sie wtedy, kiedy
objawy pojawily sie pézniej w stosunku do wieku typowego dla rozpozna-
walnos$ci autyzmu dzieciecego lub jesli badany nie spetnia wszystkich jego
kryteriow diagnostycznych. W tych przypadkach obecne sa pewne cechy
sugerujace autyzm, ale nie sa spelnione pelne kryteria autyzmu lub innego
zaburzenia nalezacego do grupy PDD (Towbin 2005).

Dla diagnozy réznicowej autyzmu i zespotu Aspergera wedtug ICD-10
kluczowe znaczenie ma ocena rozwoju mowy, poniewaz stwierdzenie ZA
warunkowane jest brakiem ,istotnego klinicznie opdznienia w zakresie
jezyka mowionego i rozumienia jezyka lub rozwoju czynnosci poznawczych.
Rozpoznanie wymaga stwierdzenia, ze wypowiadanie pojedynczych stow bylto
rozwiniete do 2. roku zycia lub wezeéniej oraz ze komunikatywne wyrazenia
byly w uzyciu do 3. roku zycia lub wczesniej” (ICD-10).

Wiaénie to kryterium przyczynito sie najbardziej to chaosu diagnostyczne-
go, przede wszystkim do stawiania diagnoz autyzmu dzieciom z zespolem Asper-
gera oraz ze wspolwystepujacym opdznieniem rozwoju mowy lub SLI/DLD.

Kryterium rozwoju mowy ma swoje zrédto w opisach zaréwno L. Kan-
nera, jak 1 H. Aspergera. Leo Kanner badat dzieci, z ktérych wiele nie roz-
wijato mowy. Te, ktére méwily, miaty trudnosci z komunikacja, nietypowy,
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idiosynkratyczny jezyk, czeste echolalie, odwracaty zaimki ja — on (méwily
w odniesieniu do siebie w 3. osobie liczby pojedynczej). L. Kanner zaobser-
wowal réwniez nietypowe zachowania, w tym powtarzalne ruchy, takie jak
machanie rekoma lub kotysanie ciatem (McPartland, Volkmar 2012).

Hans Asperger natomiast badat dzieci méwiace, z nietypowo dla wieku
rozwinietym jezykiem, wykazujace sie swoistq nadkompetencja (Korendo
2013), oznaczajaca postugiwanie sie jezykiem wtasciwym dla oséb doro-
stych. W ZA jako deficyty wskazywano przede wszystkim: staba prozodie
(monotonnoé¢ wypowiedzi, ograniczony zakres wzorcéOw intonacyjnych),
nietypowe tempo wypowiedzi oraz braki kompetencji komunikacyjnej (nie-
dostosowanie wypowiedzi do sytuacji, niespdjno$¢ narracji, brak zdolnosci
podtrzymywania dialogu) (McPartland, Volkmar 2012).

Poniewaz opisy obu psychiatréw dokonane zostaly jako uogélnienie
stworzone na nielicznych, heterogenicznych grupach, nie mogty stanowié
wlasciwego Zrédla poznania opisywanych zjawisk, ale wyznaczyty ramy my-
§lenia, ktore na kilka dziesiecioleci uniemozliwity dokonanie prawidtowego
rozrdznienia autyzmu 1 zespolu Aspergera. Stad tez koncepcja okreSlenia
wszystkich podtypéw PDD terminem ,zaburzenia ze spektrum autyzmu”
1 odejscia od diagnoz réznicowych wewnatrz tej kategorii.

Kolejne wydania najpierw DSM-5, a nastepnie ICD-11 nie réznicuja juz
poszczegdlnych podtypow PDD-NOS (ang. Pervasive Developmental Disor-
der-Not Otherwise Specified), zastepujac je jednostka o nazwie ,spektrum
zaburzen autystycznych” (ang. Autism Spectrum Disorder, ASD).

DSM-5 przewiduje trzy kryteria diagnozy ASD:

1. Klinicznie znaczace, state nieprawidtowosci w obrebie komunikacji spo-
lecznej 1 interakeji.

2. Ograniczone, powtarzalne wzorce zachowan, zainteresowan 1 aktywnosci.

3. Objawy musza wystapi¢ we wczesnym dziecinstwie (ale moge nie mani-
festowac sie w petni, dopoki oczekiwania spoteczne nie przekrocza ogra-
niczonych mozliwoéci dziecka).

Gléwne zmiany zawarte w DSM-5 polegaja na potaczeniu w jedno kry-
terium deficytéw w zakresie komunikacji werbalnej oraz interakeji spo-
lecznych. Pojawila sie takze proba umozliwienia oceny nasilenia zjawiska
w tréjstopniowej skali oznaczanej jako L-1/L-2/L-3. Wycofano réwniez kry-
terium opdznienia rozwoju mowy oraz wieku pojawienia sie deficytéow na
rzecz okreslenia , poczatek we wezesnym dziecinstwie” (pkt 3). Po wycofaniu
réznicowania zaburzen, pozostawiono mozliwos§¢ dookreslenia zaburzen na
dwa ich rodzaje: ,Asperer-type” lub ,Kanner-type” (Hrycyna 2019).

ICD-11 nie powtérzyto za DSM-5 sposobu oceny 1 podziatu zaburzen ASD.
Tym razem przyjeto jako podstawe diagnozy kryterium rozwoju intelektual-
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nego oraz jezyka funkcjonalnego. Konfiguracja tych dwéch kryteriow dala

nastepujacy efekt w postaci podzialu ASD na:

1. Zaburzenie ze spektrum autyzmu bez zaburzen rozwoju intelektualnego
1z lagodnym uposledzeniem lub bez uposledzenia funkcjonalnego jezyka
(6A02.0).

2. Zaburzenie ze spektrum autyzmu z zaburzeniem rozwoju intelektualnego
1z lagodnym uposledzeniem lub bez uposledzenia funkcjonalnego jezyka
(6A02.1).

3. Zaburzenie ze spektrum autyzmu bez zaburzen rozwoju intelektualnego
1z zaburzonym jezykiem funkcjonalnym (6A02.2).

4. Zaburzenie ze spektrum autyzmu z zaburzeniem rozwoju intelektualnego
1z zaburzeniem jezyka funkcjonalnego (6A02.3).

5. Zaburzenie ze spektrum autyzmu bez zaburzen rozwoju intelektualnego
1z brakiem jezyka funkcjonalnego (6A02.4).

6. Zaburzenie ze spektrum autyzmu z zaburzeniem rozwoju intelektualnego
1z brakiem jezyka funkcjonalnego (6A02.5).

7. Inne zaburzenia ze spektrum autyzmu (6A02.Y).

8. Zaburzenie ze spektrum autyzmu, nieokreslone (6A02.7).

Zaproponowany w ICD-11 podziat ASD budzi watpliwosé¢ praktykow
ze wzgledu na trudno$ci w ocenie rozwoju intelektualnego dzieci z autyzmem,
ktére nie podejmuja wspdlpracy podczas badania testowego. Nie istnieje
standaryzowane narzedzie diagnostyczne umozliwiajace pokonanie bariery
wspoétdziatania z badajacym w pewnej grupie pacjentéw z zaburzeniami
ze spektrum autyzmu.

ASD i SLI/DLD a zaburzenie semantyczno-
-pragmatyczne

W DSM-5 pod symbolem F80.89 [315.39] wystepuje jednostka o nazwie
»spoleczne (pragmatyczne) zaburzenie komunikacji” (ang. social (pragmatic)
communication disorder, SPCD). Cechuje sie ona trudnoéciami z praktycznym
uzywaniem 1 rozumieniem jezyka, co prowadzi do tworzenia wypowiedzi
niedostosowanych spolecznie. Dzieci z SPCD wykazuja trudnoéci z takimi
sytuacjami komunikacyjnymi, jak: witanie 1 zegnanie kogo$, komunikowanie
okreslonych faktéw. Nie radza sobie one z dostosowywaniem jezyka do roz-
nych sytuacji komunikacyjnych, czasu, miejsca i osoby, do ktorej sie mowi;
z trudem przestrzegaja regut konwersacji, trzymania sie tematu rozmowy.
Problem sprawia im uzywanie gestéw niewerbalnych 1 podtrzymywanie kon-
taktu wzrokowego. Nie rozumiejg tresci ukrytych w przekazach werbalnych,
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zwlaszcza zawierajacych wyrazenia idiomatyczne, a takze o humorystycznym
charakterze (Morrison 2016: 65). Wymienione cechy uwzgledniano wezesniej
w opisie autyzmu (ASD), a wyrdznialy je mniejsze nasilenie obserwowanych
deficytow, powtarzalnych zachowan i ograniczonych zainteresowan (Reisinger
11n. 2011: 1701-1703; Félix 1 in. 2022: 1-21). W DSM-5 zostaly one wytaczone
z diagnozy ASD. W naszym pojeciu wspomniane trudno$ci w pragmatyce
jezykowej 1 zachowaniach wpisuja sie w obraz zespolu Aspergera.

Problem z réznicowaniem zaburzen semantyczno-pragmatycznych oraz
lingwistycznych cech ASD i objawéw SLI/DLD ma swoje zrédlo w kolejnosci
opiséw omawianych zjawisk. Pierwszy raz termin ,zaburzenia semantycz-
no-pragmatyczne” pojawil sie w latach 80. XX w. 1 zostal upowszechniony
we wspomnianej wyzej klasyfikacji Isabelle Rapin 1 Doris A. Allen (1983)
jako podgrupa DLD. Znaczacy dla rozumienia procesu réznicowania oma-
wianych obszaréw jest fakt, ze nie istnial wtedy jeszcze podziat na autyzm,
zespot Aspergera, zesp6t Retta 1 autyzm atypowy. Nie wyrdzniano podty-
pow PDD, zespdl Aspergera nie stanowit osobnej jednostki nozologiczne;,
a prace Hansa Aspergera byty dopiero thumaczone na jezyk angielski 1 upo-
wszechniane szerszej grupie odbioréw. Autyzm diagnozowany byt w ujeciu
Kannerowskim, w rozumieniu waskiego fenotypu. Dzieci z ZA nie mialy
mozliwos$ci spelnienia warunkéw kryterialnych dla diagnozy autyzmu, z kolei
wykazywane przez nie cechy realizowaly lingwistyczne objawy podtypu
SLI/DLD w obszarze ,,zaburzen semantyczno-pragmatycznych”. Nazwa
podtypu SLI/DLD podawana przez Rapin brzmiata semantic-pragmatic
syndrome without autism (1983), przy czym ,bez autyzmu” odnosilo sie
do definicji zaburzenia z tego czasu.

I. Rapin i D. Allen, opisujac zaburzenia semantyczno-pragmatyczne,
dopuszczaty jako kryterium wiaczajace opdzniony rozwd] mowy, co takze
na dlugo nie pozwolito jednoznacznie wigzaé¢ tego zjawiska z zespolem
Aspergera, dla ktérego, wedtug ICD-10, opdzniony rozwd) mowy byl kry-
terium wylaczajacym. Wszystkie te czynniki spowodowaly, ze relacja mie-
dzy zaburzeniami semantyczno-pragmatycznymi i ASD byta i nadal jest
przedmiotem licznych dyskusji. Wielu badaczy uznaje ten deficyt za forme
wysoko funkcjonujacego autyzmu (Bishop, Norbury 2002: 917). Jak stusz-
nie zauwaza Ewa Hrycyna (2019: 53), SPD jest terminem lingwistycznym.
Moze on zatem odnosi¢ sie do lingwistycznych skutkéw zespotu Aspergera
lub wysoko funkcjonujacego autyzmu albo do zaburzen systemu jezykowego
o odmiennej od autyzmu etiologii. W diagnozie wazny bedzie zatem szerszy
kontekst oceny funkcjonowania pacjenta.

Co istotne w kontekécie naszych rozwazan, w wymienionej klasyfikacji
choréb zaznacza sie, ze SPCD moze wystepowac nie tylko samodzielnie, lecz
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takze wesp6t z innymi jednostkami diagnostycznymi, takimi jak: specyficz-
ne zaburzenia uczenia sie czy niepelnosprawnos¢ intelektualna (Morrison
2016: 64).

Wspolistnienie czy odrebnosé lingwistycznych
deficytow?

Wskazane wyzej cechy SLI/DLD oraz ZA moga ze soba wspotistnied,
tzn. nakladaé sie na siebie, zwlaszcza je§li chodzi o trudnosci w rozwoju
jezykowym. Zjawiska tego rodzaju nie dziwia w kontekscie wiedzy o afazji
nabytej, w ktorej te same deficyty jezykowe moga pojawié sie na skutek réznie
zlokalizowanych lezji, a takze tozsame uszkodzenia mézgowia u réznych
pacjentéw moga skutkowaé odmiennymi wzorcami zaburzen lingwistycznych,
co wigze sie z istnieniem niesklasyfikowanych profili afazji (Kasselimis
11n. 2017: 65—66). Ponadto, zjawisko wspdlchorobowosci uczy nas tego,
ze zaburzenia nierzadko sie na siebie nakladaja, a dwa r6zne mechanizmy
skutkuja tym samym deficytem.

O wspoélwystepowaniu deficytow rozwojowych wspomina sie takze jed-
noznacznie w DSM-5, o czym byla mowa wyzej w kontekécie SPCD czy LI.
Roéwniez perturbacje terminologiczne zwiazane z deficytem semantyczno-
-pragmatycznym, ktéry pojawia sie jako podtyp afazji zaréwno w klasyfikacji
I. Rapin i D.A. Allen (1983), jak i w ICD-11, a na podstawie cech charakte-
rystycznych odpowiada wysoko funkcjonujacemu autyzmowi lub zespolowi
Aspergera (por. Hrycyna 2019: 51), sugeruja mozliwos¢ wspélistnienia obu
jednostek nozologicznych. Warto wspomnieé, ze sami twércy DSM-5 do-
puszczaja, takze mozliwoéé wspélwystepowania zaburzenia jezykowego8
(ang. language disorder, LI) m.in. z niepetlnosprawno$cia intelektualna,
ADHD oraz autyzmem, chociaz ich zdaniem te deficyty jako samoistne
nalezy réznicowac.

Badacze juz od dawna wskazuja na sytuacje nakladania sie na siebie
nieprawidlowoéci jezykowych w ASD, SLI/DLD oraz w ZA (okreslanym
w literaturze zagranicznej spotecznym (pragmatycznym) zaburzeniu komu-
nikacji), jednoczes$nie poszukuja specyficznych cech jezykowych wlasciwych
dla kazdego z nich. Podkreslaja to zjawisko zgromadzone przez zespodt Julia-
ny Félix (2020) metadane z 18 badan koncentrujacych sie na zaburzeniach
jezykowych z obszaru Portugalii.

8 Takze w ujeciu Marii Pachalskiej (2021: 126) w ten sposéb sklasyfikowanemu zabu-
rzeniu odpowiada afazja, nazywana przez autorke neurorozwojowa, a w dawnej nomenkla-
turze polskiej — alalia.



298 Malgorzata Rutkiewicz-Hanczewska, Marta Korendo

W literaturze mozna spotkaé dwa ujecia dotyczace ewentualnych korelacji
miedzy ASD, ZA oraz SLI. Jedna grupa badaczy wskazuje na mozliwo$¢é
cze$ciowego nakladania sie ASD 1 SLI na podstawie podobnych profili
zaburzen jezykowych. Dotyczy to autyzmu z zaburzeniami jezykowymi,
ktory bywa postrzegany jako podgrupa ASD ze wspdlwystepujacym SLI
(Bishop 2014: 389). W swoim eksperymencie Dorothy V.M. Bishop (2000)
zauwazyla, ze niektére oceniane dzieci wykazywaty profil zaburzen jezyko-
wych lokujacy sie miedzy SLI/DLD a autyzmem bez pelnej symptomatologii
w postaci tzw. triady autystycznej. W kolejnych badaniach znéw potwier-
dzono poglad o braku ostrych granic miedzy SLI a deficytem semantycz-
no-pragmatycznym oraz miedzy deficytem semantyczno-pragmatycznym
a autyzmem (Bishop, Norbury 2002). Wymienione réznice 1 podobienstwa,
nakladanie sie zaburzen rozwojowych zostaty zauwazone w DSM-5, a tak-
ze ICD-11. Korelacje pomiedzy nimi ilustruje rysunek 1, autorstwa D.V.M.
Bishop (2014), pokazujacy wspétzaleznoséci pomiedzy SLI/DLD a deficytem
semantyczno-pragmatycznym, ktéory w DSM-5 znajduje sie w kategorii
zaburzenia komunikacji, a zatem zostal wylaczony z klasy zaburzen ze
spektrum autyzmu, lecz nie jest w przeciwienstwie do ICD-11 potraktowany
jako podtyp DLD. W tym ujeciu zauwaza sie zatem dzieci z autyzmem, ktére
wykazuja trudnosci jezykowe zblizone do tych prezentowanych przez dzieci
z SLI, oraz te majace problemy z pragmatyka jezykowa, lecz niewykazujace
ograniczonych zainteresowan i1 powtarzalnych, stereotypowych zachowan
specyficznych dla autyzmu.

: spoteczno-
struktura jezyka -pragmatyczne
I umiejetnosci

zainteresowania
Rys. 1. Relacje pomiedzy specyficznym zaburzeniem jezykowym (SLI), spoteczno-
pragmatycznym zaburzeniem (SCD) oraz spektrum autyzmu (ASD) w ujeciu DSM-5
Zr6dio: za Bishop 2014: 389.
(Zblizony schemat mozna znalezé w starszym opracowaniu u Bishop (2000) oraz w wersji
polskojezycznej u Czaplewskiej i Kaczorowskiej-Bray 2002: 65).
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Mozliwosé wspotwystepowania SLI 1 ASD opisata rowniez Helen Tager-
-Flusberg (2015), ktéra poréwnala wyniki badania dzieci z ASD z dzie¢mi
z SLI/DLD oraz z grupa typowo rozwijajacych sie réwieénikéw. Jej celem
byto przede wszystkim otrzymanie odpowiedzi na pytanie o mechanizm
lepszych 1 gorszych wynikow uzyskiwanych przez obie grupy uczestnikéw
eksperymentu. Okazalo sie, ze dzieci z ASD 1 zaburzeniami jezykowymi
mialy zbiezne wyniki w poréwnaniu z dzieémi z SLI, a odmienne w sto-
sunku do dzieci z ASD bez deficytéw lingwistycznych. Pozwolilo to autorce
na postawienie tezy, ze podgrupa dzieci z ASD ma wspélistniejace SLI,
a poniewaz wzorce popetnianych btedéw byly zbiezne, uznano, ze u podstaw
obnizonych umiejetnos$ci przetwarzania jezykowego (w eksperymencie byto
to powtarzanie pseudostéw) w obu poréwnywalnych grupach leza te same
mechanizmy. Popelniane bledy mialy gtéwnie charakter substytucji, rzadziej
elizji, co wedlug badaczki stanowi odzwierciedlenie trudnosci w tworzeniu
lub dostepie do reprezentacji z poziomu fonemu. Zdaniem badaczki potwier-
dzeniem tej tezy moga by¢ doniesienia dotyczace neuroobrazowania u dzieci
z SLI1 ASD. W literaturze pojawiajq sie pewne prawidlowosci dotyczace —
nie wdajac sie w szczegdly — objetoséci kluczowych dla mowy obszaréw moé-
zgu, a mianowicie plata czolowego 1 skroniowego obu potkul. Dotycza one
takze nietypowego wzorca asymetrii strukturalnej i funkcjonalnej dla mowy
u dzieci z SLI 1 ASD (za Tager-Flusberg 2015: 1049). Argumentem potwier-
dzajacym mozliwo$é wspotwystepowania ASD 1 SLI jest takze wysoka
dziedziczno$é¢ obu zaburzen rozwojowych. Istnieja doniesienia méwiace
o tzw. szerszym fenotypie ASD, co oznacza, ze krewni pierwszego stopnia
moga wykazywac cechy zbiezne z ASD (Piven iin. 1997; Piven 2001; Ozonoff
2014; Cierpiatkowska, Sek 2020: 476). Takze wérdd czlonkéw rodzin dzieci
z ASD stwierdza sie podwyzszone wskazniki potwierdzonych zaburzen je-
zykowych oraz opdznien w rozwoju jezyka. Badania sugeruja, ze SLI moze
wystepowac czesciej w rodzinach dzieci z ASD anizeli w populacji ogdlne;j
(Tager-Flusberg 2015: 1049).

Druga grupa specjalistéw podwaza hipoteze wspdlistnienia ASD
1 SLI/DLD (Williams 1 in. 2008: 944—963). Jak podkre$la David Williams
(2008), zaréwno autyzm, jak 1 SLI/DLD sa zjawiskami heterogenicznymi
0 zmieniajacym sie w czasie obrazie. ASD + LI oraz SLI/DLD majg wiecej
zblezno$cl na wezesnym etapie rozwoju dziecka (w wieku przedszkolnym),
natomiast réznice ujawniaja sie wraz z wiekiem. Dodatkowo, jak stwierdza
D. Williams, wspdlne objawy nie musza oznaczac¢ identycznych przyczyn,
np. na poziomie genetycznym oraz neurobiologicznym. Debate o réznicowaniu
SLI/DLD 1 ASD + LI uwaza zatem za nierozstrzygnieta i postuluje dalsze
poszukiwanie czulych markerow diagnostycznych.
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Takze Dorothy V.M. Bishop (2010 a, b) stawia pytanie, czy podobienstwa
miedzy ASD 1 SLI/DLD sa jedynie powierzchowne (na poziomie objawow),
czy wynikaja ze wspoélnej etiologii. Podkre§la znaczenie badan nad jako-
$ciowymi aspektami fenotypow jezykowych w ASD i SLI/DLD. Zastosowa-
ny w badaniach model wskazuje na mozliwo$¢ istnienia naktadajacej sie
etiologii genetycznej (ze szczegdlnym uwzglednieniem genu CNTNAP2), ale
ostatecznie jej nie potwierdza. Inne badania (Nudel 1 in. 2020: 369—381)
wskazuja na powiazanie tego genu i jego wariantéw z SLI/DLD, ASD,
ADHD oraz apraksja mowy. We wnioskach zespoltu Rona Nudela pojawia
sie istotny postulat osobnego badania réznych grup ASD oraz szczegdlowej
klinicznej oceny profilu jezykowego dzieci. Takze te badania nie daty osta-
tecznej odpowiedzi na jednoznaczna wspolng genetyczna, etiologie deficytow
u poréwnywanych grup dzieci.

Prowadzone obecnie badania nie przynosza ostatecznej odpowiedzi na
pytanie o autonomie etiologiczna, lub wspotprzyczynowosé ASD 1 SLI/DLD.
Wplywa na to zaréwno szerokie spektrum poszukiwan, jak 1 heterogenicz-
no$¢ badanych grup. Niemniej w wielu opisach (Bishop 2010 a, b; Nudel 1 in.
2020; Hrycyna 2019) podkresla sie wage doktadnych deskrypcji klinicznych,
mogacych przyczynié sie do precyzyjnego doboru grup badawczych.

Warto zwrécié jeszcze uwage na ujecie Bruce’a Tomblina (2011), ktéry
sadzi, ze oba zaburzenia rozwojowe najprawdopodobniej pokrywaja sie,
lecz nie w ujeciu odrebnych jednostek diagnostycznych, a w postaci zlozo-
nej mieszaniny podobienstw 1 réznic, ktére widaé¢ réwniez miedzy dzieé¢mi
z SLI/DLD oraz ASD a ich typowo rozwijajacymai sie rowieénikami. Wspo-
mniany badacz przedefiniowal spojrzenie na SLI/DLD i ASD, podajac w wat-
pliwo$é¢ zasadno$¢ istnienia (wyodrebniania) tych dwu odrebnych jednostek
diagnostycznych.

Podsumowanie

Zauwazane przez badaczy korelacje pomiedzy zaburzeniami, w obrazie
ktorych deficyt jezykowy jest pierwotny i takich, dla ktérych stanowi tto
dla trudnoéci behawioralnych czy spoleczno-pragmatycznych, sa weigz pod-
kre§lane 1 analizowane. O ile badania wykazuja, ich genetyczne nakladanie
sie, o tyle istnienie ich wspdlnych fenotypdéw jest niepotwierdzone (Nudel
11in. 2020).

Chociaz obecny stan wiedzy nie pozwala jednoznacznie postawic jednej
wspélnej badaczom tezy o wspélistnieniu SLI/DLD i zespolu Aspergera,
to z praktyki klinicznej wylania sie obraz potwierdzajacy mozliwosé ich wspét-
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istnienia. To z kolei oznacza, ze wlasciwym kierunkiem dziatania — zamiast
kategorialnej nozologii — powinno by¢ dokumentowanie heterogenicznosci
wspomnianych zaburzen rozwojowych (Bishop 1 in. 2017: 1077), zwracanie
sie w kierunku diagnozy dymensjonalnej (Cieszynska, Korendo 2021), kto-
ra pozwala objaé¢ swoim zasiegiem obserwowane trudnos$ci u wszystkich
badanych dzieci, bez wyltaczania grupy niewpisujacej sie w dotychczasowe
wytyczne réznych obowiazujacych klasyfikacji.

Silna heterogeniczno$¢ opisanych deficytéw rozwojowych 1 ich obecnos$é
na skali kontinuum kaze pamietaé¢ o tym, ze w diagnozie najwazniejszy
jest zawsze objaw kliniczny. Nazwa jego manifestacji — czego przykladem
sq perturbacje terminologiczne tak w odniesieniu do afazji (Leonard 2006:
17-21; Czaplewska 2012: 85—-100), jak 1 zespolu Aspergera — ma charakter
wtorny, bo podlega zmianom uzaleznionym od stanu aktualnych badan,
sposobu ich interpretacji, rozwoju genetyki i nowych metod neuroobrazowych.
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