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Kernmerkmale des Autismus

e StOrung der sozialen Interaktion
e Storung der Kommunikation

» Storung der Verhaltensflexibilitat
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R Deprivationssyndrom

« Erhdhte Krankheitsanfalligkeit und Sterblichkeit der Sduglinge und Kinder, vermehrtes Auftreten von Infektionskrankheiten

» Storungen des Appetits (Appetitverminderung oder tibermafige Esslust), Essen wird gesammelt und irgendwo eingelagert, z. B. unterm Bett (bei Kindern,
die neben der Vernachldssigung auch Hunger erfahren haben)

» motorische Verlangsamung, ungeniigende Reaktionsfahigkeit

» Passive Grundstimmung, Teilnahmslosigkeit bis zur Apathie

» Kontakistorungen und Wahrmehmungsstérungen, die dem Autismus stark ahneln kénnen

s Erzwingen von Aufmerksamkeit, stehlen, ligen (bei Kindern)

» Resignation, Anaklitische Depression

» magliche Entwicklung einer reaktiven Bindungsstérung, einer Anpassungsstérung oder Borderline-Persdnlichkeitsstérung als Folge der Resignation (bei
Kindern aufgrund sehr langen Heimaufenthalts und extremer Deprivation sowie Fehlen von ,Nestwarme*)

» motorische Unruhe und Stereotypien wie z. B. Jaktation (Jactatio capitis - Kopfwackeln, Jactatio corparis - Schunkeln) bis zur Selbstverletzung (zum
Beispiel Anschlagen mit dem Kopf an die Wand), stédndiges Umhergehen. Eine Untersuchung hat ergeben, dass die standige Jaktation den Menschen
abstumpft und ibn in eine Art von Trance versetzt.

» Storungen der Aufmerksamkeit und der Konzentration, schnelle Ermidbarkeit

» geringeffehlende Frustrationstoleranz (Meigung zu Wutanfallen), Aggressionen und Reizbarkeit

+ mangelnde soziale Integration oder gar keine Sozialisation, Meigung zu ,asozialem® Verhalten

» verstarktes Daumenlutschen

s kirperliche Retardierung (zum Beispiel Minderwuchs oder Abmagerung durch mangelhafte Erndhrung), Marasmus, schlechte Zahne

« ungepflegtes Auleres, verschmutzte und zerlumpte Kleidung, mangelnde Kérperhygiene

+ intellektuelle und emotionale Retardierung, die das Ausmal einer geistigen Behinderung annehmen kann (,Pseudodebilitat"),

s Angstzustdnde, dngstlich-vermeidendes Verhalten,

s Stérungen der Konzentration und der Aufmerksamkeit,

s Lernstdrungen

» Leistungsschwache

» Depressionen und Weinerlichkeit, depressive Grundstimmung

» geringes Selbstwertgefiihl

« mangelhaftes Geflhl von Geborgenheit und wenig Urvertrauen (bei Kindern)

s Verantwortungslosigkeit gegendber sich selbst und den Mitmenschen

» mangelnde Kritikfahigkeit, gesteigerte Empfindlichkeit gegeniiber Krankungen

» Regression, Abbau kognitiver Fahigkeiten, erworbene Fahigkeiten gehen wieder verloren, ein Zuriickgreifen auf frihere Verhaltensweisen, dies haufig bei
Menschen in Altersheimen oder Krankenhausemn

» monotone Bewegungen, standig gleiche Fragestellungen Wlklped|a© -1.3.13
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Theorien zur Entstehung des Autismus:
,Kuhlschrankmutter* — Hypothese:

,Der standig in Erwartung Getauschte zieht sich in
sich selbst zurtick. Manche Beschreibungen der
Genese des fruhkindlichen Autismus weisen In

diese Richtung. Kinder konnen auf Fehlhaltungen

ihrer Mutter, die ihre Erwartungen nicht erfullt, mit
Kontaktabbruch reagieren — vielleicht um nicht
welter verletzt und enttauscht zu werden...*”

(. Eibl-Eibesfeldt
Die Biologie des menschlichen Verhaltens, 1995)
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Hirnmorphologische Effekte der sozialen Deprivation
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Hirnmorphologische Effekte der sozialen Deprivation

e Gesamthirnvolumen 882 (£78) vs. 1051
(+83) ml (p<0.01)

« Differenz in grauer Substanz (15%)

« Differenz in weisser Substanz (18%)
Mehta 2009

Eluvathingal 2006

beider Basel
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Neurobiologische Perspektive

. Neurotransmitter
. Neurogenetik
. Neuroanatomie

. Funktionelle Neuroanatomie

Universitéts-Kinderspital
beider Basel
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Neurobiologische Perspektive

Neuroanatomie

Funktionelle Neuroanatomie

Universitéts-Kinderspital
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Soziale Gesichterwahrnehmung
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Autismus und Neuroanatom
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Autismus und Neuroanatomie
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Synaptogenese im menschlichen Cortex
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Autismus und Gesichterwahrnehmung

Schultz et al., 2000

beider Basel
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Autismus und Gesichterwahrnehmung

AUTISM NORMAL

beider Basel

Pierce et al., 2004
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Neuropadiatrie und Autismus
Co-Morbiditaten

 mentale Retardierung

« Epilepsie

e Schlafstérung

e syndromale Stigmata

* Motorische Bewegungsstorung

(Ataxie, Hypotonie, zentrale
Koordinationsstorung)

e Gastro-intestinale Probleme

Durchfall, Verstopfung, Zoliakie

Universitéts-Kinderspital
beider Basel



@) senms™ friher Beginn vs. regressiver -
Autismus

Autor Jahr N friher regressiver
Beginn Begqinn
Rutter 1967 63 57 % 43%

DeMyer 1979 33 66 % 34%
Hoshino 1987 80 49% 51%
Short 1988 832 38 % 62%
Rogers 1990 38 37 % 63%
Amorosa2002 101 8% 22%

Annahme: etwa % - 1/3 zeigen einen regressiven dfemkch
anfanglich unauffalliger Entwicklur
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Alter bel autistischer Regression
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Fig. 1. Age of regression 1n children with infantile autism

Kosinovsky et al, 2005 ; N=132 Kinder
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Pravalenz Epilepsie bel Autismus

Autor Jahr N

Kanner 1943 11
RossI 1995 106
Tuchman 1997 585
Lewine 1999 50

Amorosa 2002 101

Epilepsie HSA

9% W ------
19 % 24 %
11 % 8 %
30% 68 %
23 % 3 %
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Vergleich der Autismusformen

Universitéts-Kinderspital
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Autismus Atypischer Asperger -
Autismus Syndrom

Alter bei < 3 Jahre > 3 Jahre > 3 Jahre
Erstdiagnose
Sex-Ratio 3:1 3:1 8:1
(m:w)
Kog. reduziert reduziert oft normal
Funktion
Epilepsie 1/4 - 1/3 1/4 - 1/3 nicht erhoht
Atiologie genetisch genetisch genetisch

(modifiziert nach Remschmidt & Kamp-Becker, 2007)
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Autistisch epileptiforme Regression

Minus - Symptomatik

Plus - Symptomatik

KKKKKKKKKKKK

Sprachverlust

reduzierte soziale
Teillnahme

reduzierte verbale /
nonverbale Kommunikation

reduziertes Symbolspiel

ritualisierte, restriktive
Aktivitaten / Interessen
(motorische / verbale
Stereotypien)

kognitiver Abbau

erhdohte Ablenkbarkeit
verstarkte Hyperaktivitat

vermehrte emotionale
Irritierbarkeit

Beginn 12 - 36 Mte (friher
als LKS)
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Schlafstorungen

 Pravalenz von Schlafproblemen bel
4 — 12jahrigen Kindern 11 -37 %

 Pravalenz von Schlafproblemen bel
autistischen Kindern 44 — 87 %

Universitéts-Kinderspital
beider Basel

Einschlafprobleme ca. 50%
Durchschlafprobleme ca. 25%

Malow & McGrew, 2006
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Schlafstorungen als Melatonlnmangel’>
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Michelson
et al. 2011

Mentale Retardierung
Stoffwechsel-Diagnostik

A. General screening and workup

Study Class Number | Diagnostic | Percentage (95%
CI)
Class 11
=96 II 151 8 5
Class III
#0 11 99 4 <5
7 11 60 0 0
=39 11 216 8—10 3.7-4.6
98 11 1.087 7 0.6
=99 11 1.568 21 1.3
=100 I 281 13 4.6
=101 I1I 118 4 3.3
=102 I 433 12 2.8
Total Class ITI 3,862 69-71 1.8 (1.4-2.3)

Universitéts-Kinderspital




Woche des

senms . Mentale Retardierung

Stoffwechsel-Diagnostik

Table 2 Thirty most commonly reported confirmed diagnoses

Condition No of cases
MCL late infantile 73
Mucopolysaccharidosis A [San Filippo) 69
Rett syndrome 60
Metachromatic leukodystrophy 59
Adrenoleukodystrophy 56
MNCL juvenile 44
GMZ gangliosidosis type 1 (Tay—Sachs) N
Miemann—Pick Type C 3B
Krabbe diseaze 33
GMZ gangliosidosis type 2 (Sandhoff) 33
GM1 gangliosidosis 23
Huntington disease 22
MECL infantile 22
PEAN/NEIA® 21
Pelizagus—Merzbacher disease 17
Leigh syndrome 17
MARP {including NARP/MILS) 17
Menkes disease 16
Mucopolysacchandosis 1A (Hunter disease) 15
Cockayne disease 15
Canavan disease 13
Meuroaxonal dystrophy 12
Vanizhing white matter disease 11
Aicardi-Goutieres syndrome 10
Alexander disease 10
Glutarnic aciduna type 1 10
Molybdenum cofactor deficiency 10
Ataxia telangiectasia 9
Subacute sclerosing panencephalitis 9
Rasmussen syndrome 8

Metabolische Diagnosen bei
Kinder < 16 Jahre mit progressiver
neurologischer und/oder
intellektueller Verschlechterung

N = 2636

U .BB

Universitats-Kinderspital
beider Basel

positiver Befund bei 773/2636 = 39.3%

Verity et al., 2010
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Bewegungsstorung

e Stereotypien
* motorische Entwicklungsverzogerung

« Gangauffalligkeiten

« Koordinationsstorung

e Dyspraxie

e Zerebralparese

Universitéts-Kinderspital
beider Basel



Gastro-intestinale Probleme

« Durchfall und Verstopfung 20 — 25%
» Selektive Nahrungsaufnahme 15 -20%

» ZOliakie



Basler Kollektiv

(2008 — 2012)

e 45 Kinder mit frahkindlichem Autismus
- 8/35 (genetische Untersuchung auffallig
- 11/45 Epilepsie
- 39/45 mentale Retardierung
- 3/45 Zerebralparese

Universitéts-Kinderspital
beider Basel
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Neuropadiatrische Diagnostik
e Anamnese

* Neurologische Untersuchung

e HOrtest

e EEG

« Stoffwechselscreening

e Genetik

 Neuroimaging: strukturelles MRI mit
Routinesequenzen (T1 und T2)

e Spezielle Untersuchungen je nach Kiinik,
Anamnese und Befunden
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Theorien zur Entstehung des Autismus:

verhaltensneurologische Entwicklungsstorung

,The view of inept parenting as its cause ... has
been roundly discredited. It is now established that
autism is ... a disorder of brain development that
affect complex human behaviors. All are
considered to reflect the dysfunction of widely
distributed neuronal networks that interconnect
widespread functionally disparate groups of

neurons in the brain®

(Rapin & Tuchman 2006)
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Fine et al. 2005

Neuro - Plastizitat

CORONAL

- Auditory ROI

Differentially activated
in the deaf

SAGITTAL

beider Basel



