Genetika

Moznost spole¢ného vyskytu téchto po-
ruch pfichazi v Uvahu i z genetického hle-
diska, kdy posledni GWAS (Genome Wide
Association Studies, studie genomovych
variant a jejich statistické vazby na skupinu
pfiznakl a fenotyp) ukazuje na témér dvoj-
nasobnou spolulicast podtypu Aspergerova
syndromu (AS) u ADHD v porovnani s jinymi
diagnézami (4, 5).

Velmi peclivy je i pfisné dimenziondlni mo-
del studie mapujici geneticky pfesah ADHD
s poruchami autistického spektra nikoli v odde-
lenych diagnostickych jednotkach, ale v jednot-
livych pfiznakovych doménach (10, 11).

Diferencialni diagnostika
z hlediska kognice

Existuje také fada spole¢nych deficitl
v jednotlivych kognitivnich doménéch vy-
skytujicich se u poruch autistického spektra
i u ADHD, jako je naruseni pozornosti, na-
ruseni exekutivnich funkci, snizend rychlost
zpracovani informaci (bez ovlivnénfintelektu),
sociadlni nezralost a kognitivni impulzivita (2).

Neznamena to urcité, ze pokud se jed-
na o neurovyvojovou poruchu, jsou vsechny
kognitivni charakteristiky stejné. Orientovat se
je mozné podle rozdilG v jednotlivych domé-
nach kognice a pozornosti.

Jedinci s ADHD vykazuji nékteré specific-
ké charakteristiky jako prodluzujici se latenci
odpovédi (unavitelnost) s postupujicim ¢asem
testu, vykazuji chyby zopomenuti (pozornost-
ni chyby, chyby z vigilance) a chyby zpUsobe-
né impulzivitou. Naopak jedinci s poruchou
autistického spektra nemaji problém se za-
méfenim pozornosti, ale s jejim presunem.
Byvaji fixovani na detaily, coz mé za nasledek
,kontextovou slepotu”, a maji obecné zvyse-
nou percepci (coz vysvétluje jejich citlivost
na podnéty).

Impulzivita i hyperaktivita byva epizodicky
pritomna i u téchto pacientl spole¢né s exe-
kutivnim a socidlnim narusenim.

Vzhledem k ¢astecné podobnosti symp-
tomatiky s jinymi poruchami mohou byt pa-
cienti s ADHD, ale i AS, vedeni pod popisem
,akcentovanych osobnostnich rysd” nebo
diagnézou poruchy osobnosti, resp. jakym-
koliv popisem existujici emocni dysregulace
s narusenim socialniho fungovani.
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Zobrazovaci metody

Pro diagnostiku ADHD ani zédnou dalsi neu-
rovyvojovou poruchu, vyjma téch, které nase-
daji na doslovné hrubé morfologické poskozenti
mozkové tkané, neni dosud standardizovano
74dné, v bézné praxi dostupné, zobrazovaci
vySetfeni.

A tak, i kdyZ neméd dosud stanovenou speci-
ficitu pro danou diagndzu, pomuze ndm funke-
né zobrazovaci SPECT mozku, pomoci jehoz Ize
vcelku spolehlivé vylouciti hrubé morfologické
abnormity. Pokud nahlizime na subtilnf zmény
perfuze (tj. metabolické aktivity tkdné), v kon-
textu ostatnich pfiznakd diagndze napomaha.
Castym nalezem byva miréa hypoperfuze or-
bitofrontalni, dorzolateralné prefrontalni, pa-
rietdlni, ¢i tempordlni, a to nejvice u pacientd
s komorbidnimi poruchami (viz kazuistika nize).

Magnetickd rezonance dnes umoznuje
mapovani bilé hmoty pomoci nékolika metod.
Morfometrickd méfeni davaji informaci o obje-
mu a velikosti jednotlivych mozkovych struktur.

Pokud se chceme dozvédét néco o orga-
nizaci tkané bilé hmoty, pouzivaji se Difusion
Tensor Imaging (DTI) metody zaloZené na méfe-
ni preferen¢niho sméru pohybu (4. difuze) mo-
lekul vody podél axonalnich vybézka). Jednim ze
sledovanych parametr( takové metody je napf.
frakeni anizotropie (FA), coz je hodnota vyjadre-
na pomérem mezi sméry, kam se molekuly vody
preferencné pohybuji. Za pomoci softwarovych
metod se pak konstruuje obraz tkdné vypovida-
jicl o hustoté a kvalité myelinizace (3, 9).

U pacientt s Aspergerovym syndromem je
patrnd jeji vysokd hodnota frakéni anizotropie
pfepoctena na cely mozek a je povazovana za
projev nadmérné myelinizace. Zvysenou hodno-
tu ovéem nenajdeme automaticky v kterémkoliv
Useku drah.

Pokud se zaméfme na specifické lokalizace
nebo chcete-li preferen¢ni oblasti, je hodnota
frakéni anizotropie u této skupiny vyvojovych
poruch naopak snizeng, a to typicky v cingularnf
oblasti, v pravém cerebellu a rovnéz v corpus
callosum. Je zndmo, ze ¢im vétsi je odchylka
hodnot od neurotypického jedince smérem
dold v téchto specifickych oblastech, tim vétsi
ma jedinec problém se socidlnim intelektem
a pochopenim emoci (9).

Naopak u pacientl s ADHD bez lé¢ebného
zasahu je hodnota frakeni anizotropie v celém
mozku snizend. Nejcastéji v oblastech predni
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radiace thalamu, corpus callosum a fasciculus
longitudinalis superior (12).

TakZe i tady vidime, i pfes strukturalni rozdily,
nékteré prekryvajici se jevy mezi ADHD a AS.

Vliv na maturaci bilé hmoty

Pokud vyjdeme z informace, ze ADHD zna-
mena mimo jiné zpozdéné dozravani mozko-
vych struktur, dalsi krok v mapovani znamena
pokus o srovnanf maturace s neurotypickymi
jedinci.V pfipadé bilé hmoty to podle vysledkd
zobrazovaci studie s pacienty s peclivé diagnos-
tikovanou ADHD bez vlivu medikace do 45 let (t].
i bez predpoklddaného vlivu zmén pozdéjsiho
véku) spiSe znamena, Ze porovnavala hodnoty
frakéni anizotropie v preferen¢nich oblastech bi-
|é hmoty, a to v pfedni radiaci thalamu, v corpus
callosum a ve fasciculus longitudinalis superior
se zdravymi kontrolami. U déti nenf rozdil mezi
zdravymi kontrolami a ADHD. U zdravych dospé-
lych dochdzi v preferencnich oblastech s vékem
k postupujici maturaci, zatimco u nelécenych
jedinc s ADHD k dozrani mikrostruktury bilé
hmoty nedochézi a hodnoty FA zlstavaji na
détské drovni. Vysledky by bylo tfeba jesté ovéfit
jinou metodou, naznacuji uz ted' absenci dozré-
vani mikrostruktury bilé hmoty s pfechodem do
dospélosti u jedinct s ADHD (12).

Pomérné dulezité zjisténi, zvlast vzhledem
k tomu, jak je stéle z riznych dlvodu relativné
obtizna dostupnost v¢asné adekvatni farmako-
terapie (nedovzdélanost nékterych medicin-
skych profesionalt povazujicich neurovyvojové
poruchy za vychovny deficit nebo odpor ro-
di¢d détskych pacientt k farmakoterapii) a jak
dllezitd by v¢asna farmakoterapie mohla byt
vzhledem k progndze vyvoje rostouciho mozku.

Vyzkum efektl cilené 1é¢by ADHD nazna-
Cujeijeji schopnost zasahu do genové exprese
proteind rdstu, zrdnf a synapsi (13).

U dospélych zdravych neurotypickych
kontrol — Sedé sloupce vpravo — vidime nérUst
hodnot frakéni anizotropie ve vsech tfech sle-
dovanych oblastech, které interpretujeme jako
normalni maturaci téchto drah. U ADHD vidime
i v dospélosti hodnoty FA podobné jako u déti,
coz interpretujeme jako nedokonalou maturaci.

Kazuistika

Pacientkou je 33letd Zzena, v prezentaci
plsobici podstatné mladsim dojmem, matka
dvou chlapct ze svého pfedchoziho manzel-



