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ABSTRACT

Autism is a common disorder of childhood, affecting 1 in 500 children. It often unrecognized and undiagnosed until or after late
preschool age because appropriate tools for routine developmental screening and screening specifically for autism have not been
available. Early identification, intensive and early intervention during the toddler and preschool years improve outcome for most
young children. This practice parameter reviews the available empirical evidence and gives specific recommendations for
identification of children with autism.
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ABSTRAK

Autism merupakan penyakit yang banyak djumpai pada anak dengan angka kejadian berkisar 1 pada 500 anak. Sering tidak
diketahui dan tidak terdiagnosis hingga usia prasekolah karena sarana skrining perkembangan anak secara nutin dan skrining
khusus untuk autism tidak tersedia. Identifikasi dini, intervensi dini dan intensif selama masa balita dan usia prasekolah dikatakan
mampu memperbaiki hasil akhir autism pada sebagian besar anak-anak. Parameler praktis memberikan rekomendasi spesifik untuk

mengidentifikasi anak-anak dengan autism.
Kata kuci: Autism, Parameter praktis, Skrining, Diagnosis.

PENDAHULUAN

Autism, spektrum autism dan perkembangan pervasif
merupakan gabungan kelainan kognitif dan neurobehavioral
termasuk kelainan sosialisasi, gangguan komunikasi bak verbal
maupun nonberbal, perilaku menark difi dan pola perilaku
berulang (1). Di Amerika Serikat terdapat 60.000 — 115.000
anak-anak usia <15 tahun yang didiagnosis sebagai autism
berdasarkan kriteria diagnosis. Pada penelitian terbaru, estimasi
prevalensi autism berkisar 10-20 kasus per 10.000 populasi.
Survei pada 1.300 keluarga, dijumpai usia rata-rata penderita
saat diagnosis autism ditegakkan berkisar 6 tahun, walaupun
dalam kenyataannya sebagaian besar orang tua mulai merasa
terdapat hal yang tidak benar mulai usia 18 bulan dan orang tua
biasanya mulai berupaya mencari bantuan medis saat anak
berusia 2 tahun (2). Pada pemeriksaan pertama, hanya <10 %
yang dapat didiagnosis sebagai autism, 10% lainnya disarankan
untuk kembali menemui dokter jika kekuatiran orang tua
menetap atau kelainan berkembang nyata. Sisanya dikinm ke
tenaga profesional lain (pada usia 40 bulan), dimana hanya 40%
yang didiagnosis sebagai aufism, 25% dikatakan tidak ada
kelainan dan 25% dikiim ke tenaga profesional lainnya.
Dilaporkan 20% anak-anaknya tersebut mendapat upaya
pemulihan maksimal, >30% orang tua yang membawa anak-
anaknya ke tenaga profesional yang lebih mampu yang
mengatakan bahwa tidak ada pengobatan untuk anak autism
(misalnya edukasi, terapi) dan hanya 10% yang melaporkan
bahwa tenaga profesional dapat menjelaskan masalah yang

berkaitan dengan anak mereka. Hampir setengah dari keluarga
anak autism melaporkan, sistm sekolah dan orang tua
merupakan pusat bantuan utama dibanding dengan pelayanan
kesehatan masyarakat.

Diagnosis Autism sering baru ditegakkan 2-3 tahun
setelah imbul gejala-gejala. Identifikasi autism dan pelaksanaan
awal yang intensif, intervensi awal selama masa prasekolah
akan memberikan hasil yang lebih baik (3,4,5,6,7). Diagnosis
dan penanganan dini penderita autism membutuhkan
perencanaan edukasi, dukungan keluarga, pendidikan keluarga,
pengelolaan stress keluarga, rujukan dan pengobatan tenaga
medis terlatih (3,4,5).

Secara klinis, identifikasi autism membutuhkan 2 ting-
katan pemeriksaan masing-masing menggunakan komponen
pengelolaan yang berbeda (1).

Tingkat pertama, surveilance rutin perkembangan dan
pemeriksaan skrining spesifik untuk autism, hal pertama adalah
identifikasi semua resiko segala tipe kelainan perkembangan,
diikuti dengan identifikasi hal-hal khusus yang berkaitan dengan
autism. Retardasi mental atau kelainan perkembangan karena
kelainan neurologi atau kelainan medis lainnya yang
membutuhkan evaluasi terpisah tidak dimasukkan dalam
pembahasan ini.

Tingkat kedua, pemeriksaan diagnosis dan evaluasi
autism membutuhkan pemeriksaan mendetail untuk menentukan
diagnosis banding dengan penyakit perkembangan lainnya.
Penentuan diagnosis dan evaluasi yang cermat sangat
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menentukan tindak lanjut dan hal tersebut berdasarkan profil
anak, kekuatan dan kelemahannya. Untuk kedua tingkatan
tersebut, kuesioner klinis spesifik dibuat dan kejadian-kejadian
Klinis dikumpulkan dan dipakai sebagai dasar untuk menegakkan
diagnosis autism.

DIAGNOSIS DAN EVALUASI AUTISM
Siapa yang harus mendiagnosis autism?

Walaupun gury, orang tua dan petugas kesehatan
profesional lain dapat mengidentifikasi tanda dan gejala khas
autism, klinisi yang berpengalaman dalam diagnosis dan terapi
autism mempunyai peranan penting dalam menegakkan
diagnosis secara akurat (6,7). Kiinisi harus berpegangan pada
kebijakan klinis yang tercantum dalam pedoman diagnosis
seperi DSM-IV dan The fenth edition of the Intemational
Classification of Disease (ICD-10), kebijakan tersebut sama
pentingnya dengan hasil penilaian berbagai alat diagnosis, skala
penilaian dan daftar pertanyaan.

Kepentingan medis dan neurologi dalam evaluasi anak-anak
dengan autism? ;

Penelitian pada keluarga menunjukkan peningkatan 50-
100 kali kejadian autism pada keluarga ingkat pertama. Dalam
keluarga tersebut, juga terdapat peningkatan rata-rata kesulitan
sosial; ingginya insiden defisit kognitif, komunikasi, pemahaman
dan fungsi eksekutif lainnya; peningkatan perilaku sterotipi;
kecemasan, efektif, bahasa, dan kelainan prakmatis lainnya
(8,9,10). Peneliian pada anak kembar monozigotik juga
menunjukkan tingginya kesesuaian dengan kriteria DSM-IV
untuk penyakit autism (60%), 71% untuk spekirum fenotip
autistik luas, dan 92% untuk setiap fenotip yang lebih luas defisit
sosial dan komunikasi dengan perilaku stereofipi dimana tampak
jelas berbeda dengan normal. Dilain pihak, tidak ada indeks
autism pada sepasang kembar dizigotik dan hanya 10% terdapat
defisit berbagai bentuk kelainan kognitif, sosial atau bahasa
(11,12)

Lingkar kepala yang lebih besar tanpa kelainan neuropathologi
yang nyata.

Anak-anak autism memiliki lingkar kepala yang lebih
besar; tetapi hanya sebagian kecil yang menunjukkan
makrosefali nyata (8,12). Ukuran kepala yang besar tidak harus
tampak pada saat lahir, tetapi mulai tampak pada usia anak-
anak, hal tersebut menunjukkan peningkatan rata-rata
pertumbuhan  otak. Penelitan dengan menggunakan
neuroimaging pada autism juga mendapatkan volume otak yang
lebih besar tanpa disertai tanda-tanda neuropatologi (13,14).

Autism berhubungan dengan Tuberous Sclerosis Complex (TSC)

dan jarang berhubungan dengna Fragile X Syndrome.
17->60% retardasi mental dengan TSC juga menderita

autism, dan penderita tersebut ternyata juga menderita epilepsi
(15,16). Sebaliknya, jumlah penderita autism dengan TSC
diperkirakan hanya berkisar 0,4-3% (15). Angka tersebut
meningkat hingga 8%-14% jika pada penderita tersebut juga

menderita epilepsi (16). Studi klinis melaporkan bahwa 3-25%
penderita FraX juga menderita autism (17,18). Tidak dijumpai
FraX pada anak autism yang diketahui dengan menggunakan
pemeriksaan sitogenetik (19); analisis molekuler genetik, hanya
sebagian kecil penderita autism yang menunjukkkan FraX (20).

Kecacatan apa yang tampak pada perkembangan anak autism?
Gangguan bicara, bahasa dan komunikasi verbal dan
non verbal. Defisit komunikasi verbal dan non verbal jauh lebih
kompleks dibanding dengan kelambatan perkembangan bicara
yang biasa, tetapi dapat terjadi bersama dengan kelainan
perkembangan bahasa atau kerusakan bahasa yang spesifik.
Kelainan fungsi bahasa pada autism berkisar dari mutism
lengkap (sering tampak pada usia 2 hingga 3 tahun) hingga
komunikasi verbal yang lancar, komunikasi verbal mungkin
terlihat lancar tetapi sering terdapat banyak kesalahan dalam
mengartikan kata (semanfic) atau bahasa dan terjadi defisit
komunikasi pada konteks sosial (sosial pragmatis) (21,22).

Defisit kognitif.
Pada anak autism terlihat pola tertentu pada tes
intelekiual misalnya nilai 1Q lebih tinggi daripada verbal IQ (23).

Defisit sensorimotor

Gangguan fungsi motorik yang nyata dilaporkan pada
anak autism yang terdiri dari hipotonia, apraxia tungkai dan
pergerakan motorik stereotipi. Defisit motorik lebih berat pada
anak dengan IQ yang lebih rendah (24). Manerisme tangan dan
jari-jari, body rocking dan postur abnormal dilaporkan mencapai
37-95% dan sering tampak selama usia prasekolah (24,25).
Gangguan proses sensorik memberat pada 42-88% anak autism
yang meliputi preckupasi pada obyek terteniu, respon yang
berlebih atau kurang tferhadap rangsangan lingkungan atau
respon paradoks terhadap rangsangan sensori (26).

Neuropsikologikal, tingkah laku dan gangguan akademik.

Gangguan neurcpsikologikal spesifik dijumpai pada
autism walaupun pada anak usia muda, dan kelainan tersebut
berhubungan dengan beratnya gejala autism (27). Terdapat
defisit penampilan menetap pada fugas-tugas yang membu-
tuhkan proses konseptual yang tinggi, pemahaman, interpretasi,
integrasi dan abstraksi, Disosiasi antara proses yang sederhana
dengan proses yang kompleks juga dilaporkan terjadi pada
bidang bahasa, memori, fungsi eksekutf, fungsi motorik,
membaca, matematika dan perspektif (27,28). Tetapi konfirmasi
atau ekslusi diagnosis autism tidak dapat dilakukan berdasarkan
pola kognitif saja.

Kapan dan pemeriksaan laboratorium apa yang diperukan unfuk

menegakkan diagnosis autism?.

1. Pemeriksaan genetik
Kromoson abnormal pernah dilaporkan pada >1% anak
autism yang meliputi lengan panjang kromoson 15 (15q11-
q13), frekuensi kelainan tersebut lebih besar dibanding
dengan penyakit kromoson lain (29). Kelainan kromosom 15
yang moderat dijumpai pada anak retardasi mental.
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Frekuensi tersebut meningkat dua kali pada anak dengan ibu
dengan kelainan serupa. Kelainan tersebut berbeda dengan
pseudadicentric 15 atau marker kromoson atipikal yang lain
yang didapati pada sindroma Angelman tipikal.

Pemeriksaan metabolik

Sudah dilakukan peneltian untuk mendeteksi adanya
kelainan bawaan metabolisme asam amino, karbohidrat,
purin, peptida dan mitokondria pada autism tetapi hanya
dijumpai <5% anak autism yang memiliki kelainan metabolik
(30).

Pemeriksaan elektrofisiologis
Prevalensi epilepsi pada anak autism diperkirakan mencapai

7-14%, bahkan pada usia dewasa dapat mencapai 20-35%
(31). Kejang mencapai puncak pada awal usia anak-anak
dan berulang pada masa adolesens. Retardasi mental
dengan atau tanpa kelainan motorik dan riwayat keluarga
epilepsi, merupakan faktor resiko yang bermakna terhadap
terjadinya kejang pada anak autism {32,33).

Belum dapat dijelaskan hubungan antara autism dengan
awal perjalanan regresi (< usia 36 bulan), Childhood Disin-
tegrasive Disorder (CDD) (> usia 36 bulan), sindroma
Landau-Kleffner dan kelainan elektrikal anak dengan status
epileptikus selama fase Slow Wave Sleep (ESES). Autism
yang disertai dengan kelainan regresi dan CDD memiliki
hubungan dengan kejang atau kelainan EEG yang berbentuk
epilepsi pada waktu tidur. Regresi pada kognitif dan bahasa
pada usia adolesens berhubungan dengan onset kejang,
tetapi hanya sedikit diketahui mengenai penyebab ataupun
prevalensinya. Terdapat kemungkinan adanya hubungan
antara autism dengan regresi dan EEG yang dikenal dengan
Epilepsi fokal yang jinak (34). Tetapi masih terdapat
keterbatasan jumlah kasus yang mendukung peranan
magnetoensefalografi pada evaluasi autism.

Neuroimaging
Penelitian dengan CT Scan merupakan prosedur standar

pada autism pada tahun 1970 dan 1980, melaporkan
kelainan strukiural yang luas. Pandangan tersebut berubah
dengan hasil peneliian oleh Damasio dkk yang
mendapatkan adanya abnormalitas tersebut bersifat
insidental pada kalainan anatomis terkait dan tidak
berhubungan dengan autism (35). Pada anak autism
prevalensi lesi fokal atau abnormalitas struktural lainnya
sangat sedikit dijumpai; Pada pemeriksaan dengan MRI
menunjukkan hasil yang serupa dengan anak normal. CT
dan MR! pada anak autism dikerjakan sebagai alat skrining
untuk mengekslusi kalainan lain.

&

Pemeriksaan lain

Disini terdapat keterbatasan kasus yang mendukung
penggunaan pemeriksaan lain seperti analisa rambut,
antibody celiac, tes alergi (terutama untuk alergi makanan
gluten, casein, candida dan jamur lainnya), imunologi atau
abnormalitas neurckemikal, mikronutrien sepert kadar
vitaman, peneiitian permeabilitas intestinal, analisa feses,
peptida urine, kelainan mitokondria (termasuk laktat dan
piruvat), tes fungsi firoid atau eritrosit glutation perioksidase
(1).

Level one: Routine developmental Surveilance
By all providers at every well-child vist e.pg., PEDS, ASQL,
CDIs, or Brigance

Absolute indications for immediate evaluation:
No Babbling. or pointing or other gesture by 12 manths
Mo single words by 16 months.
2™ wards spontaneous (not echolalic) phrases by 24 months
Any loss of any lenguage or social skills at any age

Rescrean at next wsit

+|"’

Fail Pas

Laboratory investigation:
Formal audiological assessment, Lead screen if pica present

Specifically screen for Autism:
CHAT. Autism screening questionnaire
(Australian Scale for Asperger's Syndrome, PDDST-I-5tage 1)

Rescrean to level two
as indicate

+"’

Pas
Fall

Level two: Diagnossis and
evaluation of autism

Formal Diagnosis procedures by

experienced clinician

History & neurological evaluation

Specific avaluations to datermine

Refer to Early intervention
Of local school district

Proceed 1o level two

development profile
Expanded laboratory svaluation
> only if ndcated

Gambar: Practice parameter algorithm of autism
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