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Summary

In the new classification of American Psychiatric Association – DSM-5 – a category 
of autistic spectrum disorders (ASD) was introduced, which replaced autistic disorder, As-
perger syndrome, childhood disintegrative disorder and pervasive developmental disorder 
not otherwise specified. ASD are defined by two basic psychopathological dimensions: 
communication disturbances and stereotyped behaviors, and the diagnosis is complemented 
with the assessment of language development and intellectual level. In successive epidemio-
logical studies conducted in 21 century the prevalence of ASD has been rising, and currently 
is estimated at 1% in general population. The lifetime psychiatric comorbidity is observed 
in majority of patients. The most common coexisting diagnoses comprise disorders of anxiety-
affective spectrum, and in about 1/3 of patients attention deficit/ hyperactivity disorders could 
be diagnosed. Prodromal symptoms of ASD may emerge before 12 months of life, however 
reliability of diagnosis at such an early age is poor. Several screening instruments, based on 
the parental and/or healthcare professional assessments may be helpful in ASD detection. How-
ever, structured interviews and observation schedules remain the gold standard of diagnosis.
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Wstęp

Kategoria diagnostyczna zaburzeń ze spektrum autyzmu (Autism Spectrum Di-
sorders – ASD) wywodzi się z opisów dwóch zespołów psychopatologicznych opub-
likowanych w latach 40. ubiegłego stulecia. Pierwszy, określony przez Kannera jako 
autyzm wczesnodziecięcy, miał cechować się nasilonymi zaburzeniami komunikacji 
i języka oraz skrajnie stereotypowymi zachowaniami [1]. Kryteria diagnostyczne tego 
zaburzenia, zgodnie z propozycją Ruttera [2], a następnie kolejnymi klasyfikacjami 
psychiatrycznymi [3–5] obejmowały stopniowo coraz szerszą grupę osób, którą pró-
bowano jednocześnie dokładniej scharakteryzować, wprowadzając pojęcia „wysoko 
funkcjonującego autyzmu” (High-Functioning Autism – HFA) oraz całościowych 
zaburzeń rozwoju inaczej nieokreślonych (Pervasive Developmental Disorder Not 
Otherwise Specified – PDD-NOS). Kolejnym źródłem kategorii ASD były prace 
Aspergera, który opisał dzieci o wysoce rozwiniętych zainteresowaniach, cechujące 
się jednocześnie trudnościami w relacjach rówieśniczych i brakiem rozumienia sytuacji 
społecznych [6]. A zatem – Kanner i Asperger, niezależnie od siebie, opisywali przypad-
ki pacjentów z autyzmem, pierwszy osób nisko-, drugi zaś wysoko funkcjonujących. 
Dzięki pracom Lorny Wing „ekstremalnie” wysoko funkcjonujące osoby z autyzmem, 
które opisał Asperger, zostały na jego cześć nazwane jego imieniem [7]. Ze względu 
na trudności diagnostyczne związane z  występowaniem w kategorii całościowych 
zaburzeń rozwoju kilku jednostek o nieostrych granicach rozpoznania, coraz częstszą 
praktykę diagnozowania PDD-NOS, a także stwierdzanie u jednej osoby na przestrze-
ni kilku lat różnych zaburzeń z omawianej kategorii diagnostycznej, twórcy nowej 
amerykańskiej klasyfikacji psychiatrycznej DSM-5 (Diagnostic and Statistical Manual 
of Mental Disorders – 5) podjęli decyzję o scaleniu wszystkich jednostek w dużą grupę 
zaburzeń ze spektrum autyzmu [8]. Zgodnie z powyższą propozycją klasyfikacji, dla 
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rozpoznania ASD konieczne jest występowanie dwóch osiowych objawów: zaburzeń 
komunikacji/interakcji społecznych oraz stereotypowych, powtarzalnych zachowań. 
Rozpoznanie jest uzupełniane poprzez dokładną ocenę funkcjonowania intelektualnego 
i językowego danego pacjenta.

Epidemiologia i obraz kliniczny

Pomimo kontrowersji dotyczących rozpowszechnienia ASD i  potencjalnych 
przyczyn zwiększania się jego występowania [9], łączna analiza przeprowadzonych 
badań pozwala na obserwację pewnych zależności. W 26 badaniach średnia częstość 
występowania zaburzenia autystycznego (zgodnie z kryteriami DSM-IV) wynosiła 
21,6/10 000, a wartość ta wykazywała ujemną korelację z wielkością badanej populacji 
[10]. Dodatkowo w 24 badaniach stwierdzono, że średni odsetek osób z ilorazem inte-
ligencji (II) w zakresie normy wynosił 32%. W każdym z badań stosunek zachorowań 
mężczyzn do kobiet był większy od 1 i wynosił średnio 4,4:1 [9]. Mediana częstości 
występowania zespołu Aspergera (ZA) w kilkunastu opublikowanych od 1990 roku 
badaniach wynosiła 21,3/10 000 i była niższa w porównaniu z zaburzeniem autystycz-
nym. Latif i Williams [11] opublikowali pracę, w której częstość występowania ZA była 
większa niż zaburzenia autystycznego. Wynikało to z faktu włączenia do definicji tego 
pierwszego osób z HFA. Dziecięce zaburzenie dezintegracyjne występuje około 100 
razy rzadziej niż zaburzenie autystyczne, a średnia częstość występowania w dwunastu 
opublikowanych badaniach wynosiła 1,9/10 000. Od początku badań epidemiologicz-
nych nad autyzmem zwracano uwagę na liczną grupę osób cechujących się zbliżonym 
upośledzeniem funkcjonowania, która jednak nie spełniała wszystkich kryteriów diag-
nostycznych. Dlatego od początku XXI wieku większość badań epidemiologicznych 
podaje rozpowszechnienie szerokiego spektrum autyzmu – ASD. Średnia częstość 
występowania ASD wynosi w tych badaniach 62/10 000 [10].

We współczesnych klasyfikacjach diagnostycznych osiowe objawy autyzmu sta-
nowią trzy współwystępujące wymiary: zaburzenia rozwoju języka oraz komunikacji, 
trudności w funkcjonowaniu społecznym, a także ograniczone, stereotypowe zaintere-
sowania i zachowania [4, 5]. Wskazuje się jednak, że objawy deficytów społecznych 
oraz trudności w komunikacji są trudne do jednoznacznego rozdzielenia. Przykład 
stanowią osoby z ASD ze względnie niezaburzonymi zdolnościami językowymi, 
które przejawiają inne problemy w komunikacji (ograniczona mimika, brak kontaktu 
wzrokowego), co znacząco utrudnia tworzenie relacji społecznych. Z tego względu 
w najnowszej amerykańskiej klasyfikacji psychiatrycznej DSM-5 zaburzenia komu-
nikacyjne i zaburzenia społeczne postrzegane są jako dysfunkcje w obrębie jednego 
wymiaru psychopatologicznego. Wśród stereotypowych zachowań i zainteresowań 
wyróżnia się kilka rodzajów objawów – skrajnie nasilone dziwaczne zainteresowania, 
przywiązanie do nietypowych, niecelowych schematów zachowań, manieryzmy rucho-
we oraz skupienie na częściach złożonych przedmiotów [8]. W analizie czynnikowej 
powtarzalnych zachowań wyróżnia się dwa wymiary – powtarzalnych czynności 
czuciowo-ruchowych oraz przywiązania do stałości (trudności ze zmianą schematów 
postępowania, rytuały, nienaturalne przywiązanie do obiektów) [12]. Zaobserwowano 
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także, że do stereotypowych zachowań może zaliczać się wymiar względnie swoisty 
dla ASD – skrajnie nasilone ograniczone zainteresowania. Ze względu na fakt, że 
ASD występuje w postaci izolowanej (essential autism) lub współwystępuje z cechami 
dysmorfii, zaburzeniami układu ruchu, zaburzeniami metabolicznymi, jak i innymi 
przewlekłymi chorobami somatycznymi, wyróżnia się, podobnie jak w przypadku 
niepełnosprawności intelektualnej, tzw. postaci zespołowe i niezespołowe ASD [13]. 
Powyższe badania wskazują na heterogenność obrazu klinicznego (np. współwystę-
powanie niepełnosprawności intelektualnej) i przebiegu (np. regres rozwoju), co może 
wskazywać na istotną różnorodność etiopatogenetyczną ASD. Prawdopodobne jest 
zatem, że w poszczególnych przypadkach autyzmu istotną rolę odgrywają odmienne 
czynniki genetyczne, co może wymagać zróżnicowanej diagnostyki i zindywiduali-
zowanych oddziaływań terapeutycznych.

Współwystępowanie z innymi zaburzeniami psychicznymi

Współwystępowanie ASD z  innymi zaburzeniami psychicznymi w  okresie 
całego życia dotyczy 70–100% chorych [14]. Do objawów psychopatologicznych 
najczęściej współistniejących z ASD należą zaburzenia uwagi i aktywności, objawy 
obsesyjno-kompulsyjne, tiki, zaburzenia nastroju, lęk, zaburzenia snu oraz zaburzenia 
zachowania [14]. Objawy te utrudniają funkcjonowanie pacjentów z ASD i wymagają 
wielowymiarowego podejścia.

Najczęściej z ASD współistnieją zaburzenia lękowe (30–50%) [15]. W tej grupie 
stwierdza się fobie specyficzne (30%), zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne (OCD; 
17%), zespół lęku społecznego i agorafobię (17%), zaburzenia lękowe uogólnione 
(15%), przetrwały lęk separacyjny (9%), zaburzenia lękowe z napadami lęku (2%) [16, 
17]. Zgodnie z kryteriami dodatkowe rozpoznanie zaburzeń lękowych u osób z ASD 
musi lepiej charakteryzować objawy danej osoby niż samo rozpoznanie zaburzenia 
z grupy ASD [17]. Trudności diagnostyczne dotyczą współistnienia, nakładania się 
lub też błędnego utożsamiania objawów ASD z objawami lęku społecznego i OCD. 
Podobnie jak w populacji ogólnej, u dzieci z ASD obserwowano wzrost częstości 
występowania zaburzeń lękowych wraz z wiekiem [16, 18]. Stwierdzono również, że 
istnieje związek między ilorazem inteligencji (II) a nasileniem objawów lękowych. 
Ryzyko zaburzeń lękowych wzrasta w przedziale II: 70–87 [16], co może wskazy-
wać, że występowaniu objawów lęku sprzyja stosunkowo dobry rozwój czynności 
poznawczych.

Częstość epizodów depresji u dzieci z ASD szacuje się na 1,5–38% (w tym do 
10% epizodów dużej depresji), częstość zaburzeń dwubiegunowych ocenia się na 
2,5–3,3% [19]. Trudności diagnostyczne dotyczą, podobnie jak w przypadku zaburzeń 
lękowych, nakładania się objawów, błędnego interpretowania zachowań dziecka i jego 
trudności komunikacyjnych. Poza typową symptomatologią (spadek aktywności, 
uczucie bezwartościowości, poczucie winy, negatywne widzenie przyszłości, trudno-
ści w podejmowaniu decyzji, myśli o śmierci, obniżony lub drażliwy nastrój) u osób 
z ASD należy wziąć pod uwagę obserwacje opiekuna dotyczące narastania smutku, 
pojawienia się płaczliwości, objawów wegetatywnych (zaburzenia snu, zmiany masy 
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ciała), zaniku wcześniej nabytych umiejętności [20]. W celu obiektywizacji diagno-
styki zaburzeń nastroju współistniejących z ASD Leyfer przystosowała kwestionariusz 
Kiddie Schedule for Affective Disorders and Schizophrenia dla dzieci z ASD [21].

Zaburzenia snu dotyczą 40–83% pacjentów z ASD. Najczęściej są to trudności 
w zasypianiu i podtrzymaniu snu: długi czas do zaśnięcia, przebudzenia nocne, wczesne 
budzenie poranne [22]. Badania polisomnograficzne wskazują na dezorganizację fazy 
REM, spadek ilości snu REM oraz brak atonii mięśni [23, 24]. Dzieci z ASD, które śpią 
gorzej, w ciągu dnia są nadaktywne, mają więcej objawów obsesyjno-kompulsyjnych 
oraz czynności rytualnych. Z badań wynika, że endofenotyp snu może korelować 
z zachowaniem dziecka w ciągu dnia: dłuższy czas wybudzania jest związany z na-
daktywnością w ciągu dnia, natomiast fragmentacja snu wiąże się z większą ilością 
czynności rytualnych [23, 25].

Kryteria diagnostyczne dla ADHD spełnia około 30% dzieci z ASD, a kolejne 
25% ujawnia objawy subkliniczne tego zaburzenia [26]. W przeciwieństwie do no-
wej klasyfikacji DSM-5, uprzednie systemy diagnostyczne wykluczały możliwość 
jednoczesnego rozpoznania ADHD i ASD, postrzegając w tym przypadku zaburzenia 
hiperkinetyczne jako konsekwencję zaburzeń rozwojowych i poznawczych charaktery-
stycznych dla ASD [26]. Współistniejące objawy ADHD nasilają zaburzenia werbalnej 
pamięci operacyjnej, funkcji wykonawczych, zaburzenia adaptacyjne (szczególnie 
zdolności organizacyjnych i planowania), zachowania eksternalizacyjne oraz osiowe 
objawy ASD [26, 27]. Badania wskazują na istnienie zmodyfikowanego poprzez 
obecność ADHD fenotypu ASD, co może stanowić podstawy do modyfikacji leczenia 
farmakologicznego [26].

Szacuje się, że tiki pojawiają się u 22% całej populacji pacjentów z ASD. W po-
łowie przypadków współistniejące objawy spełniają kryteria zespołu Tourette’a, 
natomiast w pozostałej części – przewlekłych tików ruchowych [28]. Trudności może 
nastręczać różnicowanie pomiędzy tikami ruchowymi a ruchami stereotypowymi. Wy-
stępowanie tików wydaje się wzrastać wraz z poziomem funkcjonowania pacjentów 
z ASD. W badaniu przeprowadzonym wśród dzieci szkolnych z rozpoznaniem ZA/
HFA tiki współistniały u 26% z nich [29]. W kolejnym badaniu dotyczącym dzieci 
spełniających kryteria autyzmu stwierdzono, że 4,3% spełnia jednocześnie kryteria 
zespołu Tourette’a [30]. Współistnienie zespołu Tourette’a może wiązać się z mniej-
szym nasileniem objawów ASD, choć brak jest obecnie wystarczających dowodów 
potwierdzających tę hipotezę [30].

Przez wiele lat autyzm uznawano za wczesną postać schizofrenii, dopiero na po-
czątku lat 70. ubiegłego stulecia uznano odrębność tych dwóch jednostek. Co ciekawe, 
występowanie zaburzeń psychotycznych wśród pacjentów spełniających kryteria ASD 
jest stosunkowo rzadkie [21]. Jak dotąd istnieje niewiele badań szukających powiązań 
pomiędzy objawami psychotycznymi a objawami ASD. Duży nacisk kładzie się za 
to na trudności diagnostyczne – rozróżnienie pomiędzy objawami psychotycznymi 
a tymi, które wynikają z obrazu ASD. Niejednokrotnie mogą one mylnie powodować 
rozpoznanie schizofrenii, prowadząc tym samym do jej nadrozpoznawalności w tej 
grupie pacjentów [31]. Według klasyfikacji DSM-IV jednoczesne zdiagnozowanie 
schizofrenii i ASD jest uprawnione tylko gdy objawy autystyczne wyraźnie poprze-
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dzają wystąpienie objawów psychotycznych. W innym przypadku należy stawiać 
rozpoznanie schizofrenii wczesnodziecięcej. Badania retrospektywne na podstawie 
wywiadu od rodziców wskazują, że około połowa pacjentów z rozpoznaniem schizo-
frenii spełniała we wcześniejszym okresie życia kryteria ASD [32].

Objawy prodromalne ASD w pierwszym i drugim roku życia

Podejmowane są próby poszukiwania prodromalnych objawów ASD oraz okre-
ślenia ich wartości predykcyjnej dla ryzyka zachorowania. Zgodnie z obowiązującymi 
kryteriami diagnostycznymi [4, 5] wskaźniki te odnoszą się przede wszystkim do 
komunikacji społecznej (w tym budowania relacji z innymi osobami oraz werbalnych 
i niewerbalnych form komunikowania się), a także tzw. ograniczonych wzorców ak-
tywności, zachowania i zainteresowań.

Analiza wczesnego rozwoju dzieci, u których w późniejszym okresie życia wystą-
piły objawy autyzmu, wskazuje, że już w 1. r.ż. wyodrębnić można szereg zachowań, 
które wskazują na zwiększone ryzyko rozwoju ASD (tab. 1). Wartość diagnostyczna 
tych sygnałów ostrzegawczych nie została dotąd jednoznacznie potwierdzona, choć 
występowanie łącznie kilku z tych wskaźników przypuszczalnie zwiększa ryzyko ASD. 
Wiele wskaźników prediagnostycznych, analizowanych w odniesieniu do wczesnego 
okresu życia dziecka, dotyczy nietypowego rozwoju zdolności tworzenia wspólnego 
pola uwagi, którego wartość predyktywna w stosunku do dalszego rozwoju społecznego 
i komunikowania się została już dość dobrze poznana [33]. Taka zdolność, zaburzona 
u dzieci z ASD, wydaje się poprzedzać komunikację językową z innymi osobami i ma 
kluczowe znaczenie dla dalszego rozwoju interakcji społecznych.

Tabela 1. Wczesne sygnały behawioralne pomocne w rozpoznawaniu 
ryzyka autyzmu w 1 r.ż. dziecka [52]

Behawioralne wskaźniki wskazujące na podwyższone ryzyko ASD Okres rozwoju, w którym 
trudności mogą się ujawnić

Nietypowy kontakt wzrokowy I półrocze 1. r.ż.
Brak lub znacznie ograniczone zainteresowanie bodźcami społecznymi 
(w tym twarzą ludzką), ignorowanie ich, krótki czas patrzenia na ludzi I półrocze 1. r.ż.

Brak zdolności do naprzemiennego uczestniczenia w interakcjach, 
ograniczone zdolności inicjowania i podtrzymywania kontaktu I półrocze 1. r.ż.

Brak odpowiedniej reakcji na komunikaty kierowane do dziecka I półrocze 1. r.ż.
Brak emocjonalnego dostrojenia do emocji okazywanych przez inną 
osobę, brak dostosowania mimiki do sytuacji, nietypowa ekspresja 
mimiczna

I półrocze 1. r.ż.

Brak uśmiechu w sytuacjach społecznych i innych form okazywania 
radości w kontakcie społecznym I półrocze 1. r.ż.

Brak lub znaczne opóźnienie reakcji na własne imię 8-10 mies. życia (lub wcześniej)
Brak wskazywania w celu ukierunkowania uwagi innej osoby 
na interesujący dziecko obiekt 8-12 mies. życia

dalszy ciąg tabeli na następnej stronie
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Zubożona reakcja antycypacyjna II półrocze 1. r.ż.
Brak podążania wzrokiem za osobą, pokazywaną zabawką, śledzenia 
tego, co pokazuje lub czemu przygląda się rodzic II półrocze 1. r.ż.

Brak złożonych zachowań społecznych łączących spojrzenie, 
ekspresję mimiczną, ton głosu i gestykulację II półrocze 1. r.ż.

Dziecko może sprawiać wrażenie, jakby „wyłączało się” z otoczenia 
i nie słyszało, co się wokół niego dzieje II półrocze 1. r.ż.

Zubożona wokalizacja i gaworzenie, zwłaszcza podczas interakcji 
z inną osobą 1. r.ż.

Brak domagania się, by być branym na ręce i przytulanym 1. r.ż.
Nietypowy, opóźniony, nieharmonijny rozwój ruchowy 1. r.ż.
Brak rozumienia gestów o znaczeniu społecznym (np. pa pa) przełom 1. i 2. r.ż.

W 2. r.ż. nietypowe zachowania manifestują się wyraźniej i  mogą, chociaż 
jeszcze nie muszą, występować we wszystkich typowych dla autyzmu obszarach. 
W obszarze relacji społecznych są to m.in. brak dzielenia się zainteresowaniami, 
ograniczona zdolność odczytywania emocji na podstawie ekspresji mimicznej (lub 
też wykorzystywania tych informacji w regulacji zachowania), zubożone okazywanie 
uczuć i brak typowych oznak przywiązania oraz znacznie ograniczone zaintereso-
wanie innymi dziećmi. W zakresie komunikowania się do takich sygnałów należą: 
nietypowy, często opóźniony rozwój mowy, powtarzanie wypowiedzi innych osób 
bez rozumienia ich treści, brak dążenia do komunikowania się i brak zabawy sym-
bolicznej wymagającej tworzenia umysłowych reprezentacji obiektów. Ponadto 
u części dzieci występuje regres w  rozwoju, początkowo dotyczący zazwyczaj 
zdolności do komunikowania się. W zakresie ograniczonych wzorców zachowania, 
zainteresowań i aktywności sygnały wskazujące na podwyższone ryzyko rozwoju 
ASD to nietypowe wzorce zabawy polegające na porządkowaniu i schematycznym 
układaniu przedmiotów, zabawa elementami zabawek i  niewykorzystywanie ich 
w sposób funkcjonalny jako całości, stereotypowe wzorce ruchowe: kręcenie się 
w  kółko, kołysanie, trzepotanie rękami, nadmierne przywiązanie do schematów 
i rutyn, obsesyjne zainteresowanie niektórymi formami aktywności i uporczywe ich 
powtarzanie, nietypowa wrażliwość na niektóre bodźce i ograniczone w stosunku 
do wieku dziecka zainteresowanie otoczeniem.

W 1. i 2. r.ż. najczęściej potwierdzane w badaniach wczesne objawy ASD dotyczą 
braku zachowań świadczących o gotowości dziecka do nawiązywania relacji społecz-
nych (w tym zwłaszcza reakcji na własne imię, ograniczonego kontaktu wzrokowego, 
nietypowej ekspresji mimicznej w sytuacjach społecznych, braku współgrania emocjo-
nalnego, małego zainteresowania bodźcami społecznymi oraz zubożonej wokalizacji), 
a także ograniczonych zdolności naśladowania, tworzenia wspólnego pola uwagi 
i okazywania przywiązania [34, 35]. Wiedza na temat tych nietypowych zachowań 
wykorzystywana jest w konstruowaniu narzędzi przesiewowych.
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Narzędzia wykorzystywane w badaniach przesiewowych 
i rozpoznawaniu ryzyka ASD

W badaniach przesiewowych pod kątem autyzmu uwzględnia się informacje po-
chodzące od opiekunów dziecka oraz z obserwacji połączonej z próbami klinicznymi. 
Narzędzi przesiewowych w odniesieniu do ASD u dzieci poniżej 3 r.ż. jest wiele, 
a poniżej przedstawiono wybrane z nich.

Do najbardziej popularnych narzędzi przesiewowych należy kwestionariusz 
CHAT (The Checklist for Autism in Toddlers) [36]. Jest on przeznaczony do badania 
18-miesięcznych dzieci w trakcie kontrolnych wizyt pediatrycznych, chociaż może być 
wykorzystywany także w przypadku dzieci starszych – do 24, a nawet 36 mies. życia. 
Narzędzie to składa się z dwóch części: 9 pytań zadawanych rodzicom oraz 5 krótkich 
prób klinicznych. CHAT ma spójne i dość dobrze udokumentowane naukowo podsta-
wy teoretyczne [37]. Czułość tego narzędzia jest dość niska (0,18–0,38), szacowana 
swoistość natomiast bardzo wysoka (0,98–1) [38, 39]. CHAT jest rekomendowany 
pediatrom w Wielkiej Brytanii przez National Autistic Society.

Jedną z wersji CHAT jest M-CHAT (Modified-CHAT) przeznaczony do badania 
dzieci w wieku od 16 do 30 mies. życia [40]. Kwestionariusz ten zawiera 23 pytania 
(9 zostało bezpośrednio wziętych z CHAT) i jest wypełniany przez rodziców. Narzę-
dzie to ma wysoką czułość (ok. 0,85), ale dane na temat jego specyficzności nie są 
jednoznaczne (ok. 0,43–0,95) [39]. Na wyniki przesiewu wpływa wiek umysłowy 
dziecka, a także obecność poważnych zaburzeń ruchowych lub zaburzeń wzroku/słu-
chu. Problem ten nie ogranicza się z pewnością do M-CHAT [41]. Narzędzie to należy 
w USA do rekomendowanych pediatrom przez American Academy of Pediatrics jako 
narzędzie przesiewowe u dzieci w wieku 18–24 mies.

Inną odmianą CHAT jest Q-CHAT (Quantitative CHecklist for Autism in Todd-
lers) przeznaczony do badania dzieci w wieku 18–24 mies. [42]. W kwestionariuszu 
rodzic ocenia częstość występowania danego zachowania lub nasilenia problemu na 
5-punktowej skali (a nie dychotomicznej, w przeciwieństwie do M-CHAT). Pierwsze 
informacje na temat Q-CHAT są obiecujące [42], jednak brakuje jeszcze danych o jego 
czułości i swoistości.

Interesującym narzędziem przesiewowym jest też ESAT (Early Screening of Au-
tistic Traits Questionnaire) [43] przeznaczony do badania dzieci od 14 mies. życia. 
Wstępne dane dotyczące właściwości narzędzia są bardzo obiecujące, zwłaszcza 
w odniesieniu do czułości ocenionej na 0,88 [44]. Swoistość jest znacznie słabsza 
(w cytowanym badaniu wyniosła tylko 0,14). Narzędzie to zostało przetłumaczone 
na język polski i jest w toku badań.

Bateria BISCUIT przeznaczona jest do badania dzieci w wieku od 18 mies. do 3 lat 
[45]. Składa się z 3 skal wypełnianych przez diagnostę podczas wywiadu z rodzicem, 
a także z obserwacji. Podane przez autorów właściwości narzędzia to: czułość 0,93, 
swoistość 0,87. Właściwości narzędzia nie były dotąd badane przez innych autorów. 
Polska wersja językowa została opracowana i jest w trakcie analiz.
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Narzędzia diagnostyczne

„Złoty standard” diagnostyczny w ASD stanowią protokół wywiadu ADI-R (Au-
tism Diagnostic Interview-Revised) oraz protokół obserwacji ADOS (Autism Diag-
nostic Observation Schedule) [46], którego kolejna wersja (ADOS-2), uzupełniona 
o moduł do diagnozowania dzieci od 12 mies. życia, ukazała się w 2012 r.

ADI–R to częściowo ustrukturalizowany wywiad, przeznaczony do diagnozowania 
dzieci od 24 mies. życia, ale również osób dorosłych. Został opracowany z uwzględ-
nieniem kryteriów diagnostycznych ICD-10 i DSM-IV. W niedawno prowadzonych 
badaniach uzyskiwano odpowiednie współczynniki czułości i specyficzności ADI-R 
przy zastosowaniu nowych kryteriów diagnostycznych DSM-5 [47]. ADI-R składa się 
z 93 pozycji, w których brane pod uwagę są zarówno obecnie występujące u osoby 
badanej zachowania, jak i zachowania występujące na określonych etapach rozwoju. 
Wynik przekraczający punkty odsiewowe w 4 sferach algorytmów diagnostycznych: 
komunikacji, wzajemności interakcji społecznych, ograniczonych, powtarzalnych 
wzorców zachowań i  zainteresowań oraz wieku, w którym pojawiły się pierwsze 
objawy, wskazuje na występowanie u badanej osoby PDD.

ADOS-2 to wystandaryzowany protokół bezpośredniej obserwacji osób badanych 
[48, 49]. Występuje w postaci 5 modułów przeznaczonych dla osób w różnym wieku 
i  na różnych etapach rozwoju językowego. Algorytmy modułów 1–4 umożliwiają 
obliczenie wyniku odzwierciedlającego występowanie oraz natężenie objawów cha-
rakterystycznych dla ASD. W module T, dla dzieci od 12 do 30 mies. życia, znajdują 
się natomiast 3 przedziały punktowe dla niepokojących objawów. Algorytm dostarcza 
informacji, jak wiele z nich występuje u badanego dziecka, unikając formalnej klasy-
fikacji, która może być w tak wczesnym wieku nieodpowiednia.

Narzędzia ADI-R i ADOS zostały przetłumaczone na język polski i dopuszczone 
do użytku na potrzeby badań naukowych [50, 51].

Podsumowanie

Zaburzenia ze spektrum autyzmu stanowią nową kategorię w klasyfikacji DSM-5, 
która zastąpi zaburzenie autystyczne, zespół Aspergera oraz całościowe zaburzenia 
rozwojowe inaczej nieokreślone. Taka zmiana ma umożliwić bardziej wiarygodne 
i rzetelne rozpoznawanie deficytów w zakresie interakcji społecznych/komunikacji 
i stereotypowych zachowań występujących od wczesnych etapów rozwoju. Częstość 
rozpoznawania ASD może zwiększać się, co może być związane ze zmianą prak-
tyk diagnostycznych, a także z większą świadomością klinicystów, doskonaleniem 
narzędzi skriningowych i diagnostycznych, rosnącym uwrażliwieniem klinicystów 
różnych specjalności, w tym lekarzy pierwszego kontaktu, na wczesne objawy su-
gerujące ryzyko ASD. Natomiast wyniki badań epidemiologicznych nie pozwalają 
na wykluczenie rzeczywistego wzrostu występowania takich przypadków. Wskazuje 
się, że zaburzenia relacji społecznych i zaburzenia komunikacji mogą stanowić ele-
menty tego samego wymiaru psychopatologicznego ASD, podczas gdy w obrębie 
zachowań stereotypowych można wyróżnić wymiar powtarzalnych schematów 
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czuciowo-ruchowych oraz wymiar przywiązania do stałości. Nowe spojrzenie na 
zaburzenia ze spektrum autyzmu może ułatwić badania nad etiopatogenezą i marke-
rami biologicznymi tych upośledzających dysfunkcji, a także ułatwić wprowadzenie 
skutecznego postępowania terapeutycznego.
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