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Проблемы диагностики расстройств аутистического спектра у детей
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Обзор публикаций, посвященных методам ранней диагностики расстройств аутистического спектра (РАС) у детей. Рас-
пространенность этой патологии вызывает неоднозначные оценки в  научных кругах. Частота РАС в  разных странах 
составляет от 5 до 90 на 10 000 детей и подростков. Рост заболеваемости актуализирует вопрос диагностики РАС у де-
тей. Основными методиками диагностики здесь считаются поведенческие, но они позволяют диагностировать аутизм 
в возрасте старше 1,5 года, когда лечебные и коррекционные мероприятия уже малоэффективны. Пренатальная ди-
агностика РАС практически не используется. Методы генетического анализа считаются дополнительными и не имеют 
прямого диагностического значения в связи с отсутствием четкого понимания этиологии и патогенеза РАС. В силу при-
нятых в России регламентов оказания медицинской помощи дети с начальными признаками аутизма не выявляются 
в возрасте, когда возможна своевременная медицинская помощь. В связи с этим сделаны выводы о необходимости 
разработки скрининговых методик и регламентов оказания медицинской помощи детям и подросткам с РАС.
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Summary: The review of the publications devoted to the methods of early diagnosing autism spectrum disorders (ASD) among 
children. The spread of this pathology causes mixed assessments in scientific community. The frequency of ASD in different 
countries makes up from 5 to 90 among 10,000 children and teenagers. An increase in morbidity makes the problem of di-
agnosing ASD among children very urgent. The main method of diagnosing is behavioral, but they allow to diagnose autism 
when the child is older than 1.5 years old, when medical and corrective actions are no longer effective. The prenatal diagnos-
tics of the ASD are almost unused. The methods of genetic analysis are considered to be additional and don’t have the direct 
diagnostic meaning connected with the lack of clear understanding of the etiology and pathogenesis of ASD. According to 
Russian medical regulations children having early signs of autism can’t be defined in the age when timely medical treatment 
is effective. Due to this fact it was concluded that it is necessary to develop screening methods and regulations of providing 
medical treatment to children an teenagers having ASD.
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Первыми  основные клинические варианты рас-
стройств аутического спектра (РАС) у детей описали 
L. Kanner и H. Asperger [1, 2], однако, несмотря на мно-
гочисленные исследования, существенного прогресса 
в их понимании до сих пор нет [3]. В настоящее время 
интерес к РАС не убывает. Это обусловлено ростом 
распространенности данной патологии во всем мире 
[3, 4]. Так, по мнению педагогов, количество наблю-
дений с РАС достигает двух-трех на группу из 20–25 
детей. Психиатры же считают, что детей с подобным 
диагнозом крайне мало. В России регистрируется от 0,2 
до 2 случаев РАС на 10 000 детского населения [4, 5–7], 
что полностью совпадает с европейскими данными, 

но ниже данных, полученных в США – 50 на 10 000 
детского населения [1, 2]. Однако эти статистические 
показатели ставятся под сомнение [4, 8]. Некоторые 
авторы отмечают, что частота подобных расстройств 
значительно варьирует в разных странах и составляет 
от 5 до 90 на 10 000 детей и подростков [8, 9]. Сenters 
fоr Diseаse Соntrоl аnd Рreventiоn (2012) приводил 
сведения о высокой частоте РАС – 1:88, Всемирная ор-
ганизация аутизма в 2008 г. говорила об одном случае 
на 150 детей [10]. Тот же Сenters fоr Diseаse Соntrоl аnd 
Рreventiоn и Государственное агентство по эпидемио-
логии (США) отмечали, что детей с РАС в 2012 г. стало 
на 23 % больше, чем в предыдущем [1, 2, 10].
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Встает вопрос: почему сложилась подобная ситуа-
ция? Возможно, до врачей-психиатров доходит лишь 
часть таких пациентов? Известно, что направление на 
психолого-медико-педагогическую комиссию сопря-
жено с рядом трудностей, в том числе с сопротивлени-
ем родителей, сложностями в комплектовании самих 
комиссий и диагностике отклонений аутистического 
спектра. В любом случае большое количество таких 
детей остается, как без педагогической помощи, так 
и без медицинского сопровождения [9].

Важнейшей проблемой предотвращения глубоких 
нарушений социализации ребенка считается ранняя 
диагностика РАС. Однако в России эта патология рас-
познается поздно, в большинстве случаев в 6–7 лет, 
несмотря на то, что подобный диагноз должен быть 
установлен в первые 24 месяца жизни [3, 4, 10]. На 
раннем этапе развития ребенка (до двух лет) симптомы 
раннего детского аутизма (РДА) практически не на-
стораживают ни родителей, ни врачей. В нашей стране 
педиатры и неврологи по ряду причин не принимают 
участия в раннем выявлении детского аутизма, которое 
необходимо для оказания своевременной медицин-
ской помощи. Активисты общественных организаций, 
интересующиеся проблемой РАС, требуют создания 
научно-медицинских центров по изучению данного 
заболевания и внедрения в отечественную медицину 
методов лечения, «успешно применяемых в западных 
странах». Следует признать, что на сегодняшний день 
в России очень мало центров научно-исследовательско-
го направления для детей с РАС [9, 10].

Основные понятия, этиология и патогенез РАС

РАС проявляются нарушениями психического разви-
тия с качественными аномалиями в социальном вза-
имодействии, общении, а также расстройствами речи 
и моторики, стереотипностью деятельности. Примерно 
в 30 % случаев у детей с аутизмом между 18-м и 24-м 
месяцем жизни определяется регресс социальных на-
выков, речи и игровой деятельности. Симптомы РАС 
сохраняются на протяжении всей жизни, хотя степень 
их выраженности может уменьшаться [5, 6, 11, 12]. 
Другой подход определяет РАС как группу патологи-
ческих состояний, при которых нарушаются наиболее 
сложные и поздние с нейрофилогенетической точки 
зрения высшие корковые функции [13].

РДА относится к  группе первазивных (охваты-
вающих все сферы психической деятельности) рас-
стройств. Пациентов отличают сложности с сенсор-
ным развитием, обучением, вниманием, у них в первую 
очередь регистрируются коммуникативный дефект, 
склонность к стереотипиям, проблемы когнитивного 
плана. Сложность диагностики заключается и в том, 
что их симптомы входят в синдромальную картину 
эпилепсии, умственной отсталости, синдрома дефици-
та внимания и гиперактивности, тиков и нарушений 
сна, желудочно-кишечных расстройств [14]. Ввиду 
некоторой неопределенности в современных диагно-
стических справочниках термина «аутизм» стараются 

избегать, и вопросы терминологии в этой области 
до сих пор остаются дискуссионными. В новой, еще 
не утвержденной МКБ-11, группа РАС, включающая 
ранний детский аутизм, атипичный аутизм и синдром 
Аспергера, отнесена к рубрике «Нейроонтогенетиче-
ские расстройства». В то же время акцент при данной 
патологии делается на сохранности интеллекта для 
дальнейшей медико-социальной помощи и выбора 
образовательного маршрута [15].

В МКБ-10 РАС введены в рубрику F84 «Общие 
расстройства психологического развития», которая 
включает: детский аутизм (F84.0), атипичный аутизм 
(F84.1), синдром Ретта (F84.2), другое дезинтегратив-
ное расстройство детского возраста (F84.3), гипер-
активное расстройство, сочетающееся с умственной 
отсталостью и стереотипными движениями (F84.4), 
синдром Аспергера (F84.5), другие общие расстрой-
ства развития (F84.8) и общее расстройство развития 
неуточненное (F84.9).

Для каждого варианта РАС разработаны диагно-
стические критерии [15]. Сама группа нарушений, обо-
значенных как «общие расстройства развития», опре-
деляется следующим образом: «группа расстройств, 
характеризующаяся качественными аномалиями в со-
циальном взаимодействии, общении и ограниченным, 
стереотипным, повторяющимся набором интересов 
и деятельности». Детей с описанной патологией отли-
чает особый склад личности, к основным характери-
стикам которого относится интроверсия, фиксация на 
переживаниях и специфическое отношение к окружа-
ющему [16]. Несмотря на накопленные данные, этио-
логия и патогенез РАС остаются до конца неясными. 
Имеются сведения о преимущественном значении в их 
возникновении биологических факторов (генетических, 
нейроанатомических, нейрохимических). Понятно, что 
РАС – результат сложной комбинации генетических 
и эпигенетических факторов, в том числе экологических 
и иммунологических. В связи с этим РДА, по мнению 
многих авторов, следует относить к многофакторным 
и полигенным расстройствам [17, 18].

Исследования последних лет показывают значе-
ние нейроанатомических расстройств в развитии РАС. 
Так, установлена связь симптомов аутизма с дисфунк-
цией мозговых структур (миндалевидное тело и гип-
покамп), а также с нарушениями взаимоотношений 
между лимбической системой и корой головного мозга. 
Определенное значение отводится мозжечку, считаю-
щемуся частью нейрональной сети, ответственной за 
социальное познание и общение [17, 18]. К основным 
медиаторам, которым приписывается значительная роль 
в патогенезе РАС, относят серотонин [17–19]. Особое 
значение придается и генетическим расстройствам. РАС 
часто ассоциируются с синдромом Ретта и синдромом 
ломкой Х-хромосомы, нейрофиброматозом I типа, ту-
берозным склерозом, фенилкетонурией, синдромом 
Смита–Лемли–Опица. Недавно появились сведения 
о связи этих расстройств с метаболизмом холестерина 
[1, 2, 6–8, 18–20].
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Поиски биомаркеров показали, что аномалии хро-
мосом часто становятся одной из причин наследст-
венных РАС [6, 9]. Важную роль в патогенезе РАС 
играет генетический мозаицизм, что значительно 
затрудняет диагностику хромосомных аномалий [4, 9, 
10, 19–21]. Современные молекулярно-генетические 
методы позволяют не только обнаружить численные 
и структурные микроаномалии хромосом (генома), но 
и картировать гены у детей с аутизмом [9, 19].

Клиническая картина, структура и частота хро-
мосомных аномалий указывают на необходимость 
даже в случае нормального кариотипа дополнитель-
ных исследований для обнаружения возможных 
хромосомных (геномных) микроаномалий, которые 
невозможно выявить стандартными цитогенетиче-
скими методами. Обнаружение аномалий хромосом 
указывает на гетерогенную природу аутистических 
расстройств с участием многих генов, регулирующих 
развитие и деятельность нервной системы, в осо-
бенности высшие психические функции [9, 19, 21]. 
Так, выделены группы РАС-ассоциированных генов, 
контролирующих формирование цитоскелета и мем-
браны нейронов, функционирование мембранных 
каналов, обмен нейромедиаторов, регуляцию апоп-
тоза, оксидантный стресс, репликацию, транскрип-
цию и ремоделирование хроматина, иммунный ответ, 
синаптическую активность, синтез вазоактивных 
пептидов [13, 22, 23].

Широко обсуждается и эпигенетическая природа 
РАС. Предложенный К. Уоддингтоном термин «эпиге-
нетика» определяется взаимодействием генов с окру-
жающей средой, которое приводит к возникновению 
фенотипа [19]. В свете данного понятия природа РАС 
формируется под влиянием изменения транскрипции 
ДНК через изменения в ее метилировании и модифи-
кации гистонов без изменений в последовательности 
ДНК. Факторами воздействия окружающей среды 
при этом считаются различные токсиканты, дефицит 
питательных веществ, иммунологические эффекты 
и фармацевтические препараты [12]. Эпигенетические 
воздействия в формировании РАС могут реализовать-
ся через следующие механизмы [23, 24]:
1.  Метилирование ДНК метилтрансферазой в фазе 

пост-репликации. Этот процесс регулирует транс-
крипцию и экспрессию генов.

2.  Гистоновые модификации, которые в клетках мле-
копитающих формируют основу, вокруг которой 
оборачивается ДНК, образуя хроматин.

3.  Ковалентная модификация основных гистонов, вли-
яющая на доступность ДНК для транскрипции, ре-
гуляцию структуры ДНК и экспрессию генов.

4.  Некодирующая РНК.
Эпигенетические механизмы могут реализовывать-

ся следующими путями [12, 24]:
1.  Косвенный путь – внутриутробный: от момента 

формирования зиготы до момента родов.
2.  Непрямой путь (определяет влияние эпигенетических 

изменений, развившихся в предыдущих поколениях 

под влиянием на них эпигенетически значимых 
факторов, как внутриутробно, так и постнатально).

3.  Прямой путь, обусловленный адаптацией организма 
к условиям существования.

Влияние эпигенетических факторов и их способ-
ность проявляться через несколько поколений вполне 
может объяснить многовариантность РАС и трудности 
их диагностики [24].

Гипотезы о роли окислительного стресса и ауто-
иммунных процессов в патогенезе аутизма получили 
широкое распространение, определив предмет много-
численных дискуссий [2, 3]. Многие авторы указывают 
на существенную роль окислительного стресса в пато-
генезе РАС, в частности на повышенную концентрацию 
маркера окисления липидов (F2t-изопростана) и дру-
гих маркеров окислительного стресса в плазме крови. 
Отмечаются пониженные уровни антиоксидантных 
транспортных белков (трансферрина и церулоплазми-
на) в сыворотке крови и повышенная концентрация 
металлов в лейкоцитах. Также обнаружены понижен-
ное содержание в организме пациентов с РАС восста-
новленной формы глутатиона и нарушение гомоцисте-
ин-метионинового метаболизма [6, 7, 21].

Патология генетического аппарата клетки (наруше-
ние целостности и стабильности генома) при окисли-
тельном стрессе связана с генотоксичным эффектом 
из-за индукции одно- и двунитевых разрывов ДНК 
активными формами кислорода. Этот эффект окис-
лительного стресса при РДА ранее практически не 
изучался [2, 3]. Взаимосвязь окислительного стресса 
и нейропатологии обусловлена активным метаболиз-
мом и высоким потреблением кислорода мозгом: 20 % 
поступающего кислорода на 2 % массы тела [1, 11].

До конца неясной остается природа связи аути-
ческих расстройств и патологии пищеварительного 
тракта у детей. Предполагается, что гастроинтести-
нальные заболевания не просто часто сочетаются 
с РАС, но в ряде случаев связаны с ними этиопатоге-
нетически. Актуальность этой проблемы возрастает 
в связи с широким распространением элиминацион-
ных диет. Этот метод терапии при детском аутизме 
пока недостаточно изучен. В то же время опыт работы 
с пациентами, страдающими РАС, свидетельствует, 
что как минимум у трети детей с указанной пато-
логией безглютеновая и/или безказеиновая диета 
приводит к заметным положительным изменениям 
в психическом состоянии [9, 13, 19].

Ряд симптомов, связанных с желудочно-кишечным 
трактом, такие как «внезапная раздражительность» 
и «агрессивность», обычно расцениваются не как га-
строинтестинальные, а как поведенческие. Даже опи-
санный как типичный внешний вид ребенка с детским 
аутизмом косвенно свидетельствует о вовлеченности 
пищеварительной системы в патологический процесс. 
По данным родительских опросов, у детей с аутизмом 
чаще, чем у их сибсов, выявляются такие симптомы, 
как хроническая диарея, изменение консистенции 
стула и запоры [12, 13, 22, 23].



38 ТМЖ, 2020, № 4Обзоры

Диагностика РАС

Обследование ребенка первых 24 месяцев жизни, т.е. 
периода, когда выявление РАС может считаться своев-
ременным в плане коррекции, в основном проводится 
педиатром. Сразу после рождения, а также раз в три 
месяца на первом году жизни и далее раз в полгода 
ребенка осматривает невролог. Согласно приказу МЗ 
РФ от 10.08.2017 г. № 514н «О проведении профилакти-
ческих медицинских осмотров несовершеннолетних», 
психиатр, в компетенцию которого входит диагностика 
РАС, осматривает ребенка в возрасте двух лет или по-
зже. Ранее этого периода дети психофизиологическому 
обследованию не подлежат. В связи с этим именно пе-
диатр должен заметить нарушения, свойственные РДА. 
Однако на практике этого не происходит, несмотря 
на то, что основные жалобы большинства родителей 
детей-аутистов практически точно соответствуют 
критериям РДА по МКБ-10 [8, 9].

Несвоевременная диагностика утяжеляет течение 
основного заболевания и увеличивает риск форми-
рования коморбидных расстройств. В дальнейшем 
сопровождение ребенка с аутизмом требует серьезных 
материальных и социальных затрат. Раннее выявление 
таких расстройств дает возможность эффективного 
профессионального вмешательства, что помогает ми-
нимизировать аутистические проявления. Существует 
корреляция между возрастом начала терапии и тяже-
стью симптомов РДА и поведенческих нарушений во 
взрослом возрасте [10, 11].

Клинический опыт свидетельствует, что около 20 % 
детей с РДА, терапия которых была начата в 2–3 года, 
в школьном возрасте смогли заниматься по общеобра-
зовательной и 60 % – по коррекционной программе. 
И только 25 % детей, которым РАС были диагности-
рованы после 6 лет, посещали коррекционную шко-
лу с целью социальной адаптации. Большинство же 
пациентов, которым РАС диагностировались позд-
но, были вынуждены обучаться по индивидуальным 
программам. Аналогичная ситуация складывается во 
многих странах мира, где РДА в дошкольном возрасте 
диагностируется лишь в 50–60 % случаев [15, 16].

Диагноз РАС основан на группе симптомов, назы-
ваемой «триадой Wing» [24–26]. К ней относятся: нару-
шение социального поведения, утрата коммуникатив-
ных способностей и повторяющееся (стереотипное) 
поведение. Рассматривать эти симптомы необходимо 
только в тесной взаимосвязи друг с другом. При РДА 
способность к коммуникации и установлению соци-
альных связей нарушена. Дети специфически реаги-
руют на любые попытки вступить с ними в контакт. 
В раннем возрасте такой ребенок часто производит 
впечатление глухого, так как не откликается на имя, не 
реагирует на различные звуки и присутствие близких, 
игнорирует других людей рядом с собой, не смотрит 
в глаза. Ранним симптомом РДА считается избегание 
зрительного контакта с матерью. У таких детей мало-
выразительное, амимичное лицо, что часто обозначают 
как «зачарованность созерцанием». Дети не пользуется 

указательными жестами для привлечения взрослого 
к совместному эмоциональному переживанию. Ау-
тичный ребенок не способен адекватно воспринимать 
социальные сигналы окружающих. Дети с ранним 
аутизмом лишены эмпатии и других проявлений сопе-
реживания, в связи с чем не могут адекватно оценивать 
собственное эмоциональное состояние, а также эмо-
ции и чувства других людей [24, 27].

Аутичный ребенок, испытывая боль, реагирует 
на нее плачем, криком или мимикой, но не стремит-
ся за утешением к матери. Он не умеет обращать-
ся с просьбой к другим членам семьи, предпочитая 
самостоятельно удовлетворять свои потребности. 
Коммуникативные нарушения при детском аутизме 
главным образом проявляются в нарушениях рече-
вого развития. Как правило, такие дети начинают 
говорить намного позже сверстников, а впоследствии 
практически не использует речь для общения. Слова 
«мама» и «папа» они произносят автоматически, не 
применяя их целенаправленно, не пытаясь привлечь 
к себе внимание. Практически у всех детей с ран-
ним аутизмом после появления первых слогов и слов 
в возрасте 11–15 месяцев наступает мутизм на период 
от шести месяцев до года, после чего у ребенка фор-
мируется «лепетная» речь или «птичий язык». К трем 
годам у части пациентов с РДА происходит усиление 
речевой активности, что выражается в повторении 
слов за окружающими – эхолалии. О себе ребенок, как 
правило, говорит во втором или третьем лице и ни-
когда не употребляет местоимение «я». Высказывания 
детей-аутистов содержат отрывки из мультфильмов, 
песен, книг. Большинство таких пациентов в раннем 
возрасте вообще не использует речь. Вместо нее ау-
тичный ребенок применяет вокализацию, похожую 
на «пение», «мычание» или «дельфиний визг» [24, 26].

Ведущим критерием РАС считается неспособность 
ребенка к полноценной и «ролевой» игровой деятель-
ности в связи с отсутствием воображения, неспособ-
ностью понимания чувств и намерений других людей, 
сути игры. Поэтому аутичный ребенок раннего воз-
раста не способен даже на имитативную игру. Такие 
дети предпочитают играть мелкими деталями, кол-
лекционируют их, выстраивают игрушки в ряды или 
пирамидки, перекладывают их из одной емкости в дру-
гую. К специфическим поведенческим паттернам при 
аутизме относят увлеченность мелкими предметами. 
В некоторых случаях внимание ребенка привлекает не 
столько сам предмет, сколько отдельные его свойства 
(например, игрушки прямоугольной формы, при этом 
круглые игрушки отвергаются) [24].

Постоянство и «застреваемость» на определенных 
действиях относятся к самым частым симптомам, ко-
торые замечают родители (например, стериотип ходить 
в определенной одежде и обуви). Важным диагностиче-
ским критерием РДА считаются стереотипии, к кото-
рым относятся привычка длительно хлопать в ладоши 
или раскачиваться из стороны в сторону, хождение на 
носочках, игра с собственной тенью или перебирание 
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пальцев перед глазами, потрясывания кистями рук, 
«манежный бег» (по кругу) [18, 24].

Нарушение пищевого поведения  – важный ди-
агностический симптом, проявляющийся в стойком 
нежелании ребенка изменять привычным вкусовым 
ощущениям, в отказе пробовать новые продукты и при-
держиваться определенного режима питания. Если 
ребенка с раннего возраста кормили протертой пищей, 
то в дальнейшем он отказывается от других видов еды, 
часто предпочитая пищу одной консистенции, цвета, 
формы. В определенных случаях пищевой рацион мо-
жет состоять исключительно из двух-трех продуктов, 
что в результате приводит к нарушениям со стороны 
желудочно-кишечного тракта (запорам) [19, 24].

На основании анализа поведения предположить 
диагноз РДА можно уже при достижении ребенком 
1,5–2 лет, когда определяются признаки очевидной за-
держки психомоторного и речевого развития со специ-
фическими паттернами или значительные нарушения 
в социальном взаимодействии, игре, поведении и пи-
щевых пристрастиях. Однако вовремя (в возрасте до 
24 месяцев) диагностировать РАС, основываясь только 
на клинических проявлениях невозможно [19, 24].

Помимо клинических в  диагностике РДА мож-
но пользоваться модекулярно-цитогенетическими 
технологиями. Диагностика методом серийной срав-
нительной геномной гибридизации была признана 
одной из наиболее эффективных среди молекулярно-
цитогенетических технологий [2, 3, 9, 19]. Ее разре-
шение сравнимо с разрешением методов, основанных 
на флюоресцентной гибридизации in situ. Более того, 
серийная геномная гибридизация (молекулярное ка-
риотипирование) позволяет выделить целый ряд до-
статочно частых и ранее неизвестных микроделицион-
ных синдромов (например, микроделеции в участках 
16р11.2–р12.2 и 17q21.31). Помимо этого, вариации 
генома в виде делеций и дупликаций, определенных 
с помощью высокоразрешающей серийной геномной 
гибридизации, также достаточно часто обнаружива-
ются у детей, страдающих аутизмом [16, 20, 21].

Эпигенетическая гипотеза развития РАС, в част-
ности «гипотеза материнского риска» позволяет 
предложить еще один метод диагностики. Суть его 
заключается в том, что матери детей-аутистов, сами 
не страдающие аутизмом, имеют различные отклоне-
ниями в здоровье. Это и повышенная частота ревмато-
идного артрита, волчанки, диабета (т.е. аутоимунных 
нарушений), и наличие определенных аллелей генов 
(порой даже не наследуемых ребенком) в различных 
локусах систем тканевой несовместимости (HLA DRB1 
и C4B) и детоксикации ксенобиотиков (GSTP1). Сюда 
же причисляют перенесенные во время беременности 
заболевания, возбудители которых не преодолевают 
плацентарный барьер (непрямое действие, опосредо-
ванное воспалением). Совокупность этих и некоторых 
других факторов формирует так называемый «мате-
ринский риск» РДА и РАС через эффекты геноток-
сичности [10, 13].

На гипотезе материнского риска основан «метод 
комет» – исследование повреждений ДНК у ребенка 
и его матери. При подобном анализе уровень повре-
жденности ДНК в выборке детей с аутизмом оказы-
вается значимо выше, чем в выборке здоровых детей, 
что можно объяснить генотоксичностью окислитель-
ного стресса. Однако на более сложные механизмы 
генотоксичности указывает то, что в исследовании 
у нестрадающих аутизмом матерей детей-аутистов 
уровень повреждений ДНК также значимо превышает 
таковой в выборке здоровых детей и соответствует 
уровню поврежденности ДНК в выборке детей с ау-
тизмом. Несмотря на неоднозначность этого метода 
его можно использовать в случае подозрения на РАС 
в любом возрасте [18, 28].

При обследовании ребенка с аутизмом выделяют 
следующие этапы: скрининг, сбор анамнеза и кли-
ническое исследование, выявление индивидуальных 
особенностей. Обследование у психиатра назначают 
в случае, если [24]:
◆  ребенок до 12 месяцев не гулит, не лепечет, у него 

отсутствует указательный жест;
◆  до 16 месяцев он не произносит отдельные слова;
◆  в возрасте 2 лет он не произносит коротких фраз, или 

если он очевидно теряет ранее приобретенные рече-
вые и социальные навыки, независимо от возраста.

Скрининг включает сбор информации о социаль-
но-коммуникативном развитии ребенка для выделения 
группы специфического риска. Для этого разработаны 
стандартизованные скрининговые инструментарии (не 
всегда валидизированые на территории РФ) [24, 28]:
◆  экспресс-оценка аутистических проявлений по плану 

ADOS (Autism Diagnostic Observation Schedule);
◆  модифицированный скрининговый тест на аутизм 

для детей раннего возраста М-CHAT (Modified 
Checklist for Autism in Toddlers);

◆  социально-коммуникативный опросник SCQ1 (Social 
Communication Questionnaire) и для более подробно-
го интервью – ADI-R (Autism Diagnostic Interview-
Revised), «золотой стандарт» диагностики РАС;

◆  анкета для родителей по выявлению нарушений 
психического (психологического) развития, риска 
возникновения расстройств аутистического спектра 
у детей раннего возраста (до 2 лет).

Скрининг могут осуществлять педиатры, невро-
патологи, педагоги, психологи, средний медицинский 
персонал и родители. Американская ассоциация педи-
атров рекомендует проводить его в критические пери-
оды онтогенеза (9, 18, 24 месяцев). В России скрининг 
считается целесообразным в возрасте 18 и 24 месяцев 
[24, 28].

Следующий этап диагностики и  дифференци-
альной диагностики  – сбор объективного анамне-
за (медицинская документация, характеристики из 
дошкольных учреждений, коррекционных центров 
и школ, беседы с родственниками ребенка). Далее 
при наличии возможности собирается субъективный 
анамнез и обобщаются клинические факты [21, 24, 28].
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Клиническое (психопатологическое) обследование 
проводится в процессе наблюдения за испытуемым. 
Выявляют критерии клинической картины РАС (при-
веденные ранее), а также оценивают следующие пара-
метры [15, 24, 29]:
◆  сформированность ориентации в  пространстве 

и времени;
◆  уровень речевого развития;
◆  особенности развития грубой и тонкой моторики;
◆  сформированность мыслительных операций (ана-

лиз, синтез, установление причинно-следственных 
связей);

◆  уровень знаний об окружающем мире, степень ори-
ентации в вопросах общежития и окружающего па-
циента социума;

◆  индивидуальное социальное поведение, коммуника-
тивные способности;

◆  особенности мотивационно-потребностной сферы 
ребенка;

◆  особенности памяти, внимания и работоспособно-
сти;

◆  особенности эмоциональных проявлений;
◆  психические расстройства, имеющиеся на момент 

исследования (особенно стереотипии в речи, мото-
рике, поведении);

◆  когнитивные нарушения (познавательная активность, 
внимание, память, скорость протекания мыслитель-
ных процессов, интеллект и др.);

◆  глубина РАС;
◆  выраженность задержки психического развития, 

инфантилизм, интеллектуальный дефект;
◆  сопутствующие психические и психоневрологические 

расстройства.
Физикальное исследование (соматическое и не-

врологическое) проводится психиатром, педиатром, 
невропатологом и считается важной частью диагно-
стики РАС. На этом этапе выявляют стигмы дизэм-
бриогенеза или так называемые малые аномалии 
развития (долихоцефалическая, брахиоцефаличе-
ская, скафоцефалическая и другие формы головы, 
короткая шея, крыловидные складки, микрогнатия, 
маленькая верхняя челюсть, недоразвитие нижней 
челюсти, незаращение неба и  др.), а  также следы 
различных повреждений (рубцов, шрамов, следов 
прикусов языка). Далее проводится объективный 
осмотр на предмет соматических заболеваний. Не-
врологическое исследование направлено на выявле-
ние расстройств функций черепно-мозговых нервов, 
рефлексов (безусловных, условных, патологических), 
экстрапирамидных и мозжечковых нарушений, нару-
шений чувствительности и расстройств вегетативной 
нервной системы [15, 24, 30].

В качестве основного инструментария при кли-
ническом исследовании в международной практи-
ке используется количественная шкала оценки вы-
раженности детского РАС (Childhood Autism Rating 
Scale – CARS), которая основана на непосредственном 
наблюдении за поведением ребенка в возрасте от 2 

лет в 15 функциональных областях [19, 24]. Каждый 
из 15 параметров оценивается по четырехбалльной 
шкале, возможный итог варьирует от 15 до 60 баллов. 
Диапазон оценки от 15 до 29 баллов соответствует 
нормальному развитию, от 30 до 36 баллов – легкому/
умеренному аутизму, от 37 до 60 баллов – тяжелому 
аутизму. В диапазоне тяжелых РАС в ряде случаев 
дополнительно выделяют крайне тяжелый аутизм – 
42–60 баллов [31]. CARS служит дополнительным 
диагностическим инструментом и не может заменить 
клиническую оценку врача в алгоритме оказания меди-
цинской помощи. Существует целый ряд других шкал, 
о которых будет сказано ниже. При своевременной 
ранней диагностике психотических форм РАС и начале 
терапии в первые 2–3 месяца течения болезни, удается 
остановить прогресс симптоматики и за счет онтоге-
неза компенсировать задержку в развитии пациента.

На следующем этапе психологом или педагогом 
проводится диагностика развития с определением 
индивидуальных особенностей ребенка, характери-
стикой его коммуникативных возможностей, познава-
тельной деятельности, эмоционально-волевой сферы. 
Часто применяют комплекс методик PEP (Psychoeduca-
tion Profile), предложенный американскими учеными 
в 1979 г. В настоящее время используется его третья 
редакция. Методики предназначены для оценки осо-
бенностей развития детей с аутистическими расстрой-
ствами, определяют сформированность психических 
функций, наличие когнитивных нарушений и  вы-
раженность патологических сенсорных признаков. 
Оцениваются психический возраст и уровень развития, 
степень зрелости семи когнитивных сфер и параме-
тров психической деятельности ребенка (таких как 
подражания, восприятия, тонкой моторики, крупной 
моторики, зрительно-двигательной координации, ког-
нитивных представлений, вербальной сферы). Также 
PEP-3 позволяет оценить выраженность аутистических 
расстройств по пяти сферам: аффект, взаимоотно-
шения, использование материала, сенсорные модели, 
особенности речи [17, 19, 24, 31].

Далее следует выявить индивидуально-психологиче-
ские свойства ребенка. Для оценки интеллекта исполь-
зуют школы Векслера (оригинальный вариант WISC-IV, 
и его отечественные модификации для детей от 5 до 15 
лет и 11 месяцев и для дошкольников от 4 до 6,5 года). 
Когнитивные функции изучают по запоминанию де-
сяти слов (или пяти-семи в зависимости от возраста), 
анализируют парные ассоциации, тактильную и стере-
огностическую память. Для исследования внимания 
применяют шифровку, таблицы Шульте (в соответ-
ствующем возрасте). Мышление исследуют по малой 
предметной и геометрической классификациям, пересе-
чению классов, включению подкласса в класс, констру-
ированию объектов (используют кубики Кооса и др.). 
Зрительное восприятие изучают по фигурам Липера, по 
идентификации форм, перцептивному моделированию, 
разрезным предметным картинкам. Эмоции изучают 
с помощью графических проб, сюжетных картинок, 
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моделирующих житейские ситуации, распознавания 
мимической экспрессии основных эмоций человека, 
эмоционально выразительных движений, поз и жестов. 
Далее необходимо исследование высших психических 
функций с анализом сформированности регуляторных 
механизмов (программирования, регуляции и конт-
роля) [17, 19, 24, 31].

Инструментальное обследование включает элек-
троэнцефалографию, компьютерную томографию, 
ядерный магнитный резонанс, которые назначаются по 
показаниям. При электроэнцефалографии у больных 
РДА обнаруживается правостороннее преобладание 
спектральной мощности альфа-диапазона, как в покое, 
так и при когнитивной нагрузке. Спектральная мощ-
ность фонового гамма-ритма характеризуется более 
высокими значениями, чем в норме, а при когнитивной 
нагрузке спектральная мощность и средняя когерент-
ность быстрых ритмов не изменяются [17, 24, 29].

Исследователями и практикующими специалиста-
ми рекомендуются следующие шкальные методики 
диагностики РАС [19, 24]:
◆  стандартизированная психодиагностическая методи-

ка «Гном», которую можно использовать у всех детей 
раннего возраста (от месяца до трех лет) для оценки 
психического развития. Методика позволяет оценить 
психическое развитие в соответствии с нормативны-
ми показателями по пяти сферам: сенсорика, мото-
рика, эмоционально-волевая сфера, познавательная 
деятельность и поведение (биологическое и социаль-
ное). «Гном» позволяет вычислить интегративный 
коэффициент психического развития и квантифи-
цировать результаты;

◆  шкала клинической оценки детского аутизма  – 
ШКОДА, которую применяют у детей в возрасте 
6–12 лет для количественной характеристики 
аутистической симптоматики. Шкала основана на 
диагностических критериях рубрики F84 МКБ-10. 
Она позволяет выявить симптомы, характерные 
для РАС, и установить их выраженность. ШКОДА 
состоит из десяти субшкал, разделенных на четыре 
блока: 1 – нарушения социального взаимодействия, 
2 – нарушения общения, 3 –  наличие стереотипных 
моделей поведения, 4  –  неспецифические до-
полнительные признаки. Интерпретация результатов 
осуществляется по итоговой интегративной оценке: 
до 16 баллов  – признаки РАС отсутствуют; 16,5–
20 баллов  – слабая степень РАС; 20,5–24 балла  – 
умеренная степень РАС; 24,5–28 баллов – сильная 
степень РАС; 28,5–40 баллов  – тяжелая степень 
РАС. Психометрические исследования показали 
достаточно высокую надежность методики;

◆  шкала общего клинического впечатления – CGI-S 
(Clinical Global Impression Scale). Шкала состоит из 
трех субшкал, отражающих тяжесть состояния и об-
щую степень его улучшения по 7-балльной систе-
ме, и субшкалы индекса эффективности, который 
рассчитывается по совокупности одной из четы-
рех степеней терапевтического эффекта (заметный, 

умеренный, минимальный, без изменений) и степени 
выраженности побочного эффекта препарата (отсут-
ствует, незначительный, значительный, нивелиру-
ющий). Эту шкалу используют после клинической 
оценки состояния пациента по другим шкалам: срав-
нивают результаты оценки перед началом лечения 
и после завершения этапа или всего курса терапии;

◆  шкала повседневного социального функционирова-
ния, адаптированная для возраста от 3 до 16 лет. При 
использовании данной шкалы измеряется степень 
затруднения в четырех основных областях функци-
онирования: 1 – способность к обучению и усвоению 
речевых навыков; 2 – отношения с близкими и окру-
жающими людьми; 3 – самообслуживание; 4 – воз-
буждение и агрессивное поведение. Уровень нару-
шения функционирования оценивается по степени 
выраженности затруднений, испытываемых больным 
на протяжении последних семи дней. На основании 
проведенной оценки выбирают интервал, соответ-
ствующий уровню социального функционирования 
(в баллах). Адаптация данной шкалы для пациентов 
детского возраста представляет собой запатенто-
ванную разработку Научного центра психического 
здоровья [17], основанную на «Шкале повседневного 
социального функционирования» P.L. Morosini;

◆  шкала выраженности кататонических расстройств 
Буша–Френсиса (Bush Francis Catalonia Rating Scale – 
BFCRS) – стандартизированный инструмент из 23 
пунктов, предназначенный для диагностики и оцен-
ки тяжести состояния. Серийные оценки кататонии 
полезны для детализации изменений с течением вре-
мени, в отдельных случаях для анализа изменений 
в процессе лечения и при контролируемых иссле-
дованиях.

Вышеуказанные шкалы используются у детей до-
школьного и школьного возраста, когда основные 
черты РАС, как правило, уже сформированы. Для 
диагностики в более раннем возрасте шкалы не раз-
работаны, предлагаются лишь следующие методики:
◆  отечественная методика Л.Т. Журбы (1981), которая 

позволяет оценить нервно-психическое развитие де-
тей раннего возраста от периода новорожденности до 
12 месяцев [32]. Преимущество этой методики заклю-
чается в том, что она понятна для российских педиа-
тров. Однако результаты, полученные с ее помощью, 
трудно использовать в международных публикациях;

◆  шкала Бейли (Bayley Scales of Infant Development, 
3rd  ed.), широко распространенная за рубежом, 
предназначена для оценки нервно-психического 
развития детей в возрасте от одного до 42 месяцев. 
С помощью пяти разделов этой шкалы определяют 
уровень когнитивного, речевого (экспрессивная 
и импрессивная речь) и моторного (крупная и мел-
кая моторика) развития. Данную методику широко 
применяют как для обследования детей раннего 
возраста, развивающихся согласно нормативам, 
так и для тех, кто имеет те или иные ограничения 
физических возможностей [33];
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◆  eye tracking (регистрация движений глаз с примене-
нием инструментальных систем) – метод отслежи-
вания направления, продолжительности фиксации 
и других параметров взгляда ребенка. Ввиду своей 
неинвазивности, простоты применения и математи-
ческой обработки, а также однозначности трактовки 
айтрекинг относят к наиболее широко используемым 
в настоящее время инструментам для изучения ког-
нитивных процессов у младенцев [34].

Заключение

Конечной целью исследования на аутизм должен стать 
диагноз в соответствии с МКБ-10, поставленный в на-
иболее раннем возрасте. Это определяет прогноз забо-
левания и адекватную социализацию ребенка.

Большинство способов диагностики РАС основано 
на поведенческих методиках, которые можно использо-
вать только по достижении ребенком возраста 1,5 года, 
в котором большинство лечебных и коррекционных 
мероприятий уже малоэффективно. Информативны-
ми способами своевременной диагностика РАС могут 
служить методики диагностики ранних нарушений 
психомоторного развития (шкала Журбы, шкала Бейли, 
айтрекинг). Также важную роль может иметь внешний 
осмотр ребенка и выявление сопутствующей соматиче-
ской патологии (стигмы дизэмбриогенеза, нарушения 
со стороны желудочно-кишечного тракта, судорожный 
синдром). Однако главная роль в диагностике здесь при-
надлежит выявлению генетических аномалий. В этом 
процессе решающее значение имеет медико-генетиче-
ская экспертиза. Особое внимание необходимо уделять 
разработке скрининговых методик, которые можно 
было бы внедрить в педиатрическую практику, в том 
числе для пренатальной диагностики.

Раннюю диагностику нарушений аутистического 
спектра необходимо осуществлять до 18-го месяца 
жизни ребенка, что, несмотря на трудности, позволит 
назначить своевременное лечение. Следуя принятым 
в России регламентам оказания педиатрической по-
мощи, раннюю скрининговую диагностику необхо-
димо проводить врачу-педиатру. Именно он может 
вовремя обратить внимание на психоневрологическую 
симптоматику, свойственную РАС. Для этого следует 
разработать соответствующие протоколы обследова-
ния и включить диагностику этих расстройств в обя-
занности педиатрической службы. Формирование 
компетенций по ранней диагностики РАС необходимо 
внедрить на уровне специалитета по педиатрии.

Конфликт интересов: авторы декларируют отсутст-
вие явных и потенциальных конфликтов интересов, 
связанных с публикацией настоящей статьи.
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