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Розлади аутистичного спектра: фактори ризику, 
особливості діагностики й терапії

Резюме. У статті обговорюються сучасні уявлення про взаємодію генного поліморфізму й факторів 
середовища при маніфестації розладів аутистичного спектра (РАС). Наведено скринінговий інстру-
ментарій для оцінки розвитку дитини й попередньої діагностики РАС, порядок остаточної діагностики 
лікарями-спеціалістами. Висвітлені особливості перебігу РАС при коморбідних психічних розладах і за-
гальних медичних станах. У статті подана модель лікування розладів загального розвитку, розроблена 
в Українському науково-дослідному інституті соціальної і судової психіатрії та наркології, висвітлені 
особливості застосування психосоціальних інтервенцій, терапії лікарськими засобами коморбідних пси-
хічних і неврологічних розладів.
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У 1946 році Бернаром Рімландом (Bernard Rimland) 
було введено в клінічну практику поняття «порушення 
нейророзвитку». Це стало початком формування су-
часних уявлень про походження первазивних розладів 
розвитку (аутистичних розладів). Базові тези про аутизм 
як порушення нейророзвитку були викладені автором у 
книзі «Дитячий аутизм: синдром і його наслідки для ней- 
ронної теорії поведінки». Сучасне визначення розладів 
аутистичного спектра (РАС) як «поведінкового син-
дрому, що має біологічну основу (системні порушення 
розвитку мозку), походження якого пояснюється вза-
ємодією генетичних факторів і факторів середовища», 
вперше було запропоновано й обґрунтовано М. Херберт 
(Martha Herbert) в опублікованому в 2005 р. аналітично-
му огляді [1].

Аутизм колись вважався порівняно рідкісним захво-
рюванням. Останні епідеміологічні дані істотно зміни-
ли цю думку. За результатами великого дослідження, 
проведеного Центром із контролю та профілактики за-
хворювань США (CDC), поширеність розладу в США 
становила 1 випадок на 88 дітей. Показник поширенос-
ті не залежить від расових, етнічних і соціально-еконо-

мічних відмінностей. Захворювання в п’ять разів часті-
ше зустрічалося у хлопчиків (1 на 54), ніж у дівчаток (1 
на 252) [https://www.cdc.gov/ncbddd/autism/data.html].

Епідеміологічні дослідження, виконані в Азії, Євро-
пі й Північній Америці, демонструють середню поши-
реність РАС — близько 1 %. При недавньому вивченні 
цього питання в Південній Кореї, де досліджувалися 
школярі, даний показник становив 2,6 % (3,7 % серед 
хлопчиків і 1,5 % серед дівчаток) [2]. Результати різних 
епідеміологічних досліджень, виконаних у світі, склад-
но порівняти. Вони розрізняються розмірами вибірок, 
способами й критеріями рандомізації, критеріями діа-
гностики й інструментами, що використовувалися. В 
окремих дослідженнях не брали до уваги випадки пер-
вазивних порушень розвитку, асоційованих з тяжкою 
розумовою відсталістю, вродженими аномаліями роз-
витку мозку, епілепсією, недоношеністю; часто не вра-
ховувалися діти, які демонстрували прискорений роз-
виток, не властивий їх віку, а також отримували спеці-
альну підтримку в підлітковому віці. Це пояснює, чому 
поширеність РАС у Китаї (6,4 на 10 тис.) істотно нижча, 
ніж у Європі та США [3].
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Показник захворюваності на РАС в Україні зростає 
з 2006 року, до 2017 року кількість уперше діагностова-
них випадків захворювання зросла в 8,5 раза (на кінець 
2017 року становила 998). Показник поширеності РАС 
також стабільно зростав: у 2006 р. — на 27,2 %, 2007 р. — 
на 19,1 %, 2008 р. — на 20,2 %, 2009 р. — на 20,0 %, 
2010 р. — на 16,4 %, 2011 р. — на 37,8 %, 2012 р. — на 
25,3 %, 2013 р. — на 38,0 %, 2014 — на 4,6 %, 2015 р. — 
на 26,4 %, 2016 р. — на 25,3 %. На кінець 2017 року цей 
показник становив 27,8 випадку захворювання на РАС 
на 100 000 дитячого населення в Україні. Кількість па-
цієнтів із РАС, які перебувають на обліку, зросла з 662 
осіб у 2005 році до 7491 пацієнта в 2017 році.

Не викликає сумнівів, що відмінності в статистич-
них даних у різних регіонах світу пояснюються відмін-
ностями в якості діагностики РАС, перш за все кваліфі-
кації випадків з тяжкими й функціональними формами 
розладів, і обізнаності населення.

Роль генетичних факторів у генезі аутизму є визна-
чальною, за оцінками експертів, вона сягає 90 % [4]. 
Генетичні чинники гетерогенні, складні й здебільшого 
погано досліджені.

Свідчення про значущість генетичного фактора в 
генезі РАС отримані з багатьох джерел, у тому числі за 
результатами досліджень близнюків.

Згідно з даними, наведеними R. Muhle зі співавт. 
у статті «Генетика аутизму», опублікованій у журналі 
«Педіатрія», у сиблінгів, пробанди яких страждають від 
 аутизму, розлад зустрічається в 50–200 разів частіше, 
ніж у загальній популяції [5]. 

У сімейній історії пробандів, які не хворіють на РАС, 
також підвищена поширеність легких порушень розви-
тку у субсферах, пов’язаних із комунікацією й соціаль-
ними навичками. Конкордантність для аутизму колива-
ється від 0 до 27 % у гетерозиготних і від 36 до 96 % — у 
монозиготних близнюків [6]. 

Точні механізми дії генетичних факторів досліджу-
ються за допомогою геномного скринінгу, цитогенетич-
них досліджень і оцінки генів-кандидатів [7]. Протягом 
двох останніх десятиліть описані численні варіанти 
генного поліморфізму, тією чи іншою мірою асоційо-
ваного з РАС, в окремих локусах 2, 3, 4, 6, 7, 10, 15, 17 
та 22-ї хромосоми. Мутації також виявлені в локусах 
15q11-q13. Встановлено незначний вплив на ризик ма-
ніфестації аутизму генного поліморфізму локусів 5p14.1 
і 5p15. Проте за рахунок описаних мутацій вдається по-
яснити не більше від 10 % випадків РАС.

Висока конкордантність випадків аутизму в моно-
зиготних близнюків і низька — у дизиготних дозволила 
висунути гіпотезу про те, що значна частина випадків 
захворювання може бути пояснена появою нових му-
тацій, зокрема варіацій числа копій (спонтанних деле-
цій і дуплікацій ділянок геномів при мейозі). Саме такі 
мутації можуть бути причиною народження значної 
кількості дітей з аутизмом у родинах, у сімейних історі-
ях яких не встановлені випадки первазивних розладів 
розвитку [8]. 

Варіативність кількості копій зумовлює відмінність 
індивідуальних геномів за кількістю копій сегментів 

ДНК. Геноми диплоїдних організмів, у тому числі лю-
дини, містять зазвичай по дві копії кожної автосомної 
ділянки, по одній на кожну хромосому. Делеції й дуплі-
кації здатні впливати на їх кількість. Результатом генної 
варіації може бути зменшення або збільшення кількості 
копій певного гена і, отже, зниження або підвищення 
експресії продукту гена (відповідного білка чи некоду-
ючої РНК).

Відмінності в кількості копій генів можуть зумовлю-
вати схильність людини до різних захворювань [8–9]. 
Наприклад, підвищену кількість копій гена CCL3L1 
пов’язують зі зниженням ризику захворюваності на 
СНІД, зниження числа копій FCGR3B — із підвище-
ним ризиком розвитку системного червоного вовчака 
та інших запальних аутоімунних захворювань, аутизму, 
шизофренії, біполярного розладу.

Колективами дослідників із 7 країн (Великобрита-
нії, Ісландії, Росії, України, Грузії, Македонії й Сербії) 
було створено міжнародний науковий консорціум, якій 
провів широкомасштабне генотипування зразків ДНК 
хворих і осіб контрольної групи з використанням тех-
нології мікрочипів у рамках Сьомої рамкової програми 
науково-технологічного розвитку Європейського Со-
юзу (FP7). У процесі дослідження учасниками науково-
го консорціуму було виявлено понад 40 тисяч рідкісних 
мутацій, які обумовлюють підвищення ризику маніфес-
тації аутизму, шизофренії й біполярного розладу в ди-
тячому віці, а також 5000 поширених і 320 000 однону-
клеотидних варіантів генного поліморфізму, пов’язаних 
із помірним ризиком цих захворювань. Близько 1 % від 
усіх вивчених варіантів поліморфізму були відібрані для 
більш ретельного дослідження з використанням моле-
кулярно-генетичних і цитогенетичних методів [10–16].

Коморбідність РАС з порушеннями активності й ува-
ги, епілепсіями, а також психотичні розлади в пацієнтів 
із РАС можуть бути пояснені фенотиповим поліморфіз-
мом низки генних мутацій: 1q21.1-синдром може прояв-
лятися розладами з дефіцитом уваги й гіперактивністю, 
розладами рецептивного й експресивного мовлення, 
РАС та шизофренією; 15q13.3-синдром — розладами 
мовлення, РАС, шизофренією й епілепсією; 2p16.3-
синдром — РАС, шизофренією й епілепсією [17–21].

РАС розглядаються як результат взаємодії генетич-
них і середовищних факторів [22–26]. 

До факторів, що підвищують ризик первазивного 
розвитку в період зачаття, належать: 1) наявність випад-
ків РАС, розладів розвитку мовлення, тяжких психічних 
розладів (шизофренії, біполярного розладу) в сімейній 
історії; 2) пізній (понад 30 років) вік матері і/або батька 
на момент зачаття; 3) зачаття дитини шляхом екстра-
корпорального запліднення. Пізній вік батьків більше 
впливає на ризик розвитку РАС, ніж пізній вік матерів. 
Не отримано доказів того, що саме пізній вік матері, 
а не асоційовані з ним порушення перебігу вагітності 
й патологія пологів підвищують ризик первазивного 
розвитку. Прийом жінками протягом року до зачаття 
дитини антидепресантів супроводжується 2-кратним, 
солей вальпроєвої кислоти — 4-кратним збільшенням 
ризику РАС. Екстракорпоральне запліднення підвищу-
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вало ризик РАС у 7 разів. Не отримано прямих доказів 
того, що саме екстракорпоральне запліднення, а не піз-
ній вік матері є причиною більшої частоти захворювань 
на РАС. 

З порушеннями нейророзвитку також пов’язують 
низку шкідливих факторів, що діють під час вагітності 
та пологів. Усі відомі тератогенії викликають вродже-
ні вади розвитку, впливаючи на ембріогенез протягом 
перших восьми тижнів після запліднення. Більш пізні 
шкідливі фактори більше впливають на тяжкість пер-
вазивних порушень, ніж на ймовірність їх виникнення. 
Доведено підвищення ризику РАС при наявності одно-
го чи декількох несприятливих чинників у акушерсько-
му анамнезі — низької ваги при народженні (< 2500 г), 
низької оцінки за шкалою Апгар на 5-й хв (< 6 або < 7), 
гестаційного віку при народженні < 37 тижнів, родо-
помічних операцій в акушерському анамнезі. Різні вади 
розвитку під час вагітності підвищують ризик первазив-
ного розвитку рівною мірою, ризики різних факторів не 
підсумовуються. Тютюнопаління під час вагітності під-
вищує ризик РАС у 2,6 раза. Вища вірогідність діагнос-
тики РАС корелює з госпіталізацією матері в першому 
триместрі вагітності у зв’язку з вірусною інфекцією, у 
другому триместрі — з бактеріальною. Прийом анти-
бактеріальних і противірусних лікарських засобів під 
час вагітності підвищує ризик аутизму в 4 рази. Вста-
новлено дворазове збільшення ризику захворювання 
на РАС дітей матерів, які використовували селективні 
інгібітори зворотного захвату серотоніну (СІЗЗС) про-
тягом року до пологів, і триразове збільшення ризику 
при прийомі СІЗЗС у першому триместрі вагітності.

Встановлено п’ять факторів навколишнього сере-
довища — ртуть, кадмій, нікель, трихлоретилен і вініл- 
хлорид, збільшення експозиції яких асоційоване з РАС. 
Ще три екологічних фактори ризику — проживання в 
регіонах, які є урбанізованими, розташовані в більш 
високих широтах або регіонах з високим рівнем опадів 
протягом року — можуть бути пов’язані з недостатніс-
тю сонячної інсоляції й розвитком дефіциту вітаміну D. 
Вітамін D відіграє важливу роль у відновленні ушко-
джень ДНК і захисті генома від окисного стресу, що 
є основною причиною його пошкодження. Фактори, 
пов’язані з дефіцитом вітаміну D, імовірно, сприяють 
підвищенню частоти нових мутацій і ускладнюють ре-
генерацію генів.

Діагностику та лікування РАС в Україні рекомен-
дується проводити відповідно до вимог Уніфікованого 
клінічного протоколу первинної, вторинної (спеціалі-
зованої), третинної (високоспеціалізованої) медичної 
допомоги та медичної реабілітації «Розлади аутистич-
ного спектра (розлади загального розвитку)». Документ 
розроблено на основі адаптованих клінічних настанов 
NICE CG 128 [27], NICE CG 142 [28], рекомендацій 
Американської академії дитячої та підліткової психіа-
трії [29]. 

На етапі первинної медичної допомоги під час пла-
нових профілактичних оглядів у 9, 18, 24 та 36 місяців 
має проводиться скринінг розвитку дітей, повинні ви-
являтися діти із затримкою розвитку. Уперше виявлене 

відставання в психічному й моторному розвитку мусить 
не перевищувати 1 місяць у віці до 12 місяців, 3 міся-
ці — у віці до 24 місяців, 6 місяців — у віці до 36 місяців. 
У разі виявлення більшої затримки розвитку необхідно 
провести консультування батьків/опікунів щодо до-
гляду за дитиною, навчити їх того, як проводити ранні 
інтервенції, нав’язувати дитині навички, формування 
яких затримується. Також слід призначити огляд дити-
ни в динаміці з повторною оцінкою її розвитку з ви-
користанням спеціального скринінгового інструмента-
рію. Додатковий спеціальний скринінг рекомендовано 
проводити за наявності в дитини описаних раніше фак-
торів ризику РАС, захворювань, що мають високий рі-
вень коморбідності з РАС. Спеціальний скринінг також 
рекомендовано проводити старшим дітям, якщо в них 
мають місце порушення соціальної взаємодії й комуні-
кації. За відсутності позитивної динаміки при повтор-
ному оцінюванні психічного розвитку лікар первинної 
практики має призначити консультацію дитячого пси-
хіатра, за його відсутності — дитячого невролога.

Для оцінки розвитку й попередньої діагностики РАС 
розроблено численний скринінговий інструментарій: 

1. Список контрольних запитань для діагностики ау-
тизму в дітей (Checklist for Autism in Toddlers — CHAT).

2. Модифікований список контрольних запитань 
для діагностики аутизму в дітей раннього віку для скри-
нінгу дітей у віці 16–30 місяців (Modified Checklist for 
Autism in Toddlers — MCHAT).

3. Опитувальник розладів аутистичного спектра для 
скринінгу дітей у віці 1–16 років (Checklist for Autism 
Spectrum Disorder — CASD).

4. Опитувальник для скринінгу дітей CSBS DP™ 
Infant-Toddler Checklist. 

5. Опитувальник для скринінгу дітей і дорослих 
«Коефіцієнт розладів аутистичного спектра» (Autism 
spectrum quotient — ASQ). 

6. Дитячий тест для скринінгу розладів аутистичного 
спектра в дітей 4–11 років (Childhood Autism Spectrum 
Disorders Test — CAST). 

7. Опитувальник для оцінки розладів аутистично-
го спектра в дітей 5–18 років (Autism Spectrum Rating 
Scale — ASDS). 

8. Опитувальник соціальної комунікації для 
скринінгу дорослих і дітей у віці від 4 років (Social 
Communication Questionnaire — SCQ).

9. Дитяча рейтингова шкала аутизму (Childhood 
Autism Rating Scale, Second Edition — CARS 2).

РАС значною мірою пов’язані з низкою коморбід-
них психічних розладів і медичних станів. Дітям із РАС 
на етапі первинної медичної допомоги також має про-
водитися комплексне медичне обстеження, спрямоване 
на виявлення симптомів супутніх захворювань, що мо-
жуть мати причинно-наслідковий зв’язок з порушення-
ми загального розвитку. Приблизно в 50 % осіб із РАС 
спостерігається тяжка й глибока розумова відсталість, у 
35% має місце легка/помірна інтелектуальна недостат-
ність, і тільки в 15 % дітей із РАС пізнавальні функції 
відповідають віковим нормам. Поширеність РАС при 
деяких медичних станах, асоційованих з аутизмом, ста-
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новить: при синдромі ламкої Х-хромосоми — 24–60 %, 
туберозному склерозі — 26–79 %, неонатальній/епілеп-
тичній енцефалопатії/інфантильних спазмах — 4–14 %, 
церебральному паралічі — 15 %, синдромі Дауна — 
6–15 %, м’язовій дистрофії — 3–37 %, нейрофіброма-
тозі — 4–8 %.

Усім дітям із РАС повинне проводитися медичне  
обстеження, що включає фізикальне обстеження, аудіо-
метрію, обстеження лампою Вуда на наявність ознак 
туберозного склерозу, а також, по можливості, гене-
тичне тестування, зокрема каріотипування, тестування 
G-діапазонів, ламкої Х-хромосоми або хромосомної 
матриці. 

Особливу увагу необхідно приділяти виявленню 
шкірних стигм нейрофіброматозу, туберозного склеро-
зу, стигм дизембріогенезу й аномалій розвитку, у тому 
числі мікро- і макроцефалії.

При туберозному склерозі й гіпомеланозі (розладах, 
що спостерігаються в 6–10 % випадків РАС) невеликі 
або значні ділянки шкіри депігментовані. При тубероз-
ному склерозі спостерігаються дефекти шкіри у вигляді 
вузлової висипки з твердими брудно-червоними й пур-
пурними папулами. Вони можуть з’являтися вперше в 
шкільному віці, спочатку навколо носа, на щоках і на 
ранніх стадіях захворювання помилково сприйматися 
за звичайну вугрову висипку. При нейрофіброматозі на 
шкірі можуть з’являтися пухирці (пухлини) темного ко-
льору, велика кількість безбарвних і так званих кавових 
(кавово-молочних) плям, відбуватися зміни в кістках 
щелепи тощо. Проте більшість шкірних змін не потре-
бують терапевтичних втручань. 

РАС при туберозному склерозі мають тяжчі клінічні 
прояви: пацієнти характеризуються більшою замкнутіс-
тю, своєрідним пронизливим поглядом і дратівливістю. 
Вибухи гніву й спалахи гіперактивності часто супрово-
джуються самоушкоджувальною поведінкою. Для цього 
синдрому властиві часті й серійні епілептичні напади, 
тяжка або глибока розумова відсталість. 

Деякі випадки РАС, асоційовані з синдромом Ретта 
й генним поліморфізмом по 15-й хромосомі, супро-
воджуються порушеннями постави: сколіозом або кі-
фозом. Починаючи з підліткового віку порушення по-
стави можуть ставати настільки тяжкими, що можуть 
привести до інвалідизації, вимагатимуть ортопедичного 
лікування.

У пацієнтів із синдромом Мебіуса середнього та лег-
кого ступеня часто спостерігаються анатомічні аномалії 
верхніх і нижніх кінцівок. Ця патологія може призводи-
ти до значних порушень дрібної моторики і координації 
рухів, помилкової діагностики синдрому Ретта.

Причиною затримки формування моторних навичок 
при РАС можуть бути також диспраксичні порушення 
(диспраксії розвитку), що нерідко помилково кваліфіку-
ються як церебральний параліч. У пацієнтів із РАС і син-
дромом ламкої Х-хромосоми часто спостерігається м’язова 
гіпотонія й висока розтяжність м’язово-зв’язкового апара-
ту, що веде до надмірної гнучкості суглобів. 

У пацієнтів із РАС можуть спостерігатися порушен-
ня формування вторинних статевих ознак. Підлітки й 

дорослі чоловіки із синдромом ламкої Х-хромосоми 
мають геніталії (особливо яєчка), значно більші за фі-
зіологічну норму. Пацієнти з іншими хромосомними 
порушеннями (XXY-синдромом, синдромом Праде-
ра — Віллі), навпаки, мають геніталії дуже маленьких 
розмірів. В обох випадках косметичні дефекти статевих 
органів можуть бути причиною стигматизації й травма-
тичних переживань.

Лікар загальної практики — сімейний лікар має ор-
ганізувати співпрацю з сім’єю, беручи до уваги те, що 
взаємодія з членами групи первинної підтримки дити-
ни може бути спорадичною. 

Питання дотримання загальної програми лікування, 
медико-соціальної реабілітації й організації соціальної 
інклюзії, призначеної лікарями-спеціалістами, є пріо-
ритетними.

Під час загального медичного огляду необхідно 
шукати ознаки травм, пов’язаних із насильством та 
самоушкоджувальною поведінкою. Діти з РАС можуть 
ставати об’єктами знущання й насильства з боку одно-
літків і людей, які ними опікуються.

Для дітей шкільного віку найбільш актуальним є по-
долання поведінкових проблем і організація навчання. 

Для підлітків першорядне значення має професій-
но-технічна освіта, набуття професійних навичок, до-
сягнення максимально можливої самостійності/неза-
лежності.

Для молодих дорослих віком до 25 років важливим є 
направлення до сервісів, які надають підтримку особам 
з особливими потребами за місцем проживання.

У рамках довгострокового співробітництва з ліка-
рем первинної практики — сімейним лікарем батьки/
опікуни та сибси дітей із РАС також мають отримувати 
підтримку. До уваги слід брати ознаки порушень ней-
ророзвитку, зокрема порушення активності й уваги, 
брак соціальної перцепції й соціальної реципрокності 
в осіб із групи первинної підтримки дитини. Важливе 
значення має скринінг афективних розладів у батьків 
дітей із РАС, зокрема виявлення й терапія вчасно не 
діагностованих післяпологових депресій у матерів. 
Особа з РАС створює значні проблеми для сім’ї та 
сибсів. Слід враховувати підвищений ризик розлу-
чення батьків, соціальну ізоляцію родини внаслідок 
завантаженості проблемами хворої дитини, зловжи-
вання залученням здорових сибсів до надання допо-
моги хворій дитині, зниження їх освітніх і культурних 
можливостей.

Остаточна діагностика й лікування РАС в осіб віком 
до 18 років включно здійснюються лікарем-психіатром 
дитячим, а в осіб віком із 19 років — лікарем-психіа-
тром у лікувальних установах, що надають вторинну 
(спеціалізовану) психіатричну допомогу.

Спеціалізована психіатрична допомога дітям має 
надаватися окремо від психіатричної допомоги дорос-
лим, переважно в амбулаторних умовах: у консульта-
тивно-діагностичних підрозділах лікарень, міських ди-
тячих лікарнях, лікарнях відновного лікування, спеціа-
лізованих дитячих медичних центрах, зокрема центрах 
медичної реабілітації.
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Госпіталізація дітей із РАС для надання психіа-
тричної допомоги повинна здійснюватися переважно 
за місцем проживання (перебування) дитини із забез-
печенням умов, що виключають тривале позбавлення 
дитини зв’язків з батьками, іншими законними пред-
ставниками. Наприклад, рекомендоване застосування 
напівстаціонарного лікування, госпіталізація дитини з 
одним із батьків виключно у випадках, коли лікування 
таких дітей неефективне в амбулаторних умовах, ви-
магає цілодобового спостереження, може супроводжу-
ватися непередбачуваним значним погіршенням стану 
психічного здоров’я, побічними ефектами й ускладнен-
нями, у разі, якщо дитина робить чи виявляє реальні 
наміри вчинити дії, що становлять безпосередню небез-
пеку для неї чи оточуючих.

Стаціонарна спеціалізована психіатрична допомо-
га повинна надаватися в багатопрофільних лікарнях, 
лікарнях відновного (реабілітаційного), планового лі-
кування, спеціалізованих медичних центрах. Вторинну 
(спеціалізовану) медичну допомогу можуть також нада-
вати лікарі-психіатри дитячі; лікарі-психіатри, які здій-
снюють господарську діяльність (медичну практику) як 
фізичні особи — підприємці. 

Остаточна діагностика РАС проводиться ліка-
рем-спеціалістом на підставі діагностичних критеріїв 
МКХ-10 (ВООЗ, 1992), а з 2018 року, як очікується, — 
МКХ-11. Критерії DSM-5 в Україні використовуються 
як додаткові, наприклад, при проведенні наукових до-
сліджень. Застосування діагностичних систем МКХ та 
DSM дозволяє проводити діагностику РАС із 2 років.

Формалізована оцінка проводиться з використан-
ням напівструктурованого інтерв’ю з батьками (Autism 
Diagnostic Interview Revised — ADI-R) і напівструкту-
рованої оцінки аутистичних форм поведінки (Autism 
Diagnostic Observation Schedule — ADOS), у тому числі 
для дітей віком від 12 до 30 місяців (ADOS Toddler, Module 
T). Для оцінки тяжкості аутистичної симптоматики може 
додатково використовуватися дитяча рейтингова шкала 
аутизму (Childhood Autism Rating Scale — CARS).

Особливе значення при встановленні діагнозу на 
етапі спеціалізованої психіатричної допомоги має 
оцінка у пацієнта з РАС когнітивного функціонування, 
сформованості шкільних навичок і розвитку мовлення.

РАС необхідно диференціювати зі специфічними роз-
ладами розвитку (розладами мовлення, рухових функцій 
і шкільних навичок), сенсорними порушеннями (осо-
бливо глухотою), розладами батьківсько-материнської 
прив’язаності, розумовою відсталістю, селективним мутиз-
мом, шизофренією з нетиповою маніфестацією в ранньо-
му віці, психічними розладами, зумовленими органічними 
ураженнями мозку, гіперкінетичним розладом.

Для оцінки когнітивного функціонування й форму-
вання шкільних навичок у дітей з РАС рекомендовані: 
шкала Бейлі для оцінки розвитку немовлят II (Bayley 
Scales of Infant Development II), шкала Векслера для до-
шкільного та початкового шкільного віку (WPPSI-IV),  
тест Стенфорд — Біне (Stanford-Binet Tests), шкала 
Маллен для оцінки передумов формування шкільних 
навичок (Mullen Scales of Early Learning), батарея оці-

ночних тестів для дітей Кауфмана (Kaufman Assessment 
Battery for Children), тест Меріл Палмер для оцінки роз-
витку немовлят і дітей дошкільного віку (MPR). Для 
оцінки рівня когнітивного функціонування в дітей без 
мовлення може використовуватися психоосвітній про-
філь Шоплера (PEP) і тест Кетелла.

При діагностиці розладів мовлення необхідно 
окремо оцінювати розвиток експресивного мовлення, 
розуміння мовлення, навички діалогового мовлен-
ня й мовленнєвої артикуляції. Для оцінки мовлення 
в дітей із РАС рекомендовані: тест для оцінки сфор-
мованості словника розуміння мовлення (Receptive 
One-Word Picture Vocabulary Test — ROWPVT), тест для 
оцінки сформованості словника експресивного мов-
лення (Expressive One-Word Picture Vocabulary Tests — 
EOWPVT), тест для клінічної оцінки мовленнєвої арти-
куляції (Goldman-Fristoe Test), тест для клінічної оцін-
ки прагматичних розладів мовлення (Test of Pragmatic 
Language — TOPL), послідовний кадастр комунікатив-
ного розвитку (Sequenced Inventory of Communicative 
Development — SICD), тест для доклінічної оцінки пе-
редумов мовленнєвого розвитку (PreClinical Evaluation 
Language Fundamentals — PRE-CEL F), тест для клі-
нічної оцінки розвитку мовлення (Clinical Evaluation 
Language Fundamentals — CELF), шкала мовленнєво-
го розвитку для дошкільного віку (Preschool Language 
Scales), шкала Рейнел для оцінки мовленнєвого розви-
тку (Reynell Developmental Language Scales — RDLS).

Для оцінки поведінкових розладів рекомендова-
ні: список порушень поведінки (Aberrant Bechavior 
Checklist — ABC), шкала адаптивної поведінки Вайн-
ленд (Vineland), шкала самостійності поведінки, пере-
глянута (Scales of Independent Behavior & Revised), опи-
тувальник для визначення соціально-емоційного роз-
витку (Ages & Stages Questionnaires: Social-Emotional — 
ASQ: SE), розклад спостереження за поведінкою (The 
Behavior Observation Schedule — BOS), розклад етіоло-
гічного аналізу поведінки (The Ethiological Observation 
Schedule — EOS).

Основними складовими терапії дітей із РАС є: рання 
психосоціальна інтервенція; обережне й урівноважене 
застосування медикаментозної терапії, ефективність 
якої доведена; активна участь сім’ї на базі досягнутого 
комплайєнсу; застосування будь-яких форм інтервен-
цій виключно в амбулаторних умовах [33–34].

Вимоги до обсягу медико-соціальної реабіліта-
ції дітей із РАС повинні визначатися: а) біологічним 
і психологічним віком дитини; б) тяжкістю розладу;  
в) ступенем когнітивної недостатності; г) наявністю 
й тяжкістю розладів рецептивного та експресивного 
мовлення; ґ) наявністю перцепторних розладів і авто-
стимуляцій; д) наявністю порушень активності та уваги. 

Первазивні розлади розвитку є головною причиною 
інвалідизації в дітей і молодих дорослих, вони при-
зводять до значних економічних і соціальних збитків 
[30–32]. 

Мало відомо про економічну ефективність медичних 
втручань і соціальної допомоги особам із РАС на різних 
життєвих етапах. Існують значні відмінності в підходах 
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до організації допомоги дітям і дорослим із РАС у різних 
країнах, що обумовлено їх соціально-економічними й 
культурними особливостями. Навіть у країнах з висо-
ким рівнем доходів на душу населення дані про витрати 
на менеджмент РАС суттєво різняться. У США витрати 
протягом життя одного пацієнта з діагнозом РАС та ін-
телектуальною недостатністю становлять у середньому 
2,2 млн доларів, у Великобританії — 1,5 млн фунтів. На 
одного пацієнта з РАС без розумової відсталості витрача-
ється 1,4 млн доларів і 0,92 млн фунтів відповідно. У Ні-
меччині витрати на ведення пацієнтів з РАС становлять 
70 % від витрат у Великобританії при подібних структу-
рах витрат у різних вікових категоріях. У структурі ви-
трат 25 % припадає на спеціальну освіту в дитячому віці, 
12 % — на підтримку у зв’язку з втратою продуктивності 
праці батьків, 58 % — на втрату соціальної продуктив-
ності індивідів із РАС у дорослому віці. Отже, непрямі 
немедичні витрати й економічні наслідки аутизму в до-
рослому віці перевищують витрати на медико-педагогіч-
ний супровід у дитячому віці. Можна зробити важливий 
практичний висновок: ранні інтервенції знижують за-
гальні витрати на одного пацієнта з РАС протягом усього 
життя за рахунок кращих результатів соціальної й трудо-
вої адаптації. Значні прямі й непрямі витрати, асоційо-
вані з РАС, а також тягар соціальних наслідків обґрунто-
вують актуальність подальшої розробки та впровадження 
ранніх, економічно ефективних втручань.

У відділі психічних розладів дітей і підлітків Україн-
ського НДІ соціальної і судової психіатрії та наркології 
МОЗ України [35–37] ми пропонуємо родинам, що ма-
ють дитину з РАС, програму медико-соціальної реабілі-
тації, розраховану на щоденні терапевтичні інтервенції 
тривалістю 3–4 години (18–30 годин протягом тижня). 
Стандартний обсяг медико-соціальних втручань вклю-
чає поетапне, комбіноване застосування декількох реа-
білітаційних тренінгів: а) тренінг сенсорної стимуляції й 
інтеграції; б) спеціалізовані когнітивні тренінги (загаль-
ної перцепції, наслідування, шкільних навичок); в) біхе-
віоральні тренінги, спрямовані на елімінацію небажаних 
форм поведінки; г) тренінги соціального функціонуван-
ня (соціальної перцепції, емоційної когніції, елементар-
них навичок соціального функціонування (прийому їжі, 
особистої гігієни, спілкування з однолітками, викорис-
тання побутових приладів, поведінки в класі тощо)). При 
тяжких формах загального недорозвинення мовлення, 
тяжких розладах рецептивного мовлення використову-
ються елементи методик альтернативної комунікації (по-
легшена комунікація, ярлики, піктограми).

Переважну частину щоденних вправ із дитиною 
згідно з індивідуальними реабілітаційними програма-
ми виконують батьки з аудитом співробітників відді-
лу. Складання, коригування індивідуальних програм 
медико-соціальної реабілітації дітей, навчання батьків 
технік проведення тренінгів проводяться нами під час 
періодичних супервізій. 

На першому етапі лікування дитини з РАС осно-
вною метою терапії є усунення наслідків впливу пси-
хопатологічних розладів на психомоторний розвиток 
дитини.

Основними формами психосоціального втручання 
при роботі з наслідками психопатологічних розладів 
є: а) нав’язування контакту з дитиною; б) подолан-
ня нейрофізіологічних порушень перцепції методами 
сенсорної стимуляції й інтеграції; в) напрацювання 
вміння привертати увагу до елементів навколишнього 
середовища, особливо до соціальних стимулів, що є 
необхідним елементом процесу навчання; г) елімінація 
патологічних, насамперед агресивних, форм поведін-
ки за допомогою прикладного поведінкового аналізу 
(АВА-терапії); ґ) робота з експресивним мовленням; 
д) напрацювання вміння наслідувати інших; е) навчан-
ня гри іграшками відповідно до їх призначення; є) фор-
мування комунікативних навичок.

Сенсорна стимуляція й інтеграція проводяться при 
виконанні стимуляційних секвенцій — комплексів 
вправ, спрямованих на подолання порушень сенсор-
ного сприйняття та зменшення частоти й інтенсивнос-
ті автостимуляцій. Сенсорні секвенції плануються на 
підставі сенсорної діагностики індивідуально для кож-
ної дитини. До секвенції вводяться тренінгові вправи, 
націлені на всі основні форми сприйняття: тактильне 
(стимуляція кистей рук, стоп, обличчя й ротової порож-
нини, поверхні тіла); зорове (вправи в затемненій кім-
наті, стимуляція зору за допомогою яскравих предметів, 
локалізованих випромінювачів світла); нюхове (презен-
тація різких і слабких нюхових подразників залежно 
від виду порушення чутливості: гіпо-/гіперчутливос-
ті); вестибулярне (повороти тулуба, голови, перекиди, 
стрибки на пружній поверхні); смакове (презентація 
смакових подразників); пропріоцептивне (стимуляція 
глибокого суглобного відчуття). Особливе значення 
має стимуляція слуху через поширеність у дітей із за-
гальними порушеннями розвитку тинітусів — вушних 
шумів чи підвищеної слухової чутливості до окремих 
різновидів подразників.

Ми пропонуємо батькам проводити стимуляційні 
секвенції 2–3 рази на день. Зміст секвенцій потріб-
но переглядати щомісяця. При плануванні наступних 
секвенцій тренінгові вправи потрібно ускладнювати, 
вводити нові різновиди подразників. При появі можли-
вості привертання й принаймні нетривалого утримання 
зорової уваги дитини потрібно починати відпрацьову-
вати навички виконання нею простих інструкцій, а в 
секвенцію додатково вводити елементи когнітивного 
тренінгу (інформаційні біти, вправи на велику мотори-
ку, зорово-моторну координацію, наслідування).

На другому етапі лікування дитини з розладами спек-
тра аутизму метою терапії має бути досягнення макси-
мального рівня когнітивного й соціального функціону-
вання, забезпечення можливості самостійного існування.

Психосоціальне втручання на цьому етапі медико-со-
ціальної реабілітації передбачає: а) діагностику рівня піз-
навального функціонування й послідовне ускладнення 
навчання від секвенцій з окремими когнітивними впра-
вами через додаткові реабілітаційно-педагогічні тренінги 
до індивідуальних навчальних програм; б) вироблення 
комунікативних навичок; в) трансформацію навичок 
використання допомоги в самостійну діяльність; г) на-
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працювання альтернативних форм взаєморозуміння за 
відсутності експресивного мовлення; ґ) формування 
окремих навичок соціальної взаємодії.

Когнітивні тренінги на цьому етапі медико-соціаль-
ної реабілітації проводяться батьками хворих дітей за 
індивідуальною програмою у вигляді щоденних корот-
ких занять тривалістю 15–20 хв. За необхідності при-
значаються додаткові (1–2 рази на тиждень) індивіду-
альні заняття з фахівцями — корекційними педагогами.

Зміст когнітивних тренінгів для дітей з РАС має 
бути індивідуальним відповідно до рівнів їх когнітив-
ного функціонування. На більш низькому рівні занят-
тя мають бути спрямовані на розвиток наслідування, 
перцепції, великої й дрібної моторики. При більш ви-
сокому рівні когніції до тренінгів включалися вправи 
на розвиток зорово-рухової координації, пізнавальних 
функцій і мовлення. На вищому рівні складності, до-
ступному лише частині дітей, слід запропонувати тре-
нінги емоційної когніції й соціальної перцепції. Ці тре-
нінги мають на меті навчання дитини розуміння своїх 
і звернених емоцій: розуміння схематично зображених 
емоцій, градації почуттів, зв’язку емоцій із соціальними 
ситуаціями, формування навичок оцінювання й перед-
бачення емоційних реакцій інших людей, формування 
соціально сприйнятливих форм висловлювання емо-
цій, групової соціальної комунікації.

РАС є розладами з множинною коморбідністю. Епі-
деміологічні дослідження свідчать, що від 54 до 70 % 
людей із РАС мають одне чи більше психічне захворю-
вання [39–41]. Розлад дефіциту уваги й гіперактивності 
зустрічається в 30–61 %, тривожні розлади — в 11–42 %, 
депресії — в 7 % дітей і 26 % дорослих із РАС. Робляться 
припущення, що від 11 до 42 % пацієнтів із РАС страж-
дають від одного чи більше тривожного розладу. Для 
порівняння: за оцінками Центру з контролю захворю-
ваності й профілактики США, тривожні розлади спо-
стерігаються в 3 % дітей і 15 % дорослих загальної по-
пуляції. Соціальна тривожність — страх нових людей, 
натовпу й соціальних ситуацій — часто зустрічається в 
дітей і дорослих із РАС. У багатьох дітей із РАС спосте-
рігається посилення тривожності в підлітковому віці, 
що зберігається протягом усього подальшого життя. 
Психотичні симптоми (маячні ідеї, обмани сприйнят-
тя) також нерідко зустрічаються в дітей із первазивними 
розладами розвитку: шизофренія — у 4–35 %, біполяр-
ний афективний розлад — у 6–27 % дорослих із РАС .

Медикаментозне лікування при РАС має чотири 
основні мети: 1) усунення психопатологічних симп-
томів коморбідних розладів психіки; 2) усунення по-
ведінкових розладів (агресії, самоушкоджувальної по-
ведінки); 3) підвищення ефективності психосоціальних 
інтервенцій; 4) покращання якості життя дитини та її 
сім’ї.

Вибір лікарських засобів, застосування яких спи-
рається на принципи доказової медицини, невеликий. 
При коморбідних маніях і гіпоманіях рекомендовані солі 
вальпроєвої кислоти й атипові антипсихотики. Риспе-
ридон і арипіпразол рекомендовані з шестирічного віку; 
оланзапін, зипразидон, кветіапін слід призначати дітям, 

старшим від 12 років. При коморбідних депресіях об-
ґрунтоване застосування селективних інгібіторів зворот-
ного захвату серотоніну, перш за все флуоксетину, який 
згідно з міжнародними стандартами призначають дітям 
із 6 років. При коморбідних тривожних розладах у дітей 
з 6 років рекомендовані флуоксетин і сертралін, у під-
літковому віці — циталопрам і есциталопрам. При розла-
дах активності й уваги в дітей із РАС у 50–60 % випадків 
ефективні метилфенідат і атомоксетин; менш ефектив-
ні, але мають достатню доказову базу для використання 
як препарати третьої лінії, альфа-агоністи (гуанфацин, 
клонідин). При РАС із коморбідними епілепсіями пе-
ревагу слід віддавати солям вальпроєвої кислоти, ламо-
триджину, леветирацетаму й етосуксиміду. Вальпроати й 
ламотриджин гармонійно впливають як на судоми, так 
і на поведінкові розлади; карбамазепін, окскарбазепін і 
топірамат порівняно з вальпроатами і ламотриджином 
частіше посилюють дратівливість, гіперактивність та ім-
пульсивність, тому їх застосування в дітей із РАС має су-
проводжуватися нейрокогнітивним моніторингом; ето-
суксимід і леветирацетам чинять найменший негатив-
ний вплив на інші клінічні ознаки РАС у дітей; фенітоїн 
і клоназепам негативно впливають на перебіг епілепсій і 
клінічні прояви РАС.

Висновки й практичні рекомендації
Існує необхідність в посиленні національного 

потенціалу в догляді за дітьми, підлітками та дорос-
лими, які страждають від РАС і інших порушень не-
йророзвитку. Для досягнення цієї мети національ-
ні експерти повинні вирішити завдання в різних  
сферах.

Необхідно:
1. Підвищувати обізнаність населення, лікарів пер-

винної ланки, лікарів загальної практики, працівників 
дошкільних освітніх закладів про РАС.

2. Заохочувати раннє виявлення й діагностику РАС, 
сприяти якомога більш ранньому отриманню дітьми 
доступу до спеціалізованої допомоги.

3. Дітям із РАС забезпечити доступ до лікування ме-
тодами, заснованими на доказах, шляхом додаткового 
навчання батьків, вчителів і клініцистів у рамках най-
більш ефективних втручань.

4. З метою усунення дискримінації, подолання стиг-
матизації й забезпечення соціальної інклюзії спростити 
особам, які страждають від РАС і порушення нейророз-
витку, доступ до закладів дошкільної й шкільної освіти, 
ресурсів для відпочинку, занять спортом, медичних за-
кладів за місцем проживання.

5. Забезпечити родини, які мають хворого на РАС 
члена, соціальною підтримкою на рівні громади.

6. Заохочувати проведення високоякісних дослі-
джень і спостережень за здоров’ям, щоб отримати по-
вну й точну картину проблем, з якими ми стикаємося 
при діагностиці, лікуванні, соціальній допомозі особам 
із РАС і порушеннями нейророзвитку.

Конфлікт інтересів. Автори заявляють про відсут-
ність конфлікту інтересів при підготовці даної статті.
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Расстройства аутистического спектра: факторы риска, особенности диагностики и терапии
Резюме. В статье обсуждаются современные представления 
о взаимодействии генного полиморфизма и средовых факто-
ров при манифестации расстройств аутистического спектра 
(РАС). Приведен скрининговый инструментарий для оценки 
развития ребенка и предварительной диагностики РАС, по-
рядок окончательной диагностики врачами-специалистами. 
Описаны особенности течения РАС при коморбидных пси-
хических расстройствах и медицинских состояниях. В статье 
представлена модель лечения расстройств общего развития, 

разработанная в Украинском научно-исследовательском ин-
ституте социальной и судебной психиатрии и наркологии, 
освещены особенности применения психосоциальных интер-
венций и терапии лекарственными средствами коморбидных 
психических и неврологических расстройств.
Ключевые слова: первазивные расстройства развития; рас-
стройства аутистического спектра; диагностический скри-
нинг; функциональный диагноз; психосоциальные интервен-
ции; лекарственная терапия
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Autism spectrum disorders: risk factors, features of diagnosis and therapy
Abstract. The contemporary ideas about the interaction of gene 
polymorphism and environmental factors during the manifesta-
tion of autism spectrum disorders were discussed in this article. 
The screening tools were provided for assessing the development 
of a child, and both the provisional diagnosis of autism spectrum 
disorders by general practitioners and final procedure by a specia-
lized doctor. The features of autism spectrum disorders in case of 
comorbid psychiatric disorders and general medical conditions were 

described. The article presents a model for the therapy of perva-
sive developmental disorders developed in the Ukrainian Research 
Institute of Social and Forensic Psychiatry and Drug Abuse, the 
features of using psychosocial interventions and drug treatment for 
comorbid psychiatric and neurological disorders.
Keywords: pervasive developmental disorders; autism spectrum 
disorders; diagnostic screening; functional diagnosis; psychosocial 
interventions; drug therapy


