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ВВЕДЕНИЕ
Актуализация интереса к проблемам аутизма у детей 

определяется несколькими причинами. Среди наиболее 
очевидных — рост показателей распространенности 
расстройств аутистического спектра (РАС), новые воз-
можности идентификации других нозологий, ассоции-
рованных с аутизмом, и возросшая осведомленность 

родительского сообщества. Хотя современные оценки 
распространенности аутизма (не менее 1% популяции) 
нуждаются в дополнительных уточнениях, выраженные 
медико-социальные последствия РАС предъявляют 
дополнительные требования к системе здравоохране-
ния. Необходимость совершенствования медико-соци-
альной помощи детям с РАС признается как врачеб-
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ным сообществом, так и общественными организациями 
родителей. Не умаляя важности образовательных и соци-
альных услуг для этих пациентов и их семей, педиат-
рические аспекты остаются важнейшей составляющей 
в системе оказания медицинской помощи детям с РАС.

Классификация

С 1994 г. в большинстве стран мира действует Меж-
дународная классификация болезней (МКБ) 10-го пере-
смотра [1]. В рубрике «Психические и поведенческие 
расстройства» МКБ-10 аутистические нарушения описы-
ваются в разделе «Общие (первазивные) расстройства 
психологического развития» (F84) и включают следующие 
клинические формы аутизма:
• F84.0 Детский аутизм (синдром Каннера)
• F84.1 Атипичный аутизм
• F84.2 Синдром Ретта
• F84.3 Другое дезинтегративное расстройство детско-

го возраста
• F84.4 Гиперактивное расстройство, сочетающееся 

с умственной отсталостью и стереотипными движени-
ями (умственная отсталость с двигательной растормо-
женностью и стереотипными движениями)

• F84.5 Синдром Аспергера
• F84.8 Другие общие расстройства развития
• F84.9 Общее расстройство развития неуточненное

Изменение подходов в классификации различных 
форм аутизма в грядущей МКБ-11 отражает трансформа-
цию взглядов на это расстройство в течение последних 
30 лет. Так, например, синдром Ретта оказался лишь 
од ним из многочисленных генетических синдромов с воз-
можной клиникой РАС. Поэтому внесение его в классифи-
кацию в виде отдельной нозологической формы аутизма 
признано нецелесообразным. Более того, рабочая груп-
па экспертов по подготовке МКБ-11 пришла к выводу 
о недостаточной научной обоснованности разделения 
аутизма на существующие в МКБ-10 клинические под-
типы [2]. Решение о введении спектральной диагностики 
аутизма было принято на основании представленных 
доказательств низкой воспроизводимости вышеуказан-
ных диагнозов внутри раздела первазивных нарушений 
развития [3]. В МКБ-11, которая должна вступить в силу 
в 2022 г., различные проявления аутизма объедине-
ны в одну диагностическую категорию и представлены 
в виде континуума РАС.

Определение

К РАС относят гетерогенную группу нарушений  нейро-
развития, характеризующихся особенностями социаль-
ного взаимодействия, дефицитом общения и ограничен-
ным, стереотипным поведением [4]. Концепция спектра 
в новой классификации была предложена в связи с неод-
нородностью аутизма по типу и тяжести симптомов пси-
хических, неврологических и соматических расстройств.

Распространенность

Оценки распространенности РАС в детской популяции 
в последние три десятилетия неуклонно росли, достигнув 
значений 1–1,5% [5]. По данным ВОЗ, аутизм диагности-
руется у 1 из 160 детей [6]. Вместе с тем систематические 
обзоры свидетельствуют о высокой вариативности рас-
пространенности РАС [7]. Причины этого окончательно 
не установлены. Предполагается, что результаты иссле-
дований во многом определяются выбором диагности-
ческих инструментов, методов оценки и возможностями 
доступа к полноценному обследованию [8, 9]. Например, 
в экономически развитых странах показатели распро-

страненности достигают 1,7%, преимущественно по при-
чине регистрации клинических форм без сопутствующей 
интеллектуальной недостаточности [10, 11]. В то же вре-
мя во многих регионах мира, включая Африку, оценки 
распространенности либо недоступны, либо являются 
предварительными.

Этиология и патогенез

Многофакторная этиология РАС определяется спек-
тром генетических, эпигенетических и средовых факто-
ров, комбинация действий которых формирует множество 
поведенческих фенотипов. Применение новых техноло-
гий, таких, например, как хромосомный микроматричный 
анализ, у пациентов с надежно идентифицированным 
заболеванием привело к прогрессу в понимании гене-
тики РАС и других нарушений нейроразвития, поскольку 
стала возможной портретная (фенотипическая) диагно-
стика большинства микроделеционных и микродуплика-
ционных синдромов [12]. Достижения в области моле-
кулярной биологии и скрининга с высокой пропускной 
способностью на основе сравнительной геномной гибри-
дизации и методов секвенирования нового поколения 
позволили установить архитектуру различных генетиче-
ских подтипов РАС [13].

В развитых странах около 10% людей с РАС уже имеют 
документированные генетические причины, наиболее 
известные из которых туберозный склероз, синдром 
Дауна, синдром хрупкой X-хромосомы, синдром Ретта 
[14–16]. Хотя проявления синдромов Дауна и Ретта могут 
соответствовать диагностическим критериям РАС, это 
отмечается не всегда. По этой причине эти генетические 
заболевания не могут автоматически рассматриваться 
как вторичные варианты аутизма.

Однако, несмотря на значительное число исследо-
ваний, до настоящего времени не существует единой 
концепции патогенеза РАС. По общему мнению, аутизм 
является следствием патологического воздействия раз-
личных факторов, оказывающих множественное и разно-
образное влияние на процесс развития нервной системы 
[17, 18]. Так, неполная конкордантность по РАС у монози-
готных близнецов указывает на патогенетическое значе-
ние эпигенетических и средовых факторов [19].

Клинические проявления и диагностика

В развитых странах консультация генетика как 
часть этиологического клинического исследования 
ре комендуется всем семьям, в которых рождается 
ребе нок с нарушением нейроразвития [4]. Комплексное 
обследование с учетом клинических, метаболических 
и геномных данных помогает в установлении надле-
жащего диагноза. Хотя первичная диагностика по-
прежнему основывается на идентификации типовых 
поведенческих симптомов РАС.

Для наиболее распространенного клинического вари-
анта РАС типичны нарушения взаимодействия с окру-
жающими, снижение/особенности невербальных про-
явлений коммуникации (зрительного контакта, жестов), 
однообразное игровое поведение и отсутствие интереса 
к другим детям. Симптомы аутизма могут формироваться 
вследствие недостатка способности к имитации и адап-
тивной обработки информации в сенсорных модально-
стях, таких как зрение (жест) и слух (язык). В практической 
деятельности врачу-педиатру предлагается сосредото-
чить внимание на т.н. «красных флажках» аутизма [4]:
• ребенок не реагирует на имя (или редко реагирует);
• ведет себя как будто глухой;
• не улыбается другим людям (или редко улыбается);
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• не использует указательный жест или другие вырази-
тельные жесты в возрасте 12 мес;

• нет лепета к 12 мес жизни, не использует отдельных 
слов к возрасту 18 мес;

• нет фразовой речи (сочетания двух и более слов) 
к 24 мес жизни;

•  утрата социальных или коммуникативных навыков 
в любой момент жизни ребенка.
У большинства детей отдельные признаки отклонений 

в развитии можно заметить уже на первом году жизни. 
Например, ребенок не улыбается в 6-месячном возрас-
те, не повторяет звукосочетания и слоги за взрослым, 
не реагирует на голосовые интонации, не реагирует на 
голос мамы «комплексом оживления», нет ответной улыб-
ки к 9 мес, не отзывается на обращение, обнаруживает 
дефицит коммуникативных жестов (указательного, движе-
ния головой «да» или «нет», не тянется ручками к близким, 
не машет ими в качестве приветствия к 12 мес жизни).

Примерно у 25% детей с РАС наблюдается регресс 
речевых или социальных навыков в возрасте от 18 до 
24 мес [4], даже если до определенного момента их раз-
витие не отклонялось от нормы. Такой нейробиологиче-
ский подтип аутизма может быть обусловлен разными 
причинами. Одна из теорий предполагает генетически 
обусловленное нарушение регуляции транскрипции, обес-
печивающей в норме уменьшение числа синапсов в ней-
рональных сетях (феномен over-pruning) [20]. По мере 
развития мозга ребенка происходит взрывной рост коли-
чества синапсов, связей, которые позволяют нейронам 
отправлять и получать сигналы. Но постепенно должно 
происходить  сокращение количества этих синапсов, что 
позволяет различным областям мозга развивать опреде-
ленные функции и не быть перегруженными стимулами. 
Предполагается, что у детей с аутизмом эти процессы 
нарушаются, что приводит к избытку синапсов (over-
pruning), по крайней мере в некоторых отделах мозга.

Мониторинг и скрининг

В последнее десятилетие прогресс в понимании и ран-
нем выявлении аутизма способствовал переходу от запаз-
дывающих терапевтических вмешательств к профилак-
тике основных симптомов РАС в ранние чувствительные 
периоды, когда траектория развития нервной системы 
может быть наиболее успешно изменена [21, 22]. Ранние 
вмешательства для детей младшего возраста с РАС или 
с риском возникновения аутизма используют страте-
гии, основанные на фактических данных, для обучения 
и развития навыков. Эти подходы повышают способность 
к преодолению проблем, предотвращают или ослабляют 
эскалацию симптомов расстройства. В этой связи раннее 
выявление РАС и других нарушений нейроразвития явля-
ется залогом успешной абилитационной работы c ребен-
ком и эффективной медицинской помощи.

Несмотря на различия в организации системы здра-
воохранения в разных странах, есть общее понимание 
того, что специалисты первичного звена могут и должны 
обеспечивать раннее выявление РАС. В нашей стра-
не такими специалистами являются участковые врачи-
педиатры. Однако раннее выявление (до двухлетнего 
возраста) остается сложной проблемой даже для стран 
с высоким уровнем медицинской помощи. Не существует 
лабораторных или инструментальных методов диагно-
стики РАС. Аутистический спектр расстройств — сугу-
бо поведенческий диагноз. Поэтому диагностика РАС 
может представлять трудности даже для профильного 
специалиста (психиатра). С целью обеспечения раннего 
выявления РАС педиатрическим службам предлагается 

использовать стандартизированные формализованные 
инструменты скрининга для определения риска развития 
нарушений. Кроме этого, в соответствии с рекомендаци-
ями ВОЗ, раннее выявление РАС и других нарушений раз-
вития требует включения мониторинга развития ребенка 
в рутинную практику медицинских служб [23]. В медицин-
ских руководствах [4] указывается на важность проведе-
ния мониторинга развития и диагностического скрининга 
в комплексе с предоставлением в случае необходимо-
сти всесторонней медико-социальной помощи, включая 
семейное обучение и программы раннего развития.

Мониторинг развития — это процесс выявления детей 
с риском задержки развития. С этой целью может быть 
использован краткий список контрольных вопросов (чек-
лист). Такой подход предполагает выявление опасений 
или обеспокоенности родителей, сбор анамнеза о харак-
теристиках развития ребенка, осмотр и последующее 
наблюдение за состоянием ребенка, выявление факто-
ров риска, документирование результатов. При выявле-
нии в рамках мониторинга проблем требуется углублен-
ное обследование.

Скрининг развития осуществляется с помощью фор-
мализованных стандартизированных опросников, на ос -
новании которых определяют риск аутизма, но окон-
чательный диагноз может быть установлен только на 
приеме у врача-психиатра. Самым распространенным 
опросником для определения риска развития аутизма 
является M-CHAT-R/F (The Modified Checklist for Autism in 
Toddlers, Revised with Follow-Up). Это модифицированный 
перечень вопросов для выявления аутизма у детей в воз-
расте 16–30 мес с вопросами для последующего интер-
вью (https://mchatscreen.com). Исследования показали 
высокую надежность этого инструмента для определения 
риска развития аутизма [24, 25]. Русскоязычная версия 
опросника (не валидизирована) распространяется через 
упомянутый выше интернет-сайт бесплатно.

Непростым является вопрос о том, в каком возрас-
те проводить мониторинг и скрининг развития и какие 
инструменты для этого использовать. При формировании 
таких программ необходимо принимать во внимание 
потенциальный вред, связанный с реакцией тревоги 
у родителей, затраты на проведение и дополнительную 
нагрузку на систему здравоохранения. В США, например, 
неоднократно подтверждалась эффективность систем-
ного мониторинга и скрининга развития, несмотря на 
усилия страховых компаний по сокращению количества 
мероприятий [26]. В настоящее время в соответствии 
с рекомендациями Американской академии педиат-
рии проводится скрининг развития в возрасте 6, 9, 12 
и 24 мес, а скрининг на риск аутизма — в 18 и 24 мес [4]. 
Скрининг развития с использованием адаптированно-
го и надежного инструмента рекомендуется для всех 
детей, достигших указанных возрастов. Однако при нали-
чии дополнительных факторов риска (преждевременные 
роды, низкая масса тела при рождении и пр.) процедуры 
скрининга развития рекомендуется проводить чаще [4].

В нашей стране еще в советский период была созда-
на уникальная система профилактических медицинских 
осмотров, которая с некоторыми изменениями действует 
и сегодня [27]. На первом году жизни, в соответствии 
с приказом Минздрава России «О Порядке проведения 
профилактических медицинских осмотров», врач-педиатр 
осматривает ребенка ежемесячно, а с года до двух 
лет — на 15, 18 и 24-м мес жизни [28]. Динамическое 
медицинское наблюдение за физическим и нервно-пси-
хическим развитием ребенка в декретированные сро-
ки являлось неотъемлемой частью профилактического 
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осмотра, однако в последние годы носило, по нашему 
мнению, формальный характер. Важным шагом к свое-
временной диагностике РАС стал приказ Минздрава 
России от 13 июня 2019 г. N 396н «О внесении изменений 
в Порядок проведения профилактических медицинских 
осмотров несовершеннолетних», в котором указывается, 
что «в рамках профилактического медицинского осмотра 
несовершеннолетних, достигших возраста 2 лет, скрининг 
на выявление группы риска возникновения или наличия 
нарушений психического развития осуществляется путем 
проведения анкетирования родителей детей, осмотр вра-
чом-психиатром детским осуществляется в отношении 
детей, включенных в группу риска возникновения или 
наличия нарушений психического развития» [29].

Представляется, что кроме скрининга на риск аутиз-
ма в возрасте 2 лет следует оптимизировать мониторинг 
психического развития ребенка в декретированные при-
казом возрастные периоды. В том числе, с целью снижения 
нагрузки на персонал детской поликлиники, необходимо 
привлекать родителей и лиц, их заменяющих, к самостоя-
тельной оценке развития ребенка с использованием чек-
листов с перечисленными навыками, которые должны быть 
сформированы у ребенка к определенному сроку. Только 
в случае достаточной информированности и заинтересо-
ванности родителей и опекунов в оценке развития, гаран-
тированного предоставления конкретных программ обсле-
дования и алгоритмов маршрутизации для ребенка будет 
обеспечена должная партисипативность — совместная 
деятельность, основанная на взаимной ответственности.

Если в результате проводимых мероприятий обна-
руживается риск нарушения развития, включая РАС, 
необходимо дальнейшее междисциплинарное медицин-
ское обследование и вместе с тем максимальное инфор-
мирование семьи ребенка о проблеме. Так, следует 
иметь в виду, что нарушения развития органов чувств 
(зрения, слуха), ограничивая возможности социального 
взаимодействия, могут имитировать отдельные аутисти-
ческие черты в поведении ребенка. Поэтому тщательное 
аудиологическое и офтальмологическое обследование 
в этих случаях совершенно необходимо. В то же время ни 
органическое поражение ЦНС, ни глухота, ни любое дру-
гое заболевание не исключают диагноза РАС. В научной 
литературе, например, описываются случаи коморбид-
ности глухоты и РАС [30]. При нарушениях зрительной 
и слуховой функции ребенок испытывает соответству-
ющие коммуникативные затруднения, но не утрачивает 
потребности в общении с окружающими. Главное, что 
нужно знать педиатру: определение у ребенка высокого 
риска нарушений развития, включая аутизм, следует рас-
ценивать как сигнал к всестороннему обследованию. Как 
только ребенок путем скрининга или по данным наблю-
дения определен в группу риска по РАС, он должен быть 
направлен для клинической диагностики к психиатру 
и введен в программы раннего вмешательства. Целью 
существующих вмешательств является содействие приоб-
ретению навыков, устранение барьеров на пути обучения 
и улучшение функциональных навыков и качества жиз-
ни. Большинство научно обоснованных моделей вмеша-
тельств базируются на принципах прикладного анализа 
поведения (ПАП). Вкратце: применение методов ПАП для 
работы с симптомами РАС предполагает, что проявляе-
мое поведение можно изменить, системно подкрепляя 
положительными стимулами приобретение коммуника-
тивных и других навыков [4]. И хотя в нашей стране метод 
еще не получил должного развития, ситуация, по нашему 
мнению, с каждым годом улучшается благодаря актив-
ным усилиям родительского сообщества.

Задолго до приема у психиатра и осознания пробле-
мы семья уже проходит трудный путь, связанный с пере-
живаниями тревоги и растерянности, надежд и опасений. 
Важно, чтобы в этот период семья не оставалась без про-
фессионального сопровождения и поддержки. Именно 
педиатр первичной сети учреждений системы здравоох-
ранения должен обсудить с семьей важность как оценки 
состояния развития, так и своевременного установления 
диагноза РАС, а также помочь семье при обнаружении 
нарушений развития осознать необходимость обследо-
вания ребенка у психиатра. Своевременный диагноз 
позволяет правильно сориентироваться в происходящем, 
повысить уровень информированности семьи, наладить 
конструктивное сотрудничество со специалистами, обес-
печить максимальную эффективность образовательных 
усилий, грамотно планировать дальнейшее обследова-
ние и медицинское обеспечение в целом.

Сопутствующие медицинские состояния

Несмотря на то что установление диагноза РАС оста-
ется в компетенции врача-психиатра, публикуется все 
больше исследований, в которых аутизм рассматривает-
ся в рамках мультисистемных расстройств [31, 32], затра-
гивающих, кроме нервной системы, желудочно-кишеч-
ный тракт [33], иммунную и, возможно, другие системы 
организма [34–36]. Междисциплинарное обследование 
с использованием клинических, метаболических и геном-
ных данных помогает в установлении комплексного диаг-
ноза. Правильный диагноз, в свою очередь, помогает 
понять возможные патогенетические механизмы разви-
тия РАС, адаптировать к ним терапевтические решения 
и обеспечить персонализированный подход к решению 
проблемы. В России долгое время под «междисциплинар-
ной помощью» при аутизме имелись в виду лишь психоло-
го-психиатрические подходы, тогда как медико-биологи-
ческие аспекты проблемы, по существу, игнорировались.

Неудовлетворительное медицинское обслуживание 
детей с РАС связано с недостаточными компетенциями 
медицинских специалистов: как в общих представлениях 
об аутизме и сопутствующих заболеваниях, так и в навы-
ках проведения обследования ребенка с выраженными 
поведенческими особенностями [32]. До настоящего вре-
мени семьи могут испытывать значительные трудности 
при обращении в педиатрическое учреждение из-за отсут-
ствия специальных условий, необходимых для осущест-
вления медицинских процедур и обследования ребенка 
с РАС. В некоторых случаях родители отказываются даже 
от взятия у ребенка крови для лабораторных исследова-
ний, поскольку медицинский персонал не имеет должной 
подготовки и не может «справиться» с ребенком, прояв-
ляющим деструктивное поведение. Для преодоления этой 
проблемы следует проводить базовую подготовку специ-
алистов детского здравоохранения по вопросам приклад-
ного анализа поведения, а также формировать доступную 
для лиц с аутизмом среду в медицинских организациях.

Аутистические расстройства ассоциированы с рядом 
других нарушений здоровья, которые находятся в компе-
тенции педиатра [33, 34]. Так, известно, что дети с РАС 
почти в 2 раза чаще заболевают бронхиальной астмой 
и аллергией, чем дети без особенностей психическо-
го развития; у них значительно чаще диагностируются 
гастроинтестинальные нарушения [35–37]. Кроме того, 
диагностика любого другого заболевания у ребенка с РАС 
может быть затруднена из-за особенностей коммуни-
кации и поведения [38, 39]. Также педиатрам следует 
обратить внимание членов семьи ребенка с аутизмом 
на то, что несчастные случаи — основная причина инва-
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лидизации и смертности (например, в результате утопле-
ния) детей и молодых людей с нарушениями развития, 
включая РАС [40]. Дети и взрослые с аутизмом подвер-
жены повышенному риску жестокого и ненадлежащего 
обращения со стороны сверстников и взрослых [41]. 
У ребенка с аутизмом может иметь место и самоповреж-
дающее поведение (самостоятельное причинение себе 
вреда: удары по своему телу, голове, расцарапывание 
и расчесывание кожных покровов и др.) или агрессия [4]. 
Подобные формы поведения могут проявляться отка-
зом от выполнения заданий, являться способом получе-
ния желаемого, коммуникации с окружением, способом 
сообщить о боли или психологическом дискомфорте. 
Поэтому при самоповреждениях и/или немотивирован-
ной агрессии в первую очередь требуется исключение 
возможных соматических нарушений, связанных с боле-
выми ощущениями или дискомфортом у ребенка. А это, 
безусловно, в компетенции врачей-педиатров.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Исключительно психиатрическое восприятие много-

плановой проблемы нарушений нейроразвития уходит 
в прошлое. Результаты медико-биологических исследо-
ваний будут способствовать повышению эффективности 
вмешательств для всех людей с РАС. Сегодня для повы-
шения качества медицинской помощи детям с РАС необ-
ходимо планомерно повышать информированность о РАС 
педиатров и других специалистов в области детского 
здравоохранения; информировать и обучать родителей 
(реализация принципа партисипативности); проводить 
в условиях детских поликлиник мониторинг и скрининг 
на выявление РАС или риска их развития, организовать 
дружелюбную адаптивную среду для детей с РАС, разра-
батывать персонализированные мультидисциплинарные 

алгоритмы обследования и ведения пациентов с РАС, 
у многих из которых необходимо решать «педиатриче-
ские» проблемы.
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