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Autyzm – dylematy diagnostyczne.  
Między biologią a objawami

Autism – Diagnostic Dilemmas: Between the Biology and the Symptoms

Abstract. In recent years, there has been a significant increase in the number of diagnosed cases 
of autism. In the case of a correctly made diagnosis, a positive effect of this phenomenon is the 
possibility of obtaining therapeutic intervention that is adequate for the patient.

On the other hand, some researchers note the risk associated with overdiagnosis of these con-
ditions. It is postulated that the diagnosis process should not focus only on the presence of indi-
vidual symptoms, but also on understanding their meaning and the history of their occurrence. In 
addition, many mental, neurological and genetic disorders may have symptoms that are common 
to or mimic those of autism.

A diagnosis of autism has specific psychological (immediate), social and financial effects, and 
incorrect diagnosis can delay the best intervention for the patient.
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WSTĘP 

Obserwowany w ostatnich latach wzrost liczby 
rozpoznań autyzmu stawia przed badaczami 
i diagnostami pytanie, czy diagnozować powin-
no się jedynie na podstawie symptomów, czy 
również z uwzględnieniem rozumienia funkcji 
objawów. 

Diagnoza autyzmu oddziałuje na stan emo-
cjonalny rodzin pacjentów, a wzrost liczby diag-
noz skutkuje koniecznością zwiększania fi-
nansowania leczenia i wsparcia, co sprawia, 
że całościowe zaburzenia rozwoju są obecnie 
ważną jednostką chorobową na poziomie na-
ukowym, klinicznym oraz zdrowia publicznego 
(Fuentes i in., 2014). 

Zdaniem niektórych badaczy obecna defini-
cja autyzmu jest zbyt szeroka i zapoczątkowała 
epidemię fałszywych diagnoz, które obejmu-
ją stany o objawach podobnych, co wynika 

z diagnozowania na podstawie zaznaczonych 
objawów z listy kontrolnej, bez uwzględnienia 
związku przyczynowo-skutkowego (Rowland, 
2021b).

W raporcie przedstawionym przez Agencję 
Oceny Technologii Medycznych i Taryfikacji 
(2021) wykazano wzrost diagnozowania ca-
łościowych zaburzeń rozwoju (F84) w Polsce: 
w 2019 roku było to rozpoznanie najczęściej 
stawiane wśród dzieci i młodzieży w Poradniach 
Zdrowia Psychicznego (tabela 1). Analiza da-
nych dotyczących liczby świadczeń udzielanych 
na przestrzeni lat 2009–2019 wskazuje na rok-
roczne zwiększanie się liczby pacjentów. Wy-
stępowanie zaburzeń psychicznych wśród dzieci 
i młodzieży wykazuje tendencję wzrostową, 
zwłaszcza w zakresie całościowych zaburzeń 
rozwoju (spektrum zaburzeń autystycznych) 
oraz zaburzeń zachowania (zwłaszcza wśród 
dziewcząt).

Tabela 1. Rozpoznanie całościowych zaburzeń rozwojowych wśród dzieci i młodzieży w latach 2017 
i 2019

Nazwa 
(ICD 10)

Lp. w 2017 
roku

Liczba 
pacjentów 

w 2017 
roku

Odsetek 
rozpoznań 

w 2017 
roku

Lp. w 2019 
roku

Liczba 
pacjentów 

w 2019 
roku

Odsetek 
rozpoznań 

w 2019 
roku

F84 
Całościowe 
zaburzenia 
rozwojowe

1 30 025 17,28% 1 35 386 18,46% 

Źródło: opracowanie własne na podstawie: Raport (2021). 

Amerykańskie badania prowadzone przez Sieć 
ADDM (The Autism and Developmental Dis-
abilities Monitoring), szacowały rozpowszech-
nienie ASD: 18,5 na 1000 dzieci w wieku 8 lat 
w 2016 roku. Było to około 10% więcej niż 
16,8 na 1000 w 2014 roku i o około 175% wię-
cej niż w pierwszych badaniach prowadzonych 
w 2000 i 2002 roku. Zdaniem autorów raportu 
zmiany te mogą odzwierciedlać różnice w za-
kresie identyfikacji i diagnostyki ASD, zmiany 
możliwości zbierania informacji z badań przez 
system nadzoru oraz „inne nieznane czynniki” 
(Maenner i in., 2020).

Wyniki badania przeprowadzonego przez na-
ukowców z Uniwersytetu w Montrealu sugeru-

ją, że u większej liczby osób z łagodniejszymi 
objawami autyzmu diagnozuje się zaburzenia 
ze spektrum autyzmu. Tym samym zmniejszyły 
się różnice między osobami, u których zdiag-
nozowano autyzm, i osobami, u których diag-
nozy nie postawiono (Rødgaard i in., 2019).

Lewandowska (2019) wskazuje na nastę-
pujące możliwe przyczyny wzrostu rozpozna-
wania autyzmu:

1. Lepszy system wsparcia, dostęp do diag-
nostyki oraz wzrost wiedzy na temat 
autyzmu i świadomości społecznej jego 
istnienia.

2. Wpływ innych czynników na częstsze 
występowanie ASD, wśród których 
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wymienia się m.in. czynniki związane 
ze współczesnym stylem życia oraz sta-
nem środowiska. 

3. Brak odpowiednio przygotowanych 
specjalistów – psychiatrów, neurolo-
gów, pediatrów, psychologów, pedago-
gów, którzy potrafiliby zaobserwować 
i właściwie zinterpretować objawy ASD 
już u najmłodszych dzieci, co może 
wiązać się z błędnie stawianą diagno-
zą i nadrozpoznawalnością tego typu 
zaburzeń.

4. Wzrost liczby osób z diagnozą ASD 
może mieć także związek z obecnym sys-
temem orzekania o konieczności kształ-
cenia specjalnego na potrzeby systemu 
edukacji.

ROZUMIENIE AUTYZMU

Twórcy DSM-5 swoje stanowisko oparli na do-
wodach wskazujących na możliwość rzetelnego 
i trafnego odróżnienia zaburzeń ze spektrum au-
tyzmu od innych zaburzeń rozwojowych, pod-
czas gdy cechy wyznaczające granice między 
poszczególnymi osobami prezentującymi zabu-
rzeniami, ujęte we wcześniejszych klasyfikacjach 
(m.in. zespół Aspergera, zespół Retta, autyzm 
atypowy, całościowe zaburzenia rozwojowe 
nieokreślone), są w ich opinii niestałe w czasie 
i często powiązane bardziej ze stopniem nasilenia 
objawów, poziomem umiejętności językowych 
lub poznawczych niż z konkretnymi cechami 
różnicującymi te jednostki. Co więcej, poje-
dyncze spektrum zaburzeń autystycznych lepiej 
odzwierciedla stan aktualnej wiedzy na temat 
mechanizmów patologicznych i obrazu klinicz-
nego tej grupy zaburzeń. Zmiany w podejściu 
do nomenklatury i objawów autyzmu w zależ-
ności od klasyfikacji przedstawiono w tabeli 2.

Tabela 2. Nomenklatura i objawy autyzmu w zależności od klasyfikacji (Międzynarodowa Statystyczna 
Klasyfikacja Chorób i Problemów Zdrowotnych, Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders)

ICD 10 
Klasyfikacja zaburzeń 

psychicznych i zaburzeń 
zachowania w ICD-10

DSM-5
Kryteria Diagnostyczne z DSM-5 

(2016)

ICD 11 
(Jastrzębowska, 2019)

F84 – Całościowe 
zaburzenia rozwojowe
F84.0 – Autyzm 
dziecięcy
F84.1 – Autyzm atypowy
F84.2 – Zespół Retta
F84.3 – Inne 
dziecięce zaburzenia 
dezintegracyjne
F84.4 – Zaburzenie 
hiperkinetyczne 
z towarzyszącym 
upośledzeniem 
umysłowym i ruchami 
stereotypowymi
F84.5 – Zespół 
Aspergera
F84.8 – Inne całościowe 
zaburzenia rozwojowe
F84.9 – Całościowe 
zaburzenia rozwojowe, 
nieokreślone

Zaburzenia należące do spektrum 
autyzmu 299.00
Ze współistniejącym lub bez 
współistniejącego upośledzenia 
intelektualnego
Ze współistniejącym lub bez 
współistniejącego upośledzenia 
językowego
Jest związane ze znanym stanem 
ogólnomedycznym, wadą genetyczną 
lub czynnikiem środowiskowym
Jest związane z innym zaburzeniem 
neurorozwojowym, psychicznym lub 
zaburzeniem zachowania

6A02 Zaburzenia ze spektrum 
autyzmu
6A02.0 Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu bez upośledzenia 
rozwoju intelektualnego 
i z łagodnym upośledzeniem 
lub bez upośledzenia 
funkcjonalnego języka
6A02.1 Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu z upośledzeniem 
rozwoju intelektualnego 
i z łagodnym upośledzeniem 
lub bez upośledzenia 
funkcjonalnego języka
6A02.2 Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu bez upośledzenia 
rozwoju intelektualnego 
i z upośledzonym językiem 
funkcjonalnym
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6A02.3 Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu z upośledzeniem 
rozwoju intelektualnego 
i z upośledzonym językiem 
funkcjonalnym
6A02.4 Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu bez upośledzenia 
rozwoju intelektualnego 
i z brakiem języka 
funkcjonalnego
6A02.5 Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu z upośledzeniem 
rozwoju intelektualnego 
i z brakiem języka 
funkcjonalnego
6A02.y Inne zaburzenia ze 
spektrum autyzmu
6A02.z Zaburzenie ze spektrum 
autyzmu, nieokreślone

W związku ze zmianami opisu objawów w kla-
syfikacjach Frigaux i in. (2021) zauważają, że 
populacja autystyczna, do której kierowane 
są kryteria DSM-5, będzie inna niż populacja 
zdefiniowana za pomocą kryteriów DSM-IV 
i DSM-IV-R. Ta populacja może rzeczywiście 
się powiększyć, co miałoby istotne implikacje 
z punktu widzenia zdrowia publicznego: wy-
kluczenie części populacji, która nie spełnia 
już kryteriów diagnostycznych, oraz włączenie 
nowych pacjentów, którzy wymagają leczenia, 
powodując tym samym medyczno-społeczne 
i finansowe konflikty interesów. Przechodze-
nie z jednego systemu klasyfikacji do innego 
wprowadza konieczność rediagnozy wcześniej-
szych rozpoznań, bądź diagnozowanie autyzmu 
u pacjentów, którzy wcześniej nie spełniali kry-
teriów diagnostycznych. Frigaux  i in. (2021)  
proponują wprowadzenie psychoanalitycznego 
modelu autyzmu opracowanego przez Jeana-
Claudeʼa Malevala (z odróżnieniem od psychoz 
i prepsychoz) z uchwyceniem zasadniczej cechy 
autyzmu, która istnieje pomimo jej klinicznej 
heterogeniczności – innymi słowy, uchwyce-
nie strukturalnej specyfiki psychicznej, którą 
można znaleźć i w „wersji” autyzmu Kannera 
i w zespole Aspergera oraz w całym spektrum 
autyzmu (balansowanie pomiędzy chowaniem 
się do swojego wnętrza a wychodzeniem do 
świata zewnętrznego). Takie podejście byłoby 

próbą łączenia zarówno symptomów autyzmu, 
jak i funkcjonowania pacjenta.

Trudności diagnostyczne mogą być też wy-
nikiem „neuroróżnorodności” (neurodiversity). 
Pojęcie to, wprowadzone do użycia przez so-
cjolożkę Judy Singer (1999), początkowo od-
nosiło się do zmienności w ludzkich mózgach 
w zakresie otwartości, możliwości uczenia się, 
skupiania uwagi, zmienności nastroju i innych 
funkcji umysłowych w niepatologicznym sen-
sie. Obecnie pojęcie to odnosi się również do 
odmienności w zakresie połączeń neuronal-
nych w mózgu. To właśnie ta różnorodność 
w funkcjonowaniu i budowie mózgów może 
być źródłem odmienności funkcjonalnej osób 
z autyzmem, a tym samym trudności w klasy-
fikowaniu objawów i rozpoznawaniu autyzmu 
(Armstrong, 2011; Allison, Baron-Cohen, 2019).

Całościowe zaburzenia rozwoju (według 
obowiązującej w Polsce klasyfikacji ICD 10) 
należą do zaburzeń neurorozwojowych: istnieją 
wyraźne różnice w funkcji i strukturze „obwodu 
empatii” (ciało migdałowate, brzuszno-przy-
środkowa kora przedczołowa, połączenie skro-
niowo-ciemieniowe, kora oczodołowo-czołowa, 
przedni zakręt obręczy i inne powiązane obszary 
mózgu), istnieją również różnice w łączności 
między funkcjami płata czołowego i ciemie-
niowego (powiązane ze stylem poznawczym, 
w szczególności nadmiarowym przetwarzaniem 
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szczegółów i względne niedostatecznym prze-
twarzaniem treści lub informacji holistycznych). 
Badania sugerują aberracje w rozwoju dróg isto-
ty białej oraz miejsca zdezorganizowanej kory 
w większości próbek pośmiertnych uzyskanych 
od małych dzieci z autyzmem w regionach po-
średniczących w funkcjach zaburzonych w au-
tyzmie: społecznych, emocjonalnych, komuni-
kacyjnych i językowych (Fuentes i in., 2014). 

Rozumienie funkcji objawów autyzmu za-
proponował Rowland (2020b), który odkrył, że 
autyzm jest spowodowany nieodłączną anomalią 
neurofizjologiczną, tworzącą nieustanny stan 
nadmiernego skupienia: intensywna koncen-
tracja umysłowa skupiona na jednym wzorcu 
myślowym naraz, z wyłączeniem wszystkiego 
innego, w tym własnych uczuć. Nadmierne 
skupienie jest jedynym czynnikiem odpowie-
dzialnym za wycofanie się osoby z autyzmem 
do wewnętrznego świata, który jest wyłącznie 
psychiczny. Nadmierne skupienie utrzymuje 
świadomość osoby uwięzionej w intelektual-
nym/analitycznym lewym płacie czołowym bez 
możliwości uzyskania dostępu do wszystkiego, 
co dzieje się w prawym płacie czołowym, gdzie 
odczuwane są emocje i związki społeczne. Row-
land opisuje, że w autyzmie dysfunkcjonalny 
zakręt obręczy utrzymuje osobę uwięzioną w jej 
lewym płacie czołowym, w intelektualnej, ana-
litycznej, rozwiązującej problem części móz-
gu – bez dostępu do emocjonalnej, kreatywnie 
przetwarzającej prawej części płata czołowego 
– co odgrywa główną rolę w spontanicznych, 
społecznych zachowaniach i możliwościach 
niewerbalnych. Dysfunkcja zakrętu obręczy 
jest prawdopodobną przyczyną hiperskupienia, 
nieustannego stanu intensywnej, jednokierunko-
wej koncentracji na jednym wzorcu myślowym 
naraz, z wyłączeniem wszystkiego innego. Hi-
perskupienie jest tak mocne, że osoba z auty-
zmem nie może podzielić uwagi na równoległe 
toki myśli. Osoba z autyzmem bierze wszystko 
dosłownie, ponieważ nie może również zauwa-
żać znaczenia używanych słów. Monologując 
na ulubiony temat, osoby z autyzmem nie są 
w stanie dojrzeć w tym samym czasie, jak są 
odbierani przez innych. Osoby z autyzmem 
wymagają zorganizowanych działań, ponieważ 
nie mogą dzielić uwagi między tym, co robią, 

a ustalaniem, co się wydarzy za chwilę. Hiper-
skupienie powoduje również różnego rodzaju 
przeciążenia sensoryczne. Nagły, głośny lub 
wysoki hałas przełącza hiperkoncentrację na 
hałas, którego osoba autystyczna doświadcza 
z wielokrotnie większą intensywnością niż oso-
ba neurotypowa. Widzenie zbyt wielu słów na 
stronie może powodować upośledzenie funkcji 
poznawczych, przez co umysł osoby z auty-
zmem staje się niepokojąco pusty. Zbyt wiele 
produktów na półkach i podsłuchanie niechcia-
nych rozmów w sklepach może wywołać nie-
pokój. Oświetlenie w sklepach może wywołać 
intensywny niepokój. U niektórych hiperskupie-
nie wyolbrzymia zmysł dotyku, przez co obcisłe 
ubranie irytuje, a przytulanie jest nie do zniesie-
nia. Rowland podkreśla, że autyzm nie należy 
do żadnego spektrum. Jest tylko jeden rodzaj 
autyzmu, a nie kilka. Nie ma odcieni autyzmu 
ani czegoś takiego jak tendencje autystyczne. 
Autyzm to 100%. Albo ktoś jest autystyczny, 
albo nie. Nie istnieje nic pośredniego. Jedyną 
zmienną w autyzmie jest intensywność, z jaką 
doświadczana jest hiperkoncentracja. Nisko 
funkcjonujące osoby z autyzmem (zaburze-
nia autystyczne) są tak intensywnie zamknięte 
w hiperkoncentracji, że stają się niedostępne. 
Osoby z autyzmem wysokofunkcjonującym 
(zespół Aspergera) mniej intensywnie odczu-
wają hiperkoncentrację. 

Od wielu lat z symptomami autyzmu łą-
czy się biologiczny mechanizm, co przedsta-
wia koncepcja funkcjonowania dziecka z auty-
zmem opisana przez psychoanalityczkę Tustin 
(1986/2021). Funkcjonowanie autystyczne na 
poziomie neurofizjologicznym zostało wytłu-
maczone traumą relacyjną jako potrzeba ma-
sywnego odcięcia się od świata zewnętrznego, 
typowa dla autystycznych dzieci, która powstaje 
na bazie rozmaitych sytuacji w niemowlęctwie. 
Według jej obserwacji jedną z takich najczęś-
ciej powtarzających się sytuacji prowadzących 
do psychogennego autyzmu (tzw. autyzm psy-
chobiologiczny) u dzieci jest moment, kiedy 
szczególnie wrażliwe dziecko doznaje serii 
szoków przeciążających zdolności jego aparatu 
neuroumysłowego. W dzisiejszym rozumieniu 
psychopatologii koncepcję Tustin traktuje się 
jako konsekwencję neurobiologiczną zespołu 
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stresu pourazowego na bardzo wczesnym eta-
pie rozwoju więzi (Poole, 2018).

Szmania (2015) podsumowuje dokonania 
Tustin, która zwraca uwagę na czas, w którym 
dochodzi do separacji, sugerując, że dziecko 
nie jest na nią jeszcze gotowe, a zbyt wcześnie 
doznana frustracja naraża ego dziecka na 
doświadczenie braku obiektu, zanim było ono 
zdolne do relacji z obiektem na poziomie 
wewnętrznym reprezentacji fantazji czy halu-
cynacji. W trakcie separacji dziecko doświadcza 
poczucia silnego lęku przed obcym, niebez-
piecznym, nieznanym światem zewnętrznym. 
Z takiej perspektywy wystąpienie u dziecka 
zachowań autystycznych staje się czymś natu-
ralnym, broni ono bowiem siebie, chroni swoją 
własną wrażliwość. Zachowania te mogą jednak 
przejść w stan patologii, gdy stanowią jedyną 
możliwą strategię radzenia sobie z sytuacją 
trudną. Koncepcja przedstawiona przez Tustin 
jest istotna, ponieważ stanowi próbę połączenia 
(w myśleniu o przyczynach zaburzeń spektrum 
autyzmu) czynników psychologicznych z neu-
robiologicznymi. Według tej opinii autyzm jest 
wynikiem reakcji z poziomu ośrodkowego ukła-
du nerwowego na traumę przeżywaną przez 
dziecko we wczesnym dzieciństwie. 

TRUDNOŚCI W DIAGNOZOWANIU

Źródeł objawów autyzmu można poszukiwać 
w następujących obszarach (za: Fuentes i in., 
2014):

1.  Deficytów „teorii umysłu” (zdolność 
dzieci do naśladowania innych leży 
u podstaw rozumienia perspektywy in-
nych i uczenia społecznego).

2.  Deficytów w centralnej koherencji – nad-
miarowa selektywność bodźca (dzieci 
z autyzmem wykazują nadmiernie se-
lektywną uwagę na określone bodźce, 
a nie na to, co jest ogólnie widziane lub 
słyszane, czyli globalne).

3.  Deficytów w rozwoju języka.
4.  Deficytów w umiejętności adaptacji do 

zmian.
Biorąc pod uwagę powyższe obszary, poni-
żej przedstawiono zaburzenia, przy których 

może być błędnie stawiana diagnoza autyzmu 
(Hoksbergen  i in., 2005; Suthar i in., 2020; 
Fuentes i in., 2014; Russel, 2021; Poole, 2018; 
Fusar-Poli i in., 2020; Romero i in., 2016; Rosen 
i in., 2021; Sonuga-Barke i in., 2017; Fitzgerald, 
2021).

I. Zaburzenia emocjonalne i psychiczne

1.  Deprywacja opieki (w tym korzystanie 
przez dzieci poniżej 6. r.ż. z urządzeń 
elektronicznych) – dzieci wykazują obo-
jętność na otoczenie, opóźnienie rozwo-
ju mowy, ograniczone zainteresowania, 
powtarzające się zachowania (w porów-
naniu z dziećmi z autyzmem mają lepszą 
wzajemność społeczną i znaczną po-
prawę funkcjonowania w wyniku prze-
prowadzenia krótkiej interwencji psy-
chospołecznej). Rodzice cierpiący na 
zaburzenia psychiczne i/lub zaburzenia 
osobowości mają trudności z odczyta-
niem potrzeb dziecka, jego stanów emo-
cjonalnych, co zakłóca lub nawet hamuje 
prawidłowy rozwój dziecka we wszyst-
kich sferach (emocjonalnej, poznawczej, 
fizycznej, społecznej). Przeprowadzono 
szereg badań nad związkiem między 
wczesną deprywacją psychospołeczną 
a autyzmem, w których śledzono rozwój 
rumuńskich sierot (Hoksbergen i in., 
2005; Sonuga-Barke i in., 2017; Nelson, 
2017): w jednym z nich u 10% dzieci, 
które zostały zaadoptowane do domów 
w Wielkiej Brytanii między 6. miesią-
cem życia a ukończeniem 2. roku życia 
zdiagnozowano autyzm. W innym ba-
daniu dzieci w wieku między 6. a 30. 
miesiącem życia trafiały do wysokiej 
jakości programu pieczy zastępczej lub 
pozostawały w opiece instytucjonalnej. 
Około 5% tych dzieci w wieku 5 lat nadal 
spełniało kryteria potrzebne do zdiagno-
zowania autyzmu niezależnie od tego, 
czy były objęte opieką pieczy zastęp-
czej. Ponadto 60% dzieci w tym badaniu 
wykazuje zachowania/objawy kojarzo-
ne z autyzmem, nawet jeśli większości 
z nich nie można było postawić diagnozy.
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2.  Reaktywne zaburzenia więzi – mogą 
przejawiać stłumioną ekspresję pozytyw-
nych emocji, opóźnienia poznawcze i ję-
zykowe oraz upośledzenie wzajemności 
społecznej (dzieci z autyzmem wykazują 
zachowania przywiązania typowe dla ich 
poziomu rozwoju). W jednym z badań 
sformułowano hipotezę o podobieństwie 
objawów autyzmu oraz zaburzeń więzi 
(Fitzgerald, 2020). Część dzieci wykazu-
jących cechy autyzmu w rzeczywistości 
„stosowała” autystyczne mechanizmy 
obronne, aby chronić się przed naduży-
ciem, przemocą lub zaniedbaniem, trzy-
mając osoby – nawet te bliskie – w bez-
piecznej odległości od siebie. Dzieci te, 
pozostając bez pomocy terapeutycznej, 
mogły przetrwale stosować te mechani-
zmy obronne także w późniejszym życiu. 
W takich rodzinach również tworzące 
się wzorce przywiązania są nieprawid-
łowe. Równocześnie badania sugeru-
ją, że tam, gdzie rodzice dzieci z au-
tyzmem nawiązują z nimi bezpieczne 
relacje, wyniki rehabilitacji są lepsze 
(Crowell, 2019). Oznacza to, że z jed-
nej strony objawy autystyczne mogą 
być przekazywane transgeneracyjnie, 
z drugiej interwencje, które poprawiają 
odzwierciedlanie i wrażliwość rodziców 
w diadzie, prawdopodobnie przyniosą 
korzyści rodzinom wychowującym dzie-
ci i z autyzmem, i z zaburzeniami więzi 
(McKenzie, Dallos, 2017).

3.  Zespół stresu pourazowego z/bez zabu-
rzeń dysocjacyjnych – pacjenci unikają 
sytuacji przypominających czynnik trau-
matyzujący, przejawiają zmiany w na-
stroju, funkcjach poznawczych, skarżą 
się na stany pobudzenia fizjologicznego, 
objawy fizjologiczne, mają ograniczenia 
w funkcjonowaniu zawodowym/szkol-
nym, społecznym, osobistym, powta-
rzające się zabawy związane z sytuacją 
traumatyczną, nawracające i dręczące 
sny związane z traumatycznym wyda-
rzeniem, utrwalone stany negatywnych 
emocji, ubogość zainteresowań, poczu-
cie bycia odseparowanym od innych, 

oziębienia stosunków z innymi, trudno-
ści w wyrażaniu pozytywnych uczuć.

4.  Niepełnosprawność intelektualna – ste-
reotypowe zainteresowania, opóźnienie 
rozwoju mowy lub rozumienia mowy.

5.  Specyficzne zaburzenia rozwoju mowy 
i języka – umiejętność mówienia pozo-
staje zaburzona w każdych warunkach 
(pacjenci nie mają ograniczonych, po-
wtarzających się wzorców zachowań, 
zainteresowań, czynności lub problemów 
w komunikacji niewerbalnej, które wy-
stępują w autyzmie).

6.  Zaburzenia komunikacji społecznej – 
charakteryzują się trudnością w zrozu-
mieniu zasad komunikacji społecznej 
poprzez język, opowiadanie historii, 
brak konwencjonalnych powitań oraz 
reagowania na werbalne i niewerbalne 
sygnały drugiej osoby (w odróżnieniu 
od autyzmu – nie występują tutaj ogra-
niczone i powtarzalne zachowania oraz 
zainteresowania).  

7.  Lęk separacyjny, w tym mutyzm – pa-
cjenci są wycofani z kontaktu interper-
sonalnego i nie komunikują się werbal-
nie z innymi w określonych sytuacjach, 
takich jak szkoła (w przeciwieństwie do 
autyzmu zwykle mają prawidłowy roz-
wój, wzajemność społeczną, silną więź 
z rodzicami i nie mają ograniczonych 
lub powtarzalnych wzorców zachowań).

8.  Osobowość schizoidalna, schizofrenia 
– pacjenci prezentują ubogą ekspresję 
emocji, negatywizm, unikanie kontaktów 
z innymi (w przeciwieństwie do autyzmu 
zwykle mają wzajemność społeczną, sil-
ną więź z rodzicami i nie mają ograniczo-
nych lub powtarzających się wzorców 
zachowań). Schizofrenia o wczesnym 
początku lub bardzo wczesnym począt-
ku, a więc taka, która jest diagnozowana 
w okresie młodzieńczym lub w dzieciń-
stwie, może być szczególnie trudna do 
różnicowania z autyzmem ze względu 
na to, że dziecko może nie mieć rozwi-
niętego aparatu poznawczego pozwala-
jącego na rozpoznanie u siebie objawów 
rozwijającej się choroby.
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9.  Zaburzenia hiperkinetyczne – pacjenci 
z nasilonymi objawami są wycofani z  
kontaktu z uwagi na zaburzenia kon-
centracji uwagi.

10. Zaburzenia obsesyjno-kompulsyjne – 
rozpoznanie zachowań stereotypowych 
może wynikać z nieuwzględnienia kom-
pulsji w procesie diagnostycznym, po-
nieważ pacjent może mieć zbyt ubogi 
słownik, żeby opisać ciąg myśli (natręt-
nych) i wynikających z nich zachowań 
kompulsywnych.

11. Fobia społeczna – uporczywe unikanie 
kontaktu interpersonalnego, jednak pa-
cjenci mają odpowiednie relacje społecz-
ne i zdolność komunikacji społecznej 

odpowiednie do wieku w wybranych 
sytuacjach społecznych. 

12. Depresja – wycofanie społeczne, brak re-
akcji emocjonalnej i utrata zainteresowa-
nia związkami (bez zaburzeń interakcji 
z najbliższymi członkami rodziny, bez 
stereotypowych zachowań w porówna-
niu z autyzmem).

Rowland (2020a) wskazuje na neuropsycho-
logiczne różnice pomiędzy autyzmem a innymi 
zaburzeniami o podobnych klinicznych cechach  
– m.in. zespół stresu pourazowego (PTSD), za-
burzenia hiperkinetyczne (ADHD), zaburzenia 
obsesyjno-kompulsyjne (OCD)  – umieszczone 
w tabeli 3.

Tabela 3. Różnice neuropsychologiczne pomiędzy autyzmem a innymi zaburzeniami wg Davida  
Rowlanda

Kategorie
diagnostyczne

– obszary 
zróżnicowania

Autyzm PTSD ADHD OCD

Hiperskupienie 
(hyperfocus) 
– definiowane 
jako ciągła 
uwaga skupiona 
na jednej myśli 
lub bodźcu 
z wykluczeniem 
innych

hiperskupienie 
– definiowane 
jako ciągła 
uwaga skupiona 
na jednej myśli 
lub bodźcu 
z wykluczeniem 
innych

nie dotyczy niestałe skupienie 
– definiowane 
jako przerwy 
w intensywnym 
skupieniu 
przeplatane 
epizodami 
rozproszenia 
i impulsywności

niestałe skupienie

Zakręt obręczy dysfunkcjonalny funkcjonalny funkcjonalny funkcjonalny

Ciało 
migdałowate

nieaktywne nadmiernie  
aktywne

aktywne nadmiernie 
aktywne

Lewy płat 
czołowy 

zwiększona  
aktywność alfa

zwiększona  
aktywność alfa

zwiększona 
aktywność beta

zwiększona 
aktywność beta

Zaburzenie 
równowagi 
neurochemicznej

nie dotyczy nie dotyczy niski poziom 
dopaminy

niski poziom 
serotoniny

Aspekty socjalne niezdolność 
do rozumienia 
i odpowiedzi na 
potrzeby innych

umiejętności 
społeczne 
niedotknięte 
przez PTSD

ubogie 
umiejętności 
społeczne

lęk społeczny, 
obawa przed 
nieprzychylnością 
innych

Źródło: opracowanie własne na podstawie: Rowland (2020b).
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II. Zaburzenia somatyczne (neurologicz-
ne, pediatryczne): zwraca uwagę zwiększona 
częstotliwość współwystępowania autyzmu 
ze schorzeniami neurologicznymi, uwarunko-
wanymi genetycznie oraz współtowarzyszenie 
zaburzeniom metabolicznym.

1. Padaczka – wg danych rozpoznanie au-
tyzmu stawiane jest statystycznie częś-
ciej u osób z rozpoznaniem padaczki, 
jak również rozpoznanie padaczki jest 
częstsze u dzieci z autyzmem w porów-
naniu do grupy osób zdrowych. U pod-
łoża współwystępowania tych dwóch 
jednostek chorobowych leżą najczęściej 
uwarunkowania genetyczne. Ze względu 
na różnorodność charakteru napadów 
padaczkowych w populacji dziecięcej 
pacjenci mogą mieć mylnie postawione 
rozpoznanie autyzmu dziecięcego. Brak 
prawidłowego rozpoznania, a co za tym 
idzie brak prawidłowo dobranego lecze-
nia, może prowadzić do zahamowania 
lub regresu rozwoju dziecka. W toku 
diagnostyki wykonywane jest m.in. ba-
danie EEG. Jednak ze względu na moż-
liwość występowania nieprawidłowych 
wzorców zapisu EEG w populacji dzie-
ci z autyzmem istnieje również możli-
wość nadinterpretacji, a w konsekwencji  
nadrozpoznawania padaczki w tej grupie 
pacjentów. 

2. Autoimmunologiczne zapalenie mózgu 
– występowanie we wczesnym dzieciń-
stwie autoimmunologicznego zapalenia 
mózgu związanego z przeciwciałami an-
ty-NMDA (receptor N-metylo-D-aspa-
raginowy) może być mylnie rozpozna-
wane jako autyzm dziecięcy. U około 
90% pacjentów z tym rozpoznaniem 
stwierdza się zaburzenia psychiatryczne. 
Wraz z wiekiem objawy te pojawiają się 
zazwyczaj dość nagle, ale im młodsze 
dziecko, tym spektrum kliniczne może 
być bardziej zróżnicowane i niecharak-
terystyczne – od pojawienia się zaburzeń 
behawioralnych, stereotypii ruchowych, 
zaburzeń snu po zaburzenia odżywiania 
i wycofanie się społeczne. Objawy mogą 
mieć zarówno charakter fluktuujący, jak 

i postępujący. Ze względu na możliwość 
leczenia, a co za tym idzie poprawę stanu 
klinicznego pacjenta, niezmiernie ważne 
jest prawidłowe rozpoznanie i szybkie 
wdrożenie leczenia farmakologicznego. 

3. Zaburzenia widzenia – we wczesnym 
dzieciństwie obserwuje się podobień-
stwo objawów klinicznych (brak kontak-
tu wzrokowego, gorsza jakość kontaktu 
wzrokowego) u dzieci z wrodzonymi 
zaburzeniami widzenia i dzieci z au-
tyzmem. U dzieci, u których stwierdza 
się podłoże okulistyczne powyższych 
problemów, cechy autystyczne ulegają 
niemal całkowitemu wycofaniu się około 
5. r.ż. Ponadto wg Williamsa i in. (2014) 
u dzieci z niedowidzeniem obserwuje się 
mniej typowych objawów dla autyzmu, 
tj. stereotypii ruchowych, zaburzeń emo-
cjonalnych. W większości przypadków 
nie stwierdza się zaburzeń w relacjach 
społecznych, trudności w rozpoznawa-
niu emocji, wybiórczości pokarmowej. 

4. Zaburzenia słuchu – w pierwszych la-
tach życia stwierdza się znaczne podo-
bieństwo objawów klinicznych u dzieci 
z upośledzeniem słuchu i dzieci z roz-
poznanym autyzmem. Słabszy kontakt 
werbalny, gorsza reakcja na bodźce 
dźwiękowe, komunikaty słowne obser-
wowana u dzieci z niedosłuchem może 
mylnie nasuwać rozpoznanie autyzmu. 
Należy jednocześnie brać pod uwagę 
możliwość współwystępowania orga-
nicznych zaburzeń słuchu i autyzmu 
dziecięcego, np. u dzieci po przebytej 
infekcji wrodzonej grupy TORCH (wro-
dzone zakażenie: toksoplazmozą, ospą 
wietrzną, parwowirusem B19, różycz-
ką, cytomegalią, wirusem opryszczki 
– herpes). 

5. Mózgowe porażenie dziecięce (MPDz) – 
u około 7% dzieci z rozpoznaniem MPDz 
stwierdza się współwystępowanie auty-
zmu (Christensen i in., 2016). W prze-
ciwieństwie do autyzmu czynnikiem 
etiologicznym MPDz jest uszkodzenie 
dróg ruchowych w obrębie mózgowia, 
w wyniku czego dochodzi do wystąpie-
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nia różnie nasilonych zaburzeń loko-
mocji. W zależności od zakresu zmian 
organicznych w obrębie mózgowia obok 
zaburzeń motorycznych możemy obser-
wować u tych dzieci nieprawidłowości 
rozwoju mowy, funkcji poznawczych 
czy zaburzenia postrzegania. Ponadto, 
podobnie jak w przypadku rozpozna-
nia autyzmu, u dzieci tych wielokrotnie 
obserwuje się stereotypowe zachowa-
nia, zaburzenia odżywania, zaburzenia 
integracji sensorycznych, zaburze- 
nia emocjonalne i nierzadko występujące 
zaburzenia relacji społecznych. 

6.  Zaburzenia integracji sensorycznej – 
dzieci z nad- lub podreaktywnością 
sensoryczną zwyczajowo nawiązują in-
terakcje z innymi w sprzyjających senso-
rycznie warunkach, wycofanie społeczne 
jest obserwowane okresowo.

7.  Afazja – ze względu na występowanie 
zaburzeń rozwoju mowy u dzieci z auty-
zmem w toku różnicowania należy brać 
pod uwagę pierwotną  afazję dziecięcą. 
Jest to zaburzenie rozwoju mowy pod 
postacią braku rozwoju mowy oraz braku 
rozumienia mowy (afazja ekspresyjno-
-percepcyjna); brak rozwoju ekspresji 
mowy z zachowanym jej rozumieniem 
(afazja ekspresyjna, motoryczna) bądź 
też afazja sensoryczna – czyli całkowita 
utrata rozumienia przy zachowaniu zdol-
ności mówienia. W przeciwieństwie do 
osób z autyzmem dzieci z afazją w więk-
szości nie przejawiają innych osiowych 
cech typowych dla całościowych zabu-
rzeń rozwoju. Oprócz szerokiej diagno-
styki neurologicznej dzieci te wymagają 
również konsultacji neurologopedycznej 
i neuropsychologicznej. 

III. Zaburzenia genetyczne
Wyniki badań epidemiologicznych i moleku-
larnych wskazują, iż w 52,4% przypadków 
pacjentów z rozpoznaniem autyzmu możliwe 
jest zidentyfikowanie predysponujących czyn-
ników genetycznych, przy czym większość 
stanowią tzw. powszechne warianty predyspo-
nujące, które występują u około 5% populacji 

ogólnej. Jedynie u 9,5% powyższych przypad-
ków identyfikowane są tzw. warianty de novo, 
związane z rozpoznaniem określonej jednostki 
chorobowej, w przebiegu której zaburzenia ze 
spektrum autyzmu stanowią jeden z osiowych 
objawów (Sala, Verpelli, 2016). Poniżej przed-
stawiono najczęstsze z nich.

Choroby uwarunkowane uszkodzeniem poje-
dynczego genu (tzw. choroby monogenowe)
1. Zespół łamliwego chromosomu X (FRAX – 

Fragile X Syndrome) uwarunkowany mu-
tacją dynamiczną (> 200 powtórzeń frag-
mentu CGG) w regionie promotorowym 
genu FMR1 lub mutacją punktową w innych 
regionach genu FMR1 zlokalizowanego na 
chromosomie X z pełnoobjawową prezenta-
cją u chłopców (0,5–6% przypadków auty-
zmu u chłopców w populacji ogólnej) (Hud-
gins i in., 2014; Gallagher, Hallahan, 2012):
o zaburzenia ze spektrum autyzmu: domi-

nują nadruchliwość z deficytem uwagi, 
ruchy stereotypowe i manieryzmy rucho-
we w zakresie dłoni (m.in. trzepotanie 
rękoma, gryzienie dłoni), opóźnienie 
lub brak rozwoju ekspresji mowy, re-
petytywne zachowania werbalne: ste-
reotypowe wokalizacje, perseweracje, 
echolalie, nieadekwatne do sytuacji ko-
mentarze, słownictwo żargonowe, mó-
wienie do siebie (Buxbaum, Hof, 2013); 
w porównaniu z chłopcami z idiopa-
tycznymi zaburzeniami ze spektrum 
autyzmu u pacjentów z rozpoznaniem 
FRAX obserwuje się bardziej nasilone 
zaburzenia funkcji adaptacyjnych, zabu-
rzenia agresywne i repetytywne zacho-
wania werbalne, jak również wywoły-
wane unikanie kontaktu wzrokowego, 
które uznawane jest za patognomiczne 
dla pacjentów z rozpoznaniem FRAX 
(Buxbaum, Hof 2013);

o typowe cechy dysmorficzne: duże i/lub 
odstające małżowiny uszne, wysoko 
wysklepione podniebienie, wydłużona 
twarz, zwiększony obwód głowy, wy-
datne czoło, hipermobilność stawów, 
zwiększona objętość jąder w okresie 
pokwitaniowym (Buxbaum, Hof 2013);
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o współistniejące schorzenia neurologicz-
ne: niepełnosprawność intelektualna 
(najczęściej w stopniu umiarkowanym 
lub znacznym z zaznaczonym spadkiem 
umiejętności poznawczych w okresie 
pokwitania), napady padaczkowe (15% 
pełnoobjawowych pacjentów) z reguły 
dobrze kontrolowane lekami przeciw-
padaczkowymi (Buxbaum, Hof 2013).

2. Zespół Retta uwarunkowany mutacjami punk-
towymi lub większymi delecjami w genie 
MECP2 zlokalizowanym na chromosomie 
X z pełnoobjawową prezentacją u dziewcząt 
(1–4% przypadków autyzmu u dziewcząt) 
(Neul, 2012; Hudgins i in., 2014):
o zaburzenia ze spektrum autyzmu: rozwój 

zaburzeń behawioralnych poprzedzony 
jest regresem w zakresie motoryki małej 
i ekspresji mowy, po okresie prawid-
łowego rozwoju psychomotorycznego 
pomiędzy 6. a 18. m.ż.; najbardziej pa-
tognomoniczne dla zespołu Retta pozo-
stają stereotypowe ruchy rąk powiązane 
z utratą zdolności celowych ruchów dło-
ni; każda z dziewcząt z zespołem Retta 
posiada swój własny wzorzec stereotypii 
dłoniowych (m.in. klaskanie, stukanie, 
ściskanie, wkładanie dłoni do buzi, po-
cieranie dłońmi o ubrania, pociąganie za 
włosy); ruchy stereotypowe wyciszają 
się podczas snu lub w okresach infek-
cji, a nasilają się w okresach pobudzenia 
emocjonalnego; charakter stereotypii 
dłoniowych może ewoluować w czasie, 
natomiast ruchy stereotypowe w zakresie 
jamy ustnej i kończyn dolnych obserwo-
wane są rzadziej i mogą być wyzwolone, 
np. poprzez wymuszone zahamowanie 
ruchów stereotypowych dłoni; dodatko-
wo stwierdza się utratę zdolności aktyw-
nej zabawy, brak dzielenia wspólnego 
pola uwagi oraz słaby kontakt wzrokowy 
(Kaufmann i in. 2017);

o współistniejące schorzenia neurologicz-
ne: zaburzenia rytmu snu i czuwania, 
zaburzenia rytmu oddychania (okreso-
we bezdechy, hiperwentylacja), ślino-
tok, bruksizm, zaburzenia dystoniczne 
z wtórnymi deformacjami dłoni i stóp, 

skolioza, napady padaczkowe (50% peł-
noobjawowych pacjentek) (Nissenkorn 
i in., 2015).

3. Zaburzenia neurorozwojowe uwarunkowane 
mutacjami w genach SHANK1, SHANK2 
i SHANK:
o  zaburzenia ze spektrum autyzmu: de-

lecje w genie SHANK1 u chłopców są 
powiązane z wysoko funkcjonującym 
autyzmem, bez cech niepełnosprawno-
ści intelektualnej, natomiast u dziew-
cząt pozostają nieme klinicznie; mutacje 
w genie SHANK2 powodują wystąpienie 
zaburzeń ze spektrum autyzmu z cecha-
mi umiarkowanej niepełnosprawności 
intelektualnej i niewielkimi deficytami 
motorycznymi; gen SHANK3 pozosta-
je natomiast głównym genem spraw-
czym objawów neuropsychiatrycznych 
w zespole Phelan-McDermid, w którym 
raczej obserwuje się objawy zbliżone 
do zaburzeń ze spektrum autyzmu; po-
głębione analizy kohortowe wskazują 
na możliwość nakładania się objawów 
ADHD, zaburzeń psychotycznych (schi-
zofrenia) i zaburzeń pamięci roboczej 
mózgu u pacjentów z zaburzeniami ze 
spektrum autyzmu uwarunkowanymi 
mutacjami w genach z grupy SHANK 
(Sala, Verpelli 2016);

o współistniejące schorzenia neurolo-
giczne: w przypadku zespołu Phelana-
-McDermida zaburzenia ze spektrum 
autyzmu połączone są ze znacznym 
opóźnieniem rozwoju ekspresji mowy, 
niepełnosprawnością intelektualną, obni-
żonym napięciem mięśniowym, zwięk-
szoną tolerancją bodźców bólowych 
i dyskretnymi cechami dysmorfii twa-
rzoczaszki (Sala, Verpelli 2016).

4. Zespół Landau-Kleffnera uwarunkowany 
mutacjami punktowymi lub większymi de-
lecjami w genie GRIN2A:
o zaburzenia przypominające zaburzenia 

ze spektrum autyzmu: osiowym i naj-
wcześniejszym objawem jest nabyta afa-
zja ze słuchową agnozją (zaburzenia 
w rozpoznawaniu dźwięków), z wtór-
nym wycofaniem społecznym i zabu-



38

rzeniami behawioralnymi, średni wiek 
zachorowania wynosi 5–8 lat (Myers, 
Scheffer, 2016);

o współistniejące schorzenia neurologicz-
ne: padaczka z dominującymi atypo-
wymi napadami nieświadomości, na-
padami ogniskowymi motorycznymi, 
atonicznymi lub ogniskowymi z następu-
jącym uogólnieniem do napadu toniczno-
-klonicznego (70% pacjentów) (Myers, 
Scheffer, 2016).

Choroby uwarunkowane nieprawidłowościami 
chromosomalnym
1. Zespół delecji/duplikacji 16p11.2 – charak-

teryzuje się współwystępowaniem zabu-
rzeń ze spektrum autyzmu z opóźnieniem 
rozwoju psychomotorycznego, szczególnie 
w zakresie rozwoju ekspresji mowy (aprak-
sja mowy), niepełnosprawnością intelektu-
alną, ADHD, zwiększonym obwodem głowy 
i nieprawidłowościami strukturalnymi móz-
gowia (malformacje móżdżku), otyłością 
(McKinlay Gardner, Amor, 2018)

2. Zespół delecji/duplikacji 15q13.3 – w obra-
zie klinicznym dominują objawy neuropsy-
chiatryczne: niepełnosprawność intelektu-
alna (58%), padaczka (28%), słaby rozwój 
mowy (16%), autyzm (11%), schizofrenia 
(10%), zaburzenia nastroju (10%), ADHD 
(7%) (McKinlay Gardner, Amor, 2018).

3. Zespół duplikacji 7q11.23 – zaburzenia ze 
spektrum autyzmu powiązane ze zwiększo-
nym obwodem głowy i nieprawidłowościa-
mi strukturalnymi mózgowia, znacznym 
opóźnieniem rozwoju ekspresji mowy, po-
szerzeniem aorty (McKinlay Gardner, Amor, 
2018).

Choroby metaboliczne
Choroby metaboliczne są rzadką genetyczną 
przyczyną autyzmu, ale w ich przypadku po-
stawienie prawidłowego rozpoznania umożli-
wia włączenie dedykowanej terapii korygującej 
uszkodzone szlaki metaboliczne, zapewniającej 
poprawę dalszego rokowania. Do klinicznych 
objawów mogących sugerować rozpoznanie 
choroby metabolicznej należą: pogrubienie ry-
sów twarzy, zahamowanie rozwoju psycho-

motorycznego, ataksja, padaczka, obniżenie 
napięcia mięśniowego, nawracające epizody 
śpiączki, niski poziom cholesterolu. Wśród za-
burzeń metabolicznych z prezentacją kliniczną 
obejmującą zaburzenia ze spektrum autyzmu 
można wskazać: zaburzenia mitochondrialne, 
fenyloketonurię, deficyt liazy adenyloburszty-
nowej, deficyt kreatyny i zaburzenia syntezy 
steroli (m.in. zespół Smitha-Lemliego-Opitza) 
(Hudgins i in., 2014).

Obecnie diagnostyka genetyczna zaburzeń 
ze spektrum autyzmu pozostaje wieloetapowa 
i obejmuje (Hudgins i in., 2014):
1. badanie mikromacierzy genomowej (aCGH) 

– wykrywanie nieprawidłowości chromoso-
mowych;

2. analizę regionu promotorowego genu FMR1 
u chłopców (screening w kierunku FRAX)), 
analizę regionu kodującego genu MECP2 
u dziewcząt (screening w kierunku zespołu 
Retta);

3. dedykowaną diagnostykę metaboliczną i ge-
netyczną w przypadku obrazu klinicznego 
sugerującego rozpoznanie choroby metabo-
licznej, m.in.:
o ↑ poziom 7-dehydrocholesterol – zespół 

Smitha-Lemliego-Opitza; 
o ↓ stężenie kreatyniny w surowicy 

i ↑ współczynnik kreatyna:kreatynina 
w moczu – deficyt sodowo-chlorkowego 
transportera kreatyny CRTR (SLC6A8); 

o ↓ stężenie kreatyniny w surowicy i ↓ 
współczynnik kreatyna:kreatynina w mo-
czu, uogólniony ↑ stężenia aminokwa-
sów i kwasów organicznych w moczu 
– klasyczne deficyty kreatyny GAMT/
AGAT;

o ↓ pik kreatyny w spektroskopii MR móz-
gowia – wszystkie deficyty transpor-
tu i syntezy kreatyny (CRTR, GAMT/
AGAT);

4. dedykowane panele multigenowe – analiza 
w kierunku przyczyn monogenowych auty-
zmu.

Anna Sumiła, Łukasz Szostakiewicz, Marta Bogotko, Małgorzata Pawłowicz
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PODSUMOWANIE

Złożony obraz psychopatologiczny zaburzeń 
ze spektrum autyzmu, zróżnicowana etiolo-
gia, zmiany w klasyfikacjach diagnostycznych, 
zmiana perspektywy szkolnej i terapeutycznej 
dla dzieci i młodzieży z rozpoznaniem autyzmu 
mogą prowadzić diagnostów do spłycenia rozu-
mienia tego zaburzenia psychicznego na rzecz 
wybrania niektórych elementów funkcjonowa-
nia pasujących do objawów autyzmu. 

Bezsilność, jaką odczuwa diagnosta w sy-
tuacji zaburzenia prawidłowego rozwoju dzie-
cka, może ujawniać się w potrzebie szybkiego 
znalezienia określenia na zbyt złożony problem 
z pominięciem rozumienia neurofizjologii, funk-
cji i kontekstu objawów.

Zwiększenie dostępności szkoleń napawa 
z jednej strony optymizmem związanym z po-
prawą w diagnostyce, z drugiej jest źródłem 

nadrozpoznań, jeżeli tylko jedno narzędzie zo-
stanie użyte z pominięciem diagnozy różnicowej 
do stawiania rozpoznania.

Praca w zespole klinicystów zwiększa praw-
dopodobieństwo uwzględnienia innych aspek-
tów funkcjonowania dziecka manifestujących 
się mechanizmami autystycznymi (w rozumie-
niu obron pierwotnych), które prowadzą do in-
nych form wspierania prawidłowego rozwoju, 
i zmniejsza pokusę nazywania zbyt pochopnie 
autyzmem tego, co niezrozumiałe.

Zrównanie przyznawania pomocy dzieciom 
z zaburzeniami neurorozwojowymi bez ko-
nieczności stawiania tylko wybranych diagnoz 
(pozostając przy „neuroróżnorodności”) skut-
kujących przyznawaniem określonej pomocy 
mogłoby poprawić skupienie się na funkcjo-
nowaniu dziecka i rodziny i przesunięciu diag-
nozy do dynamicznego procesu rozciągniętego 
w czasie. 
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