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Autyzm – charakterystyka zjawiska
Od pierwszego opisu pacjentów autystycznych minęło prawie 70 lat, a wciąż nieznana jest specyfika tego zaburzenia. Współcześnie specjaliści głowią się nad opracowaniem jednoznacznych kryteriów diagnostycznych, przy pomocy których można byłoby określić 
i rozpoznać autyzm, a jednocześnie odróżnić go od innych całościowych zaburzeń rozwoju
. Choć dziś już w tej mierze wiadomo o wiele więcej, nadal pozostają niejasności dotyczące przede wszystkim przyczyn autyzmu oraz czynników, które sprawiają, że obraz pacjenta autystycznego jest tak niejednorodny. Następnie wskazuje się na określenie granic terminu autyzm, który kryje w sobie wiele podobnych, a jednocześnie tak różnych od siebie zaburzeń
.
Na początku badań nad autyzmem, dostrzegano symptomy i na ich podstawie określano czy dane dziecko ma autyzm czy go nie ma. Do takich podstawowych cech charakterystycznych dla autyzmu należały: ataki lęku, brak rozwoju mowy, bądź mowa niekomunikatywna, stereotypowe ruchy, zamykanie się we własnym świecie, brak wyobraźni, echolalia, obsesyjne pragnienie niezmienności. Z czasem jednak zauważono, że wielu pacjentów, których można określić jako autystycznych, ma bardzo zróżnicowane objawy
.  
1.1 Definicja
Termin „autyzm” pochodzi od greckiego słowa autos i oznacza „sam”. Jako pierwszy użył tego terminu szwajcarski psychiatra Eugeniusz Bleuler, który określił w ten sposób jedno z zachowań towarzyszących schizofrenii. Mianowicie człowiek autystyczny, w ujęciu
E. Bleulera, to osoba zamknięta w swoim świecie, wycofana, unikająca kontaktów ze światem zewnętrznym
. Psychiatra opisywał także specyficzny sposób myślenia, tzw. „myślenia autystycznego”, które jest „niezależne od rzeczywistości, ani od praw logiki, natomiast kierowane potrzebami afektywnymi, tj. związane z dążeniem do doznawania zadowolenia 
i unikania przeżyć nieprzyjemnych”
.
W 1943 roku amerykański pediatra Leo Kanner w artykule „Autystic distrubances of affective contact” opisał przypadek jedenaściorga dzieci, wśród których pojawiły się dzieci ze schizofrenią, psychozami, niedorozwojem umysłowym
. Swój artykuł rozpoczął od następujących słów:

Od roku 1938 zwróciła naszą uwagę pewna liczba dzieci, których stan tak znacznie odbiega od czegokolwiek, co do tej pory zaobserwowano, że każdy przypadek zasługuje – i mam nadzieję, że ostatecznie doczeka się tego – na szczegółową analizę swych fascynujących właściwości
. 

L. Kanner zauważył u badanych dzieci pewne charakterystyczne cechy zachowania, które odbiegały od opisu poszczególnych grup zaburzeń. Obserwując i wyodrębniając te zachowania, opisał je jako zespół, nazywając go „autyzmem wczesnodziecięcym”. Dostrzeżone objawy zachowania autystycznego pozwoliły wyodrębnić pięć kryteriów diagnostycznych opisanego przez L. Kannera zespołu. Są to
:

1. Znaczny brak emocjonalnego kontaktu z innymi osobami, w szczególności z rówieśnikami, wycofywanie się z kontaktów społecznych lub niezdolność do ich tworzenia;
2. Brak mowy lub specyficzny sposób mówienia, nie służący komunikowaniu się;
3. Fascynacja pewnymi przedmiotami i widoczna sprawność w manipulowaniu nimi;
4. Rutynowe i stereotypowe zachowania, obsesyjne pragnienie niezmienności otoczenia, wynikające z wysokiego poziomu lęku przed zmianą codziennego porządku;
5. Zdolności wysepkowe, będące oznakami potencjalnie dobrego poziomu intelektualnego, dotyczące pamięci słownej, muzycznej, wzrokowej, liczbowej.    
Niemal w tym samym czasie co L. Kanner, austriacki psychiatra Hans Asperger opublikował artykuł Die autistiischen psychopathen in Kindesalter, w którym opisał przypadek kilkunastoletnich chłopców ze specyficznymi zaburzeniami w relacjach społecznych, a zespół, który z czasem otrzymał od jego nazwiska miano zespołu Aspergera, zakwalifikował do „psychopatii autystycznych”
:

Poniżej opiszę pewien typ dzieci, interesujący z kilku powodów: dzieci, które łączy pewne istotne zaburzenie przejawiające się w charakterystyczny sposób we wszystkich behawioralnych 
i ekspresywnych zjawiskach. Wynikiem tego zaburzenia są znaczne charakterystyczne trudności 
w integracji społecznej. W wielu przypadkach nieumiejętność zintegrowania się z grupą społeczną jest najbardziej rzucającą się w oczy cechą, w innych jednak jest ona kompensowana szczególną oryginalnością myślenia lub doświadczania, które może prowadzić do wyjątkowych osiągnięć 
w późniejszym życiu
.

 Podobnie jak L. Kanner, H. Asperger zauważył u swych pacjentów cechy zachowań autystycznych, choć nasilone w mniejszym stopniu. Oprócz tego H. Asperger dostrzegł 
u nastolatków inne zachowania. Mianowicie pacjenci austriackiego psychiatry objawiali się normalnym, a często przedwczesnym rozwojem mowy. Mowa ta jednak nie służyła komunikacji i charakteryzowała się specyficzną intonacją, mieli przy tym normalną lub ponadprzeciętną inteligencję i wykazywali izolowane obszary zainteresowań (np. rozkład jazdy pociągów, liczby, ruchy planet). Charakteryzowali się dobrą pamięcią, a przy tym ubogą zdolnością abstrahowania. Pacjenci H. Aspergera, w przeciwieństwie do dzieci autystycznych opisanych przez L. Kannera zauważali drugiego człowieka, niemniej jednak odbierali go jako przeszkodę
. 
Pierwsze opisy przypadków dzieci autystycznych, przyczyniły się do znacznego zainteresowania tym problemem, który jak dotąd określany był tylko poprzez przejawiające się symptomy. W 1956 roku L. Kanner razem z L. Eisenbergiem wyodrębnili dwa podstawowe kryteria diagnozowania autyzmu: społeczne izolowanie się i nieustanne pragnienie niezmienności. Pozostałe objawy uznali za wtórne, w stosunku do dwóch wymienionych cech. Sprzeciw temu wywołał pogląd Michaela Ruttera, który uważał, że jest to zbyt wąskie podejście i należy dołączyć do głównych objawów brak lub zaburzony rozwój języka
. Dopiero badania Lorny Wing i Judith Gould, które zauważyły, że dotychczasowe przyjęte kryteria mogą być zbyt rygorystyczne, przez co mogą przyczynić się do pominięcia niektórych przypadków pacjentów z autyzmem, przyniosły istotne zmiany w myśleniu na temat omawianego zaburzenia
. Dostrzegając zróżnicowaną populację osób dotkniętych autyzmem oraz występowanie różnych trudności, badaczki postulowały, aby autyzm postrzegano jako kontinuum (w późniejszych latach zaczęto określać mianem spektrum), do którego będzie można zaliczyć symptomy, które charakteryzują się różnym stopniem nasilenia
. Jednocześnie badaczki wyodrębniły tzw. „triadę zaburzeń”, która dotyczy trzech podstawowych obszarów funkcjonowania
:
1. Zachowania społeczne – ograniczona zdolność interakcji społecznych;
2. Komunikacja – zaburzona umiejętność komunikowania się;
3. Sztywne wzorce i zainteresowania – schematyzm w zachowaniu, ograniczone zainteresowania. 

Triadę zaburzeń, którą wyszczególniły L. Wing i J. Gould przyjęto za podstawę 
w obowiązujących klasyfikacjach zaburzeń psychicznych i zaburzeń zachowania DSM-IV-TR i ICD-10. Sama ewolucja przyporządkowania terminu do danej kategorii zaburzeń 
w światowych systemach klasyfikacji chorób jest bardzo interesująca. W pierwszych dwóch wydaniach klasyfikacji DSM, autyzm zaliczano do psychoz i traktowano jako pewnego rodzaju postać schizofrenii dziecięcej. W trzecim wydaniu systemu klasyfikacji chorób psychicznych (DSM-III) użyto terminu „całościowe zaburzenia rozwoju”, do których włączono autyzm, całościowe zaburzenie rozwoju dziecięcego i nietypowe całościowe zaburzenie rozwoju. Z kolei w poprawionym trzecim wydaniu DSM (DSM-III-TR) termin autyzm został zmieniony na „zaburzenie autystyczne”, do którego dodano całościowe zaburzenie rozwoju – inaczej nieokreślone. Z kolei czwarte wydanie (DSM-IV) i wydanie (DSM-IV-TR) w obrębie kategorii „całościowe zaburzenia rozwoju” mieści pięć różnych jednostek. A są to
:

1. Zaburzenie autystyczne (299.00)
2. Dziecięce zaburzenie dezintegracyjne (299.10)

3. Zaburzenie Retta (299. 80)

4. Zaburzenie Aspergera (299.80)
5. Całościowe zaburzenie rozwojowe niezdiagnozowane inaczej (299.80) 
Podobnie w Międzynarodowej Klasyfikacji Chorób i problemów Zdrowotnych  (ICD-10), stworzonej przez Światową Organizacje Zdrowia (WHO), wyróżnia się kategorię „całościowe zaburzenia rozwoju”, do których należą
:

1. Autyzm dziecięcy (F84.0)
2. Autyzm atypowy (F84.1)
3. Zespół Retta (F84.2)
4. Dziecięce zaburzenie dezintegracyjne (F84.3)
5. Zaburzenie hiperkinetyczne z towarzyszącym upośledzeniem umysłowym i ruchami stereotypowymi (F84.4)
6. Zespół Aspergera (F84.5)
7. Inne całościowe zaburzenia rozwojowe (F84.8)
8. Całościowe zaburzenia rozwojowe, nieokreślone (F84.9)
W 1988 roku, opierając się na poglądach L. Wing, Doris Allen wprowadziła  termin „autystycznego spektrum zaburzeń” (ASD – autistic spectrum disorders)
. W literaturze klinicznej termin ten wykorzystywany jest do określenia autyzmu bądź podobnych mu zaburzeń. Obecnie z terminem tym można znacznie częściej spotkać się w literaturze anglojęzycznej, co pozwala stwierdzić, że intensywność zaburzeń poszczególnych obszarów diagnostycznych jest zróżnicowana od łagodnych objawów do głębokiego zaburzenia
. Jednak jak pisze E. Pisula,  „autystyczne spektrum zaburzeń łączy się ze znacznie szerszym ujmowaniem autyzmu niż zaburzenie autystyczne (DSM-IV-TR) lub autyzm dziecięcy (ICD-10). Jest on jednak zarazem mniej precyzyjny i zaciera różnice między mieszczącymi się 
w jego zakresie jednostkami” 
. 
Według Międzynarodowej Klasyfikacji Chorób ICD-10 autyzm dziecięcy należy do całościowych zaburzeń rozwoju, a jego diagnozę dokonuje się na podstawie poniższych kryteriów diagnostycznych
:
	AUTYZM DZIECIĘCY (F84.0)

	A. Nieprawidłowy lub zaburzony rozwój wyraźnie widoczny przed trzecim rokiem życia w co najmniej jednym z następujących obszarów:

1. Rozumienie i ekspresja językowa używane w społecznym porozumiewaniu się,

2. Rozwój wybiórczego przywiązania społecznego lub wzajemnych kontaktów społecznych,
3. Funkcjonalna lub symboliczna zabawa.

B. W sumie występuje co najmniej sześć objawów spośród wymienionych w punktach 1, 2 i 3, przy czym co najmniej dwa z nich z punktu 1 i po co najmniej jednym z punktów 2 i 3: 

	1. Jakościowe nieprawidłowości wzajemnych interakcji społecznych przejawiane  

co najmniej w dwóch 
z następujących obszarów:
	a) niedostateczne wykorzystanie kontaktu wzrokowego, wyrazu twarzy, postawy ciała i gestów do odpowiedniego regulowania interakcji społecznych;
b) niedostateczny (odpowiedni do wieku umysłowego i mimo licznych okazji) rozwój związków rówieśniczych obejmujących wzajemnie podzielane zainteresowania, czynności emocje;
c) brak odwzajemnienia społeczno-emocjonalnego, przejawiający się upośledzeniem lub odmiennością reagowania na emocje innych osób, albo brak modulacji zachowania odpowiedniej do społecznego kontekstu, albo słaba interakcja zachowań społecznych, emocjonalnych 
i komunikacyjnych;

d) brak spontanicznej potrzeby dzielenia z innymi osobami radości, zainteresowań lub osiągnięć (np. brak pokazywania, przynoszenia lub podkreślania wobec innych osób przedmiotów swego indywidualnego zainteresowania).

	2. Jakościowe nieprawidłowości 

w porozumiewaniu się przejawiane co najmniej 

w jednym z następujących obszarów:
	a) opóźnienie lub całkowity brak rozwoju mowy, które nie wiążą się z próbą kompensowania za pomocą gestów lub mimiki jako alternatywnego sposobu porozumiewania się (często poprzedzane przez brak komunikatywnego gaworzenia);
b) względny niedostatek inicjatywy i wytrwałości w podejmowaniu wymiany konwersacyjnej (na jakimkolwiek występującym poziomie umiejętności językowej), w których zachodzą zwrotne reakcje na komunikaty innej osoby;

c) stereotypowe i powtarzające się, idiosynkretyczne wykorzystanie słów 
i wyrażeń;

d) brak spontanicznej różnorodności zabawy w udawanie (na niby) lub zabawy naśladującej role społeczne. 

	3. Ograniczone, powtarzające się 
i stereotypowe wzorce zachowania, zainteresowań 
i aktywności przejawiane w co najmniej jednym z następujących obszarów: 
	a) pochłonięcie jednym lub większą liczbą stereotypowych zainteresowań 
o nieprawidłowej treści i organizacji albo jednym lub więcej zainteresowaniami nieprawidłowymi z powodu ich intensywności 
i ograniczenia, choć nie z powodu treści i zogniskowania;
b) wyraziście kompulsyjne przywiązanie do specyficznych, niefunkcjonalnych czynności rutynowych i zrutynizoanych;

c) stereotypowe, powtarzające się manieryzmy ruchowe obejmujące albo stukanie lub kręcenie palcami, albo złożone ruchy całego ciała;

d) koncentracja na szczątkowych lub niefunkcjonalnych właściwościach przedmiotów służących do zabawy (jak zapach, odczucie powierzchni lub powodowanego hałasu czy wibracji). 

	Obrazu klinicznego nie można wytłumaczyć innymi odmianami całościowych zaburzeń rozwojowych, specyficznymi rozwojowymi zaburzeniami rozwoju języka (F80.2) z wtórnymi trudnościami społeczno-emocjonalnymi, reaktywnymi zaburzeniami przywiązania ani zaburzeniami selektywności przywiązania, upośledzeniem umysłowym (F70-72) z pewnymi cechami zaburzeń emocji i zachowania, schizofrenią (F20.-) 
o niezwykle wczesnym początku ani zespołem Retta (F84.2). 


Sama nazwa „autyzm dziecięcy” bywa poddawana krytyce, z powodu tego, że wskazuje na to, iż zaburzenie występuje tylko u dzieci, natomiast z obserwacji i badań wynika, że  w większości przypadków zaburzenie to występuje przez całe życie. Oprócz jednak terminu „autyzm dziecięcy” pojawiają się inne określenia, takie jak
:
1. Autyzm klasyczny bądź autyzm Kannera – termin, który należy dziś traktować jako historyczny, ponieważ zespół, który został opisany przez L. Kannera pomimo wielu podobieństw do dzisiejszego postrzegania autyzmu, nieco się od niego różni. Często nazwy te stosuje się na określenie głębokiej postaci autyzmu. 

2. Autyzm wczesnodziecięcy – określenie „wczesnodziecięcy” wskazuje na bardzo wczesne pojawienie się symptomów, jednak kiedy dostrzeżono, że cechy autystyczne mogą pojawić się nieco później niż początkowo zakładano, określenie to zostało zastąpione terminem „dziecięcy”. 

3. Zachowania autystyczne – najczęściej są to przypadki, gdy dziecko ma pewne cechy autystyczne, ale nie jest ich na tyle dużo, aby spełniały kryteria diagnostyczne. 

4. Zaburzenia autystyczne – termin przyjęty w klasyfikacji DSM Amerykańskiego Towarzystwa Psychiatrycznego na określenie autyzmu dziecięcego w klasyfikacji ICD-10. 

5. Autyzm nietypowy – w klasyfikacji ICD-10 funkcjonuje jako odrębna jednostka chorobowa, wówczas gdy dziecko autystyczne nie ma zaburzeń w jednym z trzech diagnozowanych obszarów (interakcje społeczne, komunikowanie się, wyobraźnia), albo też z uwagi na inny czas wystąpienia symptomów. 
6. Wysoko funkcjonująca osoba z autyzmem – służy do określenia osób z autyzmem, które mają intelekt w granicach normy.

7. Nisko funkcjonująca osoba z autyzmem – określenie dotyczy osób, u których autyzm sprzężony jest z niepełnosprawnością intelektualną.  

Analizując całościowe zaburzenia rozwoju, które wymieniają omawiane klasyfikacje chorób, zauważyć można, że nie ma jednoznacznych kryteriów diagnostycznych poszczególnych zaburzeń, znajdujących się w danej grupie. Jeśli już można wskazać różnice pomiędzy „autyzmem dziecięcym” a „zespołem Aspergera” czy „zespołem Retta”, to czym różniłby się „autyzm atypowy” od „innych całościowych zaburzeń rozwoju”? Już samo to pokazuje jak skomplikowanym i niejednorodnym zaburzeniem jest autyzm.  
1.2   Przyczyny autyzmu
Szerokie zainteresowanie autyzmem, którego częstość występowania znacznie wzrasta, prowadzi do mozolnych jak dotąd odkryć przyczyn autyzmu. Do dziś nie wiadomo co powoduje to zaburzenie i jednocześnie nie wiadomo także czy dane symptomy u różnych dzieci nie są spowodowane innymi przyczynami. Prawdopodobne jest, że na możliwość występowania tej choroby wpływa wiele czynników, których interakcja doprowadza do takich zachowań, które dają obraz zaburzenia, jakim jest autyzm
. 

Wokół etiologii autyzmu skupiają się poglądy o psychogennym, biologicznym (związane z uszkodzeniami mózgu, zaburzeniami metabolizmu) i genetycznym podłożu autyzmu. 
1.2.1 Psychogenne podłoże autyzmu
Już sam L. Kanner sformułował pierwszą koncepcję dotyczącą przyczyn wystąpienia autyzmu. Uważał on, że znaczną rolę odgrywa matka, która jest chłodna w relacji ze swoim dzieckiem i nie zaspokaja podstawowych potrzeb emocjonalnych dziecka, w skutek czego dziecko czując się odrzucone, wycofuje się z kontaktów społecznych. Z czasem jednak odszedł od swojej tezy i w latach pięćdziesiątych wskazywał na korelacje czynników biologicznych, rozwojowych i rodzinnych. Pod koniec swojego życia razem 
z L. Eisenbergiem doszli jednak do wniosku, że nie ma ostatecznie dowodów, które dałoby się wskazać jako przyczyny wystąpienia autyzmu
.
Także w latach pięćdziesiątych XX wieku swoją teorię głosiła Melanie Klein, która uważała, że pierwszy rok życia każdego dziecka ma charakter psychotyczny, ponieważ dziecko doświadcza w tym czasie nieustannego lęku przed utratą obiektu miłości i poczucia bezpieczeństwa, jakim jest matka. Jeśli w tym czasie nastąpi zaburzenie relacji matka-dziecko, może to spowodować uruchomienie jądra psychotycznego matki. Wówczas przenikanie niezorganizowanego jadra dziecka z psychotycznym jądrem matki, może doprowadzić do utrwalenia psychotycznej struktury psychiki dziecka
.
Z poglądami M. Klein zgadzała się Margareth Mahler, która także zwróciła uwagę na pierwszy rok życia dziecka. M. Mahler uważała, że autyzm wczesnodziecięcy może wynikać z trudnych i traumatyzujących sytuacji, jakich dziecko doświadcza w trzech pierwszych miesiącach życia
. W ten sposób badaczka uznała autyzm jako jedną z psychoz dziecięcych
. 
Pogląd na temat tego, że przyczyną występowania autyzmu jest oziębła relacja matki 
z dzieckiem utrzymywał się do lat sześćdziesiątych
, z uwagi na znaczny wpływ nurtu jakim była psychoanaliza. Sam Zygmunt Freud uważał, że autyzm jest efektem lęku przed wyzwoleniem swojego „ego”, który ogranicza w znaczny sposób rozwój jednostki
. 
Czołowym przedstawicielem poglądu o psychologicznym podłożu autyzmu 
i niewłaściwych postawach rodziców jest Bruno Bettelheim. Wskazuje on na rolę matki, która może, już w najwcześniejszym okresie, przekazywać dziecku negatywne uczucia
.  Według B. Bettelheima oziębłe i pozbawione ciepłych uczuć warunki życia, nie pozwoliły dziecku na osiągnięcie integracji wewnętrznej. Punktem wyjścia do koncepcji B. Bettelheima były przeżycia i obserwacje zachowań ludzkich, których psychiatra doświadczył podczas II wojny światowej, gdy był więźniem obozów koncentracyjnych w Dachau i Buchenwaldzie
. 
Z powyższymi teoriami zgadza się także Nikolaas Tinbergen, który także uważa, że zachowania autystyczne występują w prawidłowym rozwoju każdego dziecka. Pojawiają się one, gdy dziecko doświadcza silnego lęku związanego z poczuciem zagrożenia. Tyle tylko, że u zdrowego dziecka reakcje te w miarę rozwoju ulegają przekształceniu, natomiast u dziecka autystycznego te pierwotne reakcje mają względnie trwały charakter
. Zdaniem 
N. Tinenberga autyzm pojawia się wówczas, gdy łączy się ze sobą wiele czynników: podatność na zranienie, która powoduje zmniejszenie odporności na patogenne czynniki zewnętrzne, do których zalicza zwłaszcza czynniki okołoporodowe i pierwsze dni po porodzie, jak np.: brak kontaktu fizycznego z matką, spowodowany wielogodzinną rozłąką po porodzie, bolesne zabiegi medyczne czy inne doznania, jak klaps w pośladek lub zbyt szybkie przecięcie pępowiny po urodzeniu
. 
W miarę upływu lat zaczęto odchodzić od teorii, że to matka ponosi winę za występowanie autyzmu u jej dziecka. Badania empiryczne nie dowiodły tego
, a model leczenia, który opierał się na psychoterapii rodziców i dzieci, także nie przynosił zadowalających rezultatów. Zaczęto wówczas zastanawiać się nad innymi przyczynami wystąpienia autyzmu. W latach siedemdziesiątych XX wieku zwrócono uwagę na biologiczne aspekty tego zaburzenia, a zwłaszcza nieprawidłowości w funkcjonowaniu centralnego układu nerwowego
.
1.2.2 Biologiczne podłoże autyzmu
Obserwacja przebiegu ciąży i porodu dzieci, które w późniejszym czasie przejawiały zachowania autystyczne wykazała, że u dużej liczby osób wystąpiły w tym okresie mniejsze lub większe komplikacje. Do takich czynników zaliczano: krwawienie w pierwszym lub drugim trymestrze, zatrucie ciążowe, niską wagę urodzeniową, przenoszenie lub niedonoszenie ciąży, a także wiek matki
. W innych pracach na temat autyzmu wymienia się dodatkowo: poród pośladkowy, poród kleszczowy, pierwotny bezdech, podniesiony poziom bilirubiny, czy chorobę hemolityczną
. Choć nie znaleziono jednoznacznego czynnika wywołującego autyzm, to wielu badaczy podkreśla, że jego wystąpienie może doprowadzić do niewielkich uszkodzeń mózgu, które z kolei mogłyby dawać objawy autyzmu
. 

Bernard Rimland zwrócił uwagę, że symptomy autyzmu mogą wynikać z niezdolności powiązania docierających bodźców, co jest przyczyną uszkodzenia układu siatkowatego pnia mózgu. Stąd u wielu dzieci autystycznych występuje zaburzona integracja sensoryczna, ponieważ pień mózgu odpowiada za wstępną selekcję i przetwarzanie docierających bodźców. W tym przypadku mózg nie jest w stanie przetwarzać odbieranych impulsów zmysłowych w sposób prawidłowy
. 
Zwracając uwagę na związek autyzmu z patologicznym funkcjonowaniem pnia mózgu, K. W. Singh wraz z współpracownikami doszła do wniosku, że może to być spowodowane słabym tworzeniem się osłonki mielinowej w mózgu i rdzeniu kręgowych. 
A. Klin z kolei badała reakcję pnia mózgu na bodźce słuchowe i stwierdziła, że u znacznej liczby osób autystycznych występują kłopoty z odbiorem dźwięku. Podobne wnioski wykazały badania prowadzone w Irlandii, gdzie niski potencjał słuchowy pnia mózgu wiązano z zaburzonym procesem mielinizacji i padaczką
. 
W 1987 roku odkryto na Kalifornijskim Uniwersytecie w San Diego występowanie 
u pacjentów autystycznych nieprawidłowości w funkcjonowaniu móżdżku. Z badań prowadzonych przez zespół prof. E. Courchesne 86% pacjentów miało małe anomalie 
w obrębie móżdżku, natomiast 12% wykazywało znaczne zmiany. U 43% wykazano także uszkodzenia w obrębie płata ciemieniowego
. 

E. Pisula wskazuje na jeszcze inną koncepcję, która szczególnie w ostatnich latach wzbudziła zainteresowanie, mianowicie dotyczy ona wielkości i tempa wzrostu mózgu. Od dawna zwracano uwagę na to, że wiele dzieci, u których zdiagnozowano autyzm ma większą czaszkę niż ich rówieśnicy. Aby przekonać się o tym, badano dzieci z grupy ryzyka 
i stwierdzono, że w momencie narodzin dzieci z autyzmem mają mózg prawidłowej wielkości. Niemniej jednak różnice w tempie wzrostu pojawiają się około czwartego miesiąca życia. W efekcie dzieci autystyczne, będące w wieku 2-4 lat, mają mózg o znacznie większej masie niż zdrowe dzieci w ich wieku. Ten nienaturalny przyrost masy dotyczy zwłaszcza móżdżku i istoty białej mózgu
.
Wśród ostatnich najnowszych teorii dotyczących autyzmu pojawiła się koncepcja neuronów lustrzanych. Badania dowiodły, że pewne neurony w mózgu człowieka uaktywniają się podczas wykonywania bądź obserwowania jakiejś czynności. Mechanizmy neuronalne jakie wówczas zachodzą, pozwalają dotrzeć do intencji danej osoby oraz w sposób automatyczny zrozumieć i odczytać jej działanie. Pełnią one jednocześnie istotną rolę 
w funkcjonowaniu społecznym i komunikowaniu się, a więc w obszarach, które w przypadku autyzmu są zaburzone
. Stąd przypuszcza się, że objawy autyzmu wynikają 
z nieprawidłowego działanie neuronów lustrzanych. 
Oprócz anomalii w obrębie mózgu, badacze wskazują także na zaburzenia metaboliczne, które występują u pacjentów autystycznych. Jednym z nich jest nieprawidłowy poziom serotoniny, dopaminy czy innych neurotransmiterów, które występują 
w podwyższonym stopniu u dzieci z autyzmem
. Badania te były czesiowo zainspirowane pacjentem, u którego mocz wydzielał specyficzny, dziwny zapach. Analizując to zjawisko, badacze doszli do wniosku, że niektóre zaburzenia, upośledzenia umysłowe wiążą się 
z dysfunkcją mózgu. Stąd podejrzewano, że autyzm należy łączyć z nieprawidłowością 
w działaniu neurotransmiterów. Jednym z nich jest serotonina. Po obserwacji pacjentów autystycznych nie otrzymano jednak jednoznacznych wniosków. U niektórych rzeczywiście poziom serotoniny był podwyższony, ale u innych pacjentów czasem był całkowicie normalny, a nawet w niektórych przypadkach obniżony. Wówczas pojawiła się myśl, że przyczyny autyzmu należy dopatrywać się nie tyle w obecności samej serotoniny, ile 
w zaburzonej zdolności mózgu do niszczenia niektórych, będących w nadmiarze substancji chemicznych, które tworzą się przy produkcji neurotransmiterów
. Stąd niektórzy definiują autyzm jako „zaburzenie neurofizjologiczne, przebiegające w obrębie procesów biochemicznych na poziomie neurotransmiterów, dotyczącym przekazywania informacji pomiędzy neuronami, za pomocą synaps”
.  
Analizując procesy biochemiczne, które zachodzą w organizmie człowieka, naukowcy doszli do wniosku, że skoro przepływ informacji miedzy neuronami zostaje zaburzony, to wówczas dochodzi do chaosu informacyjnego, co w konsekwencji może dawać stan dezorganizacji wewnętrznych przeżyć i pomieszania procesów sensorycznych, co przypomina stan oszołomienia narkotykowego. Opierając się na tych badaniach T. L. Sahley i J. Pankseep doszli do wniosku, że autyzm jest pewnego rodzaju delirium, powstałym na skutek nadmiernego wydzielania substancji mających naturę opioidową
. Badania te zostały rozwinięte w Anglii i umocniły hipotezę, że u dzieci autystycznych występuje nadmiar opioidów i sformułowali wniosek, że „autyzm może być konsekwencją oddziaływania peptydów pochodzenia zewnętrznego (egzogennych) na przewodzenie sygnału (neurotransmisję) w obrębie ośrodkowego układu nerwowego (OUN)”
.
U zdrowego człowieka, w jelicie poziom peptydów jest stosunkowo niski, w chwili, gdy dotrą one do mózgu jest jeszcze mniejszy, stąd nie wywołują żadnej zmiany 
w organizmie. Natomiast kiedy w jelicie następuje wzrost peptydów, wówczas większa ich ilość dociera do OUN, co w konsekwencji może dawać zauważalne objawy. Nierozłożone peptydy, które przejawiają naturę opioidową, mogą powstawać jako produkt uboczny niektórych pokarmów, między innymi glutenu czy kazeiny. Natomiast przyczyną wzrostu poziomu peptydów w jelicie, jak wynika z badań, może być niewydolność systemów enzymatycznych, które uczestniczą podczas trawienia białek. Do takich przypadków należy uwarunkowany genetycznie deficyt endopeptydaz, niedobór koenzymów (witaminy, sole mineralne) oraz niewłaściwy odczyn ph w jelicie
.  
Wśród badanych dzieci autystycznych znalazły się jednak takie, których wprawdzie poziom peptydów był prawidłowy, ale nie wiadomo z jakich przyczyn nastąpił wzrost przepuszczalności jelit, co w konsekwencji przyczyniło się do tego, że większa ilość peptydów dotarła do ośrodkowego układu nerwowego
. Zaczęto wówczas zastanawiać się nad czynnikami, które mogą do tego doprowadzić i odkryto, że jest wiele takich czynników, jak np. następstwo urazu spowodowanego interwencją chirurgiczną, niedobór transferazy fenlowo-siarczanowej (PST), czy wirus odry
. 
Poszukując przyczyn autyzmu zwrócono także uwagę, że u pewnej grupy dzieci objawy choroby wystąpiły po podaniu potrójnej szczepionki przeciwko odrze, śwince 
i różyczce (MMR). Przypuszczano wówczas, że odpowiedzialny jest za to thimersol – substancja, która zawiera rtęć, co może doprowadzać do zatrucia rtęcią. Wyniki badań są jednak niejednoznaczne. Przypuszczalnie szczepionka nie jest czynnikiem wywołującym autyzm, ale nie jest wykluczone, że u dzieci, które mają pewne predyspozycje genetyczne może uaktywnić procesy prowadzące do zaburzeń rozwoju. Światowa Organizacja Zdrowia zabierając glos w tej sprawie, twierdzi, że nie ma związku pomiędzy szczepionką a zachorowaniem na autyzm. Przy tym niewątpliwe jest, że sczepienia te chronią dziecko przed poważnymi chorobami!
. 

Podobnie jak czynniki psychogenne, tak i uwarunkowania biologiczne nie dają jednoznacznej odpowiedzi dotyczącej etiologii autyzmu. Koncepcji na ten temat jest bardzo wiele. Niemniej jednak wielu badaczy, którzy wskazują na metaboliczne podłoże tej choroby, jest skłonnych twierdzić, że musi przy tym istnieć także czynnik genetyczny.
1.2.3 Genetyczne podłoże autyzmu 

Pionierem podejścia genetycznego, w przypadku autyzmu, był H. Asperger, który sądził, że „psychopatia autystyczna jest ekstremalnym warunkiem męskiego charakteru, męskiej inteligencji”
. Pierwszych teorii, wskazujących na genetyczne uwarunkowanie autyzmu, dostarczyły badania Michaela Ruttera i Susany E. Folstein, które wykazały, że autyzm znacznie częściej występuje u bliźniąt jednojajowych niż bliźniąt dwujajowych, 
u których pojawienie się tej choroby mieści się w granicach 5-8%, podczas gdy u bliźniąt monozygotycznych jest to aż 60-95%
. 

W 2001 roku opublikowano wyniki badań prowadzonych w ramach Międzynarodowego Programu Genetyki Molekularnej dotyczącej Autyzmu, które zawierały przekonujące wnioski na temat tego, że w chromosomie 2 i 7 znajdują się geny odpowiedzialne za autyzm
. J. N. Constantino zauważył jednak, że „istnieją genetyczne uwarunkowania, które mogą się wiązać z poszczególnymi fenotypami klinicznymi autyzmu”
, ponieważ zaburzenie to często współwystępuje z innymi chorobami mającymi podłoże genetyczne, jak w przypadku Zespołu Retta (mutacja genu MeCP2 zlokalizowanego na chromosomie X) czy w przypadku zespołu kruchego chromosomu X
. 
W 2002 roku przedstawiono wyniki badań, w których odkryto, że u dwóch, z 69-cio osobowej grupy dziewczynek mających diagnozę autyzmu, a przy tym nie mających objawów zespołu Retta, także występuje mutacja genu MeCP2 na chromosomie X. Wagę tego genu potwierdziły niezależne badania prowadzone na myszach, w Wielkiej Brytanii, które dowiodły, że w przypadku utajenia genu MeCP2 u zdrowych osobników, około 5-6 tygodnia, można zaobserwować poważne dysfunkcje neurologiczne, podobne do występujących w zespole Retta. Natomiast inne badania, prowadzone na Uniwersytecie w Duke dostarczyły wniosków, że związek z autyzmem mogą mieć chromosomy 2, 3, 7, 15, 19 i X 
. 
Ogrom prac poświęconych etiologii autyzmu wykazuje, że prawdopodobnie nie ma jednego, określonego genu, który odpowiadałby za wystąpienie tej choroby. Przypuszczalnie chodzi o kombinację co najmniej kilku genów. Jednocześnie analizując coraz to nowsze doniesienia na temat autyzmu, można wywnioskować, że nie ma jednej i tej samej przyczyny, która warunkowałaby pojawienie się tego zaburzenia. Niemniej jednak zwrócono uwagę, że pewne trudności, niekiedy typowe dla autyzmu, są znacznie częściej obecne w rodzinach dzieci autystycznych, niż przeciętnie w populacji. Czasem zachowania te są tak subtelne, że nie stanowią przeszkody w budowaniu relacji międzyludzkich, a nieraz wręcz odwrotnie. Występowanie tych trudności, dało więc podstawy do opisania tzw. fenotypu autyzmu, który objawia się w następujących cechach: trudności w rozpoznawaniu emocji, informacji związanych z twarzą, wrażliwość na kontakty społeczne, słaba umiejętność naśladownictwa ruchów, trudności w zakresie planowania, słabsze zdolności językowe. Oczywiście zwrócono przy tym uwagę, że szeroko rozumianych cech fenotypu autystycznego nie należy ściśle wiązać z autyzmem jako takim, ponieważ między tymi pojęciami istnieje znacząca różnica
. 
Koncepcji na temat przyczyn autyzmu jest wiele, które jak dotąd nie przyniosły jednoznacznej odpowiedzi na pytanie skąd się bierze autyzm. Żadna z przedstawionych teorii nie wykazała tego, że w badanych grupach, u wszystkich osób pojawiło się identyczne podłoże. Stąd tak duże zainteresowanie autyzmem. Niewątpliwie odnalezienie przyczyn tego zaburzenia, pozwoliłoby odpowiedzieć na wiele pytań, a jednocześnie dałoby podstawy do skonstruowania terapii, leczenia, które w efekcie przyczyniłyby się do poprawy funkcjonowania osób dotkniętych autyzmem. 

1.3 Możliwości dziecka z autyzmem 
Na przestrzeni lat rozumienie autyzmu ulegało zmianie, o czym wspomniano przy okazji problemów związanych z definiowaniem tego zaburzenia. W znacznym uproszczeniu można powiedzieć, że niejednorodny obraz dziecka autystycznego sprawił, że pierwotnie rozumiany „autyzm dziecięcy”, zaczęto postrzegać jako „spektrum zaburzeń autystycznych”, a więc pewien zespół cech, które ujawniają się w zachowaniu dziecka, a których poziom nasilenia, stopień zaburzenia może być bardzo zróżnicowany. Już samo to pokazuje, że możliwości dziecka autystycznego są wielorakie. U jednych terapie przynoszą zadowalające efekty, a niekiedy wręcz zadziwiające wyniki, podczas gdy u innych dzieci poziom rozwoju zaburzonych sfer jest tak głęboki, że terapia przynosi mozolne efekty, co nie oznacza, że nie należy z takim dzieckiem wytrwale pracować.
Jedną z najbardziej znanych typologii dzieci autystycznych jest podział dokonany przez L. Wing i J. Gould – badaczki, które w dużej mierze przyczyniły się do patrzenia na autyzm w szerokim rozumieniu tego słowa. Jako główne kryterium swoich badań przyjęły sposób uczestnictwa w interakcjach społecznych. Obserwując zachowania dzieci, wyróżniły trzy grupy dzieci autystycznych. Do pierwszej i zarazem najliczniejszej grupy zaliczyły dzieci, które charakteryzowały się głębokim zaburzeniem. Dzieci te unikały kontaktu fizycznego, wzrokowego, wycofywały się z kontaktów społecznych. Nie wchodziły w żaden dialog z innymi osobami, zwykle nie dostrzegając ich, a jeśli już dopuszczały minimalny kontakt z niektórymi osobami, to zwykle traktowały drugą osobę instrumentalnie. W zabawie i wykonywanych ruchach pojawiały się liczne stereotypie. Zauważono znaczny deficyt 
w komunikowaniu się. U wielu osób mowa nie rozwijała się w ogóle, a częsty brak reakcji na komunikaty, skłaniał otoczenie do przypuszczeń, że dzieci te nie słyszą. U innych dzieci mowa wprawdzie była rozwinięta, lecz nie służyła komunikacji i przejawiała się typowymi dla autyzmu symptomami (echolalie, stereotypie językowe)
.   
Druga grupa dzieci charakteryzowała się biernym kontaktem społecznym. Dzieci te zwykle nie nawiązywały spontanicznego kontaktu lub czyniły to sporadycznie. Niemniej jednak podczas prób podjęcia interakcji z nimi, zbytnio nie protestowały, co także miało odzwierciedlenie w komunikacji, która w tej grupie była zdecydowanie lepsza niż 
w poprzedniej. Niektóre dzieci miały bogaty zasób słownictwa i poprawnie stosowały reguły gramatyczne. Charakteryzowały się nieco mniejszym oporem do sztywnego, rutynowego przywiązania do przedmiotów, czynności, zwyczajów. W zabawach dzieci brakowało spontaniczności i pomysłowości, pojawiały się przy tym  stereotypie
.   
W przeciwieństwie do dwóch wcześniejszych, trzecia grupa dzieci, nieco odbiegała od powszechnego obrazu dziecka autystycznego. Dzieci te spontanicznie nawiązywały kontakt, choć czyniły to w jednostronny sposób. Spojrzenie przypominało patrzenie „przez”. Mowa lepiej rozwinięta, ale także z objawami charakterystycznymi dla autyzmu, jak np. dosłowne rozumienie komunikatów, powtórzenia, trudności z rozumieniem wyrażeń kolokwialnych. Podobnie jak w drugiej grupie zabawa była schematyczna, choć schematy te były bardziej złożone, niż w przypadku wcześniejszej grupy. Główny problem stanowiła uporczywa 
i sztywna realizacja zainteresowań, a wiedza na dany temat nie była wykorzystywana 
w codziennym życiu. Dzieci te miały także trudności z koordynacją ruchową
.   

Na niejednorodność zaburzeń u dzieci autystycznych, wskazała także H. Jaklewicz, która opierając się na badaniach empirycznych, katamnestycznych oraz własnych obserwacjach, wyróżniła dwie postacie dynamiki zmian w przebiegu autyzmu. Do jednej 
z nich należą dzieci, u których objawy autyzmu pojawiły się bardzo wcześnie (do 12 miesiąca życia) i nie miały charakteru przemijającego, natomiast druga grupa to dzieci, u których autyzm wystąpił później (po 12 miesiącu życia), a który był poprzedzony prawidłowym rozwojem dziecka
. 
Pierwsza grupa dzieci, a więc te, u których autyzm wystąpił przed 12 miesiącem życia, charakteryzowała się tym, że dziecko, już od pierwszych miesięcy życia, nie podejmowało żadnych prób kontaktu z matką, ani osobami z jego otoczenia, co w konsekwencji, w miarę rozwoju dziecka, pogłębiło izolację społeczną, a rozwój komunikacji werbalnej i niewerbalnej nie ulegał większym postępom. Obserwacje H. Jaklewicz wykazały, że rozumienie mowy 
u tych dzieci jest lepsze w stosunku do ekspresji. Rozwój ruchowy, w porównaniu 
z rozwojem innych funkcji, jest dobry. Dzieci te na ogół są zwinne, dość sprawne 
w samoobsłudze. Niechętnie rysują, a poziom prac jest bardzo niski. Występują zaburzenia integracji sensorycznej oraz liczne stereotypie, które zwykle pojawiają się już w pierwszych miesiącach życia, i polegają na kręceniu głową, palcami lub uporczywym oglądaniu dłoni, palców ręki. Z czasem ich repertuar ulega znacznemu rozszerzeniu (kręcenie się wokół własnej osi, kręcenie zabawkami, sznurkiem itp.)
.

Nieco inaczej jest w przypadku dzieci, u których rozwój do 12 miesiąca lub powyżej pierwszego roku życia przebiega bez zaburzeń. U tych dzieci charakterystycznym objawem, według H. Jaklewicz,  jest unikanie i wycofywanie się z kontaktów społecznych, także 
z relacji z najbliższymi członkami rodziny. Pojawia się niepokój przed nieznanymi sytuacjami. Dziecko wycofując się z relacji, powoli buduje swój własny świat, który jest zrozumiały dla niego i należy tylko do niego, a każde naruszenie porządku rzeczywistości, którą stworzyło wywołuje lęk i agresję. Dzieci te także odznaczają się stereotypowymi ruchami rąk, kręceniem się wokół własnej osi czy podskakiwaniem na jednej nodze. Nie są dla nich atrakcyjne różnego rodzaju zabawki, wręcz przeciwnie interesują się bezużytecznymi przedmiotami, jak kable, pudełka, skrawki papieru. Bawiąc się w obecności innych osób, dziecko najczęściej odgradza się krzesłem lub innymi przedmiotami, aby w ten sposób oddzielić siebie i swoją rzeczywistość od innych. Najczęstszym objawem, który niepokoi 
w tym czasie rodziców jest bardzo szybki regres mowy. Jeżeli dziecko doszło do etapu, 
w którym potrafiło już konstruować zdania, to wówczas niemal w kilka tygodni zaczyna skracać swoje wypowiedzi, niekiedy posługując się tylko pojedynczym wyrazem, a często nawet tylko jednym słowem. Często pojawia się echolalia bezpośrednia i odwleczona. Niemniej jednak, jak zauważa H. Jaklewicz, z uwagi na to, że pierwszy rok życia dziecka przebiegał bez zaburzeń, a objawy autyzmu, dość szybko narastały, rodzice dziecka znacznie szybciej zaczynali szukać pomocy, a wcześnie zaczęte terapie tych dzieci, przynosiły znaczne rezultaty
.  
Niewątpliwie rozwój każdego dziecka autystycznego, czy to z późnym czy wczesnym wystąpieniem objawów zaburzenia, jest nieharmonijny. Z jednej strony mogą pojawić się dysfunkcje i znaczne deficyty w pewnych obszarach, a z drugiej strony można dostrzec bardzo dobry rozwój pozostałych obszarów. Porównując dziecko z autyzmem z jego prawidłowo rozwijającym się rówieśnikiem, można zauważyć, że z niektórymi sytuacjami, 
z którymi zdrowe dziecko nie ma najmniejszych problemów, dziecko autystyczne nie może sobie poradzić, natomiast przejawia, w odniesieniu do swego rówieśnika, wysoki poziom inteligencji i wybitne zdolności (pamięciowe, muzyczne, arytmetyczne, przestrzenne itp.)
. 
W większości przypadków osób autystycznych prognozy na prawidłowy rozwój są słabe lub bardzo słabe. Część osób nabywa zadowalające umiejętności społeczne 
i komunikacyjne, które pozwalają na podjęcie pracy zawodowej i w miarę niezależne życie. Natomiast całkowite „wyleczenie z autyzmu”, jak dotąd dotyczy tylko pojedynczych przypadków. Niemniej jednak na przestrzeni kilku lat osiągnięto lepsze, niż zakładano wcześniej, wyniki w rozwoju dzieci autystycznych, ale trzeba przy tym zaznaczyć, ze dotyczą one zwykle jednostek dobrze funkcjonujących
. 

Do istotnych czynników, które pozwalają przewidzieć stopień rozwoju dziecka 
z autyzmem i ewentualne możliwości dobrego funkcjonowania dziecka badacze zaliczają: stopień ciężkości autyzmu, a więc nasilenie objawów związanych z triadą zaburzeń, poziom rozwoju umysłowego dziecka, występowanie i nasilenie objawów padaczkowych, czas wystąpienia pierwszych symptomów choroby, rozwój mowy (jeżeli mowa rozwija się przed 5 rokiem życia, dziecko ma lepsze szanse na rozwój relacji społecznych), współwystępowanie innych problemów medycznych
. 

W efekcie licznych terapii, symptomy autystyczne mogą ulegać przekształceniu, 
a nawet stopniowemu wygaszaniu. Jednocześnie cechy te, pozwalają odróżnić autyzm od innych trudności (opóźniony rozwój mowy, upośledzenie umysłowe), co w konsekwencji dowodzi, że osoba autystyczna boryka się z problemami w komunikowaniu  
i funkcjonowaniu społecznym względnie przez całe swoje życie. Głębokość tych zaburzeń 
w dużym stopniu wpływa na przebieg rozwoju dziecka w poszczególnych sferach 
i jednocześnie wpływa na skuteczność terapii
.  
Przyczyn autyzmu jak dotąd nie odkryto, a wielu badaczy podkreśla, że są one swoiste dla każdego przypadku. Prowadzone badania dostarczają coraz to nowych odpowiedzi 
i jednocześnie przynoszą wiele możliwości pomocy dzieciom autystycznym. Przy tym nie należy rozumieć ich jako jedynego i wyłącznego „lekarstwa”. Tak złożona liczba zaburzeń przejawiających się w funkcjonowaniu społecznym, komunikacji, ograniczonym wzorcu zachowań, problemami sensorycznymi, kłopotami ze snem (u wielu osób jest on niespokojny, dzieci budzą się z krzykiem), zróżnicowanym poziomie intelektualnym, rozwoju poznawczym i ruchowym; ta duża liczba zaburzonych sfer wymaga długotrwałych 
i intensywnych terapii wielu specjalistów, a także członków rodziny, którzy na co dzień muszą borykać się z trudnościami swojego dziecka. 

Opisane jak dotąd przypadki osób autystycznych, którym udało się w dużej mierze osiągnąć samodzielność
 i coraz to nowsze informacje na temat tego zaburzenia, dają nadzieję na pozytywne wyniki terapii, a jednocześnie wnoszą szersze spojrzenie na zaburzenie, jakim jest autyzm. 
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