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Розлади аутистичного спектра як ранні 
порушення нейророзвитку в дітей
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Резюме. У  статті представлено та проаналізовано сучасні дані про класифікацію, патогенез 
й терапію розладів аутистичного спектра (РАС). Розлади аутистичного спектра розглянуті 
в структурі так званих порушень нейророзвитку дітей. Особлива увага приділяється питанням 
взаємозв’язку між епілептичними нападами, епілептоформними змінами на ЕЕГ і розвитком 
симптомів РАС у  дітей. На підставі власних спостережень і  даних літератури пропонується 
інтегративний підхід до діагностики РАС у дітей раннього віку.
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Розлади аутистичного спектра (РАС) — одна 
з найбільш важливих проблем сучасної нейро-
педіатрії. Це зумовлено насамперед високою 
поширеністю цієї патології в дитячій популя-
ції, а також її значним впливом на якість життя 
дитини та її родини.

За останніми даними Центру з контролю та 
профілактики захворювань (Centers for Disease 
Control and Prevention, USA), поширеність 
РАС у США збільшилась з 1,25% у 2011-2013 рр. 
до 2,24% у 2014 р. та оцінювалась як 1 випадок 
на 68 дітей [1]. Дослідження також показують, 
що РАС у  4-5 разів частіше спостерігаються 
в хлопчиків, аніж у дівчаток. За оцінками, 1  із 
42 хлопчиків та 1 зі 189 дівчаток у США мають 
діагноз РАС. У  Південній Кореї поширеність 
РАС серед дітей віком від 7 до 14 років оціню-
ється як 1:38 [2]. Згідно з даними ООН, понад 
60 мільйонів осіб у  світі живуть із діагнозом 
«аутизм» [3].

В Україні, згідно з  офіційними статистич-
ними даними Міністерства охорони здоров’я, 
за 5 років (з 2009 по 2013 рік) захворюваність 
на РАС зросла на 194%: з 0,55 до 1,61 на 100 тис. 
дитячого населення  [4]. Однак ми вважаємо, 
що ці показники є значно заниженими, вра-
ховуючи те, що більшість пацієнтів із РАС не 
фіксується в  звітній документації, перебува
ючи на обліку з такими діагнозами, як «розу-
мова відсталість» або «затримка психомовного 
розвитку».

Будучи раніше виключно у сфері компетен-
ції дитячих психіатрів, аутизм мав стійку репу-
тацію психічного захворювання, що значною 
мірою сприяло стигматизації пацієнтів із цим 
діагнозом, а також породжувало міф про його 
невиліковність. На жаль, до недавнього часу 
проблеми дітей із РАС ігнорувалися не лише на 
державному рівні, але й науковцями та навіть 
значною часткою практичних лікарів унаслі-
док сильного впливу медичної школи минулих 
літ, згідно з  поглядами якої аутизм вважався 
різновидом дитячої шизофренії або розумової 
відсталості.

Однак на сьогодні накопичено значну 
кількість фактів, що підтверджують біологіч-
ну природу РАС, які дозволили віднести їх до 
групи так званих порушень нейророзвитку 
(neurodevelopmental disorders). Цей термін ви-
значає патологічні стани ЦНС, які виникають 
у період розвитку дитини та проявляються по-
рушеннями особистості, соціальних, рухових 
чи навчальних навичок. До групи порушень 
нейророзвитку, зокрема, належать РАС, син-
дром гіперактивності з  дефіцитом уваги, по-
рушення навчальних навичок, інтелектуальна 
недостатність, поведінкові розлади, дитячий 
церебральний параліч, порушення зору та слу-
ху тощо [5].

На сьогодні порушення нейророзвитку в ді-
тей є основним напрямком роботи відділення 
психоневрології для дітей із перинатальною 
патологією та орфанними захворюваннями © Л.Г. Кирилова, О.О. Мірошников, І.О. Грабовенська
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Повернутися до змісту

ДУ «Інститут педіатрії, акушерства і гінеколо-
гії НАМН України». Серед них провідне місце 
посідає вивчення патогенезу, діагностики та 
лікування епілепсій та епілептичних енцефа-
лопатій у дітей, а також їх впливу на когнітив-
ний, соціальний та комунікативний розвиток. 
Спостерігаючи протягом багатьох років значну 
кількість дітей із різноманітними типами епі-
лептичних нападів, ми не могли не звернути 
уваги на те, що серед них часто відзначаються 
зміни поведінки, які є характерними для роз-
ладів аутистичного спектра.

Натепер РАС визначається як гетероген-
на група порушень розвитку нервової сис-
теми, які мають різноманітну етіологію, але 
характеризуються загальними симптомами, 
пов’язаними з  порушеннями соціальної вза-
ємодії, комунікації та поведінки (зокрема, сте-
реотипність та обмеженість дій або інтересів). 
Таким чином, РАС розглядається як результат 
взаємодії генетичних чинників і  навколиш-
нього середовища, що призводить до пору-
шення розвитку нервової системи [6].

Класичною основою до сучасного розумін-
ня клінічних проявів розладів аутистичного 
спектра залишається запропонована Лорною 
Вінг (Lorna Wing) тріада симптомів: 1) якісні 
порушення соціальної взаємодії; 2) якісні по-
рушення вербальної та невербальної кому-
нікації, а  також уяви; 3) суттєво обмежений 
спектр діяльності та інтересів [7].

Із метою привернення світової уваги до 
проблем аутизму в  дітей Генеральна Асамб-
лея ООН (за  ініціативою Держави Катар) 
18.12.2007  р. (Резолюція №  A/RES/62/139) за-
початкувала Всесвітній день розповсюдження 
інформації про проблему аутизму, який, по-
чинаючи з  2008 року, щорічно відзначається 
2  квітня  [8]. Також у  2013 році Генеральний 
секретар ООН Пан Гі Мун у своєму Посланні 
до світової спільноти, крім іншого, звернув 
увагу на необхідність суспільства надавати лю-
дям з  ознаками аутизму всебічну підтримку, 
зокрема робити суспільство більш інклюзив-
ним, виявляти таланти зачеплених аутизмом 
людей та забезпечувати їм можливість реалі-
зувати власний потенціал, для реалізації сво-
го споконвічного права — жити повноцінним 
життям.

У клініці дитячої психоневрології ДУ «Ін-
ститут педіатрії, акушерства і  гінекології 
НАМН України» ми спостерігаємо пацієнтів 
із РАС, у тому числі що поєднуються з епілеп-
тичними нападами. Раніше ми вже зверталися 
до проблеми взаємозв’язку РАС і  епілептич-
них енцефалопатій, окресливши нашу думку: 

в більшості випадків у дітей раннього віку саме 
резистентні епілептичні напади або персисту-
юча епілептиформна активність призводять 
до формування РАС [9].

Типовими є ситуації (за даними психіатрів), 
коли розвиток дитини з перших місяців жит-
тя має аутистичний (первазивний) характер, 
а  епілептичні напади приєднуються згодом. 
Однак частіше ми, неврологи, спостерігає-
мо формування когнітивних та поведінкових 
змін, що виникають після дебюту епілептич-
них нападів. Особливо це характерно для епі-
лептичних енцефалопатій, при яких важкі 
судомні напади в поєднанні з руйнівною епі-
лептиформною активністю на ЕЕГ призводять 
до когнітивних та поведінкових порушень. До 
них, зокрема, належать епілептичні синдроми 
неонатального та дитячого віку (Отахара, Вес-
та, Ленокса — Гасто, Драве та ін.) [10].

Ми також спостерігали значну групу дітей, 
у яких після певного періоду нормального роз-
витку починався регрес мови та раніше набутих 
навичок, заміна цілеспрямованої поведінки 
стереотипною та невпорядкованою, поступо-
во втрачався контакт з  оточуючими, але при 
цьому епілептичні напади були відсутні. До 
відомих на сьогодні станів, що характеризу-
ються наявністю персистуючої епілептиформ-
ної активності за відсутності нападів, нале-
жать синдром Ландау  — Клефнера, епілепсія 
з  продовженою пік-хвильовою активністю 
під час фази повільного сну (ESES-синдром), 
когнітивна епілептиформна дезінтеграція та 
дитячий аутистичний епілептиформний ре-
грес. Останній, зокрема, характеризується 
розвитком у дітей раннього віку важких кому-
нікативних порушень у  результаті постійної 
епілептиформної активності на ЕЕГ із пере-
важанням доброякісних епілептиформних па-
тернів дитинства (ДЕПД). На існування таких 
форм епілептичних енцефалопатій, зокрема, 
наголошують група фахівців на чолі з К.Ю. Му-
хіним та деякі закордонні дослідники [11-15].

Когнітивна епілептиформна дезінтеграція 
визначається як симптомокомплекс набутих 
порушень вищих психічних функцій у  дітей, 
асоційований із вираженою епілептиформ-
ною активністю на ЕЕГ за відсутності в  них 
епілептичних нападів (допускається наявність 
поодиноких епілептичних нападів) [12].

Згідно з Керівництвом з діагностики та ста-
тистики психічних розладів 4-го перегляду 
(DSM-IV), РАС класифікуються як «первазивні 
розлади розвитку». У травні 2013 р. було опри-
люднено Керівництво з діагностики й статис-
тики психічних розладів 5-го перегляду Аме-
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риканської психіатричної асоціації (DSM-V). 
Однією з  найбільш істотних змін у  класифі-
кації РАС є те, що окремі діагнози, як-то «ау-
тизм», «синдром Аспергера» та «PDD-NOS», 
замінені одним загальним терміном «розлад 
аутистичного спектра». Термін «РАС» є більш 
сучасним і підкреслює спектральний характер 
даної групи, до якої можуть належати пацієн-
ти з  широкою варіабельністю проявів захво-
рювання. Таким чином, терміни «розлад ау-
тистичного спектра» та «первазивний розлад 
розвитку» використовуються як синоніми та 
є взаємозамінними. У  практичній медицині 
часто використовується термін «аутизм», який 
може означати як групу розладів аутистичного 
спектра в цілому, так і виключно одну з його 
форм, яка носить назву «аутистичний роз-
лад», «синдром Канера» або «ранній дитячий 
аутизм» [6, 16].

«Первазивний» — термін, що походить від 
латинського слова pervāsus  — «поширюва-
тись», «проникати» та означає поняття «за-
гальний», «всепроникаючий». Таким чином, 
первазивний розлад розвитку (ПРР)  — роз-
лад, що охоплює всі аспекти розвитку дитини: 
соціальний, мовний, когнітивний, на відміну 
від специфічних розладів розвитку, що стосу-
ються лише певного компонента розвитку ди-
тини — мови, читання, письма тощо [17].

Терміни «первазивні розлади розвитку» 
(PDD) і «розлади аутистичного спектра» (ASD) 
використовуються як синоніми та описують 
гетерогенну групу порушень розвитку нерво-
вої системи, які мають різноманітну етіологію, 
але характеризуються спільними симптома-
ми, пов’язаними з  порушеннями соціальної 
взаємодії, спілкування і  поведінки (зокрема, 
стереотипність дій або інтересів). За визна-
ченням Керівництва з діагностики та статис-
тики психічних розладів (DSM-IV), розробле-
ного Американською асоціацією психіатрів [6, 
17, 18], поняття «розлад аутистичного спектра» 
включає стани:
-	 аутистичний розлад (синдром Канера);
-	 синдром Аспергера;
-	 синдром Ретта;
-	 некласифікований первазивний розлад 

розвитку (PDD-NOS);
-	 дитячий дезінтегративний розлад.

Звертаємо увагу на останні дві нозології 
з наведеного переліку. До них, на нашу думку, 
можна включати когнітивну епілептиформну 
дезінтеграцію та інші розлади, які не відпо-
відають критеріям «істинного» аутизму (син-
дроми Канера й Аспергера). При цьому ау-
тистичний епілептиформний регрес є більш 

вузьким поняттям, що характеризує зміни 
особистості та поведінки за аутистичним ти-
пом, які викликані патологічною ЕЕГ. Водно-
час когнітивна епілептиформна дезінтеграція 
включає широкий спектр поведінкових, когні-
тивних, емоційних змін, спричинених постій-
ною епілептиформною активністю або епілеп-
тичними нападами.

Багато дітей, які страждають на РАС, мають 
ознаки синдрому гіперактивності з дефіцитом 
уваги, розлади настрою, мови, нічного сну, хар-
чування. Враховуючи те, що в дітей раннього 
віку можуть бути наявні різні проблеми з роз-
витком мови, рухових навичок, поведінки, 
когнітивних функцій, навчання, які часто по-
єднуються між собою та супутніми розладами 
(наприклад, порушення сну, проблеми з  хар-
чуванням, епілептичні напади, тривога, де-
пресія або розлади шлунково-кишкового трак-
ту), Christopher Gillberg запропонував акронім 
ESSENCE — «ранні симптоматичні синдроми, 
що виявляються при клінічному обстежен-
ні нейророзвитку». Цей термін краще описує 
існуючу гетерогенність порушень розвитку 
дітей; його можна застосовувати в  дітей до 
3-5 років із такими проблемами, як затримка 
загального розвитку, порушення координації 
рухів, сприйняття, уваги, соціальної взаємодії, 
настрою, сну, поведінки, харчування [20].

Аналіз показників частоти поєднання (ко-
морбідності) РАС та епілепсії дозволив ство-
рити гіпотезу спільності патофізіологічних 
механізмів двох патологій. Дослідниками в га-
лузі нейрофізіології висловлено припущення, 
що генез РАС та епілепсії може бути пояснений 
з точки зору порушень синаптичної пластич-
ності, які призводять до дисбалансу збудження 
і гальмування в мозку, який розвивається [21].

Концепція взаємодії генетичних чинників 
та чинників зовнішнього середовища реалі-
зована в  моделі Mottron et al., які запропо-
нували так звану «модель тригер-поріг-ціль» 
(The Trigger-Threshold-Target model), що по-
яснює механізм ушкодження синаптичної 
пластичності в дітей із РАС. Згідно з цією мо-
деллю, генетичні мутації виступають у  ролі 
«спускового гачка», який викликає пору-
шення організації головного мозку в  осіб із 
низьким порогом синаптичної пластичності 
в  основному в  ділянках мозку, чутливих до 
змін структури кори. Ці зміни є субстратом 
порушень когнітивних і соціальних функцій, 
характерних для РАС. Таким чином, гетеро-
генність проявів РАС пояснюється індивіду-
альними особливостями синаптичної плас-
тичності в окремих пацієнтів [22].
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Синаптична пластичність — це можливість 
зміни сили синапсу (величини зміни транс-
мембранного потенціалу) у  відповідь на змі-
ну його активності  [23]. Це унікальна власти-
вість мозку ссавців лежить в основі розвитку 
складних форм поведінки, що базуються на за-
своєному досвіді, мисленні, пам’яті, емоціях. 
Окрім того, синаптична пластичність відіграє 
важливу роль у  ранньому розвитку нервової 
системи, а порушення механізмів пластичнос-
ті все частіше пов’язують із виникненням різ-
них нервово-психічних розладів.

Патологічні зміни в  мозку, що призводять 
до розвитку РАС та епілепсії, є характерними 
для генетичних захворювань, як-то: тубероз-
ний склероз, синдроми Х-ламкої хромосоми 
й Ретта, а також при рідкісних варіаціях числа 
копій генів (CNV), що виникають de novo, на-
приклад мутації нейролігіну/нейрексину або 
мутація SHANK3, а  також «інтернейропатії», 
що викликані мутаціями гена ARX або нейро-
піліну‑2 (NRP2), тощо [8].

Епілептиформні порушення на ЭЭГ при 
розладах аутистичного спектра спостеріга-
ються частіше, ніж у  загальній популяції, та 
виявляються, за даними різних досліджень, 
у 13-84% пацієнтів, причому низькі показники 
були отримані при використанні лише рутин-
ної ЕЕГ, а найвищі — при застосуванні 24-го-
динного ЕЕГ-моніторингу  [25, 26]. Звертаємо 
увагу на дані Lewine et al., згідно з якими при 
застосуванні магнітної ЕЕГ рівень виявлення 
епілептиформної активності в  дітей із РАС 
зростає до 82% [27].

Таким чином, у багатьох випадках саме епі-
лептична енцефалопатія, що розвивається 
в  генетично скомпрометованому мозку, стає 
чинником, який призводить до важких когні-
тивних і поведінкових порушень та формуван-
ня РАС [10, 28].

На думку відомих фахівців у  галузі аутиз-
му та епілепсії Tuchman і  Frye, в  основі про-
явів аутизму лежать дисфункції нейрохімічних 
систем ЦНС, що може пояснювати частіший 
розвиток епілептичних нападів у пацієнтів із 
РАС [29-31].

Епілептичні напади в пацієнтів із РАС ви-
никають значно частіше, ніж у  здорових лю-
дей, і  відзначаються приблизно в  11-39% па-
цієнтів. Деякі закордонні автори вважають, 
що серед дітей з  аутизмом у  майже третини 
розвивається епілепсія [32, 33]. Ця цифра є ви-
щою в дітей з ознаками органічного ураження 
головного мозку (вогнищевою неврологічною 
симптоматикою, розумовою відсталістю) і ся-
гає 42%, але становить лише 6-8% у дітей без 

розумової відсталості, супутніх неврологічних 
захворювань і наявності епілепсії в сімейному 
анамнезі [34].

Дискусійною на сьогодні є проблема засто-
сування антиконвульсивних препаратів у тера-
пії РАС у дітей. У США приблизно 12-15% дітей 
із РАС отримують препарати цієї групи [35, 36]. 
У 86,7% пацієнтів показаннями до призначен-
ня антиконвульсантів були епілептичні напа-
ди (в інших випадках — поведінкові та емоцій-
ні порушення) [37].

Найбільша доказова база натепер існує для 
солей вальпроєвої кислоти, які призначають 
при лікуванні генералізованих і  парціаль-
них епілептичних нападів, як стабілізатори 
настрою, а  також для профілактики мігрені. 
При РАС, зокрема, вальпроати виявили свою 
ефективність у  зменшенні проявів стерео-
типної поведінки в  подвійному сліпому пла-
цебо-контрольованому дослідженні за участю 
30 пацієнтів віком від 6 до 20  років, що три-
вало 8 тижнів  [38]. В  іншому подвійному слі-
пому плацебо-контрольованому дослідженні 
за участю 27 пацієнтів віком від 5 до 15 років, 
що тривало 12 тижнів, вальпроєва кислота ви-
кликала зменшення стереотипної поведінки 
в  62% пацієнтів (плацебо  — в  9%)  [39]. Пре
диктором позитивної відповіді на лікування 
було досягнення терапевтичної концентрації 
препарату в сироватці крові 80-90 мг/мл (по-
рівняно з 50-60 мг/мл у пацієнтів, що не мали 
відповіді на терапію) [39]. Препарати вальпро-
євої кислоти рекомендовано призначати дітям 
із РАС, що мають аномальну ЕЕГ, особливо за 
наявності регресу раніше отриманих навичок, 
домінування в  клініці стереотипної поведін-
ки, агресії або імпульсивності  [40, 41]. Необ-
хідно уникати призначення вальпроатів у разі 
підозри на наявність у дитини мітохондріаль-
ної патології (зокрема, при підвищенні рівня 
молочної та піровиноградної кислот у крові), 
оскільки препарати вальпроєвої кислоти ін-
гібують процеси окислення жирних кислот й 
окисного фосфорилювання та цикл Кребса, 
призводять до недостатності карнітину, галь-
мують цитохром С-оксидазу (комплекс IV мі-
тохондрій) [42, 43].

Ламотриджин у  дозі 4,5  мг/кг/добу засто-
совувався протягом 14 міс. у  дослідженні за 
участю 13 дітей віком від 3 до 14 років із вста-
новленим діагнозом РАС та наявністю епілеп-
тичних нападів. Зменшення симптомів РАС 
спостерігалось у  8 (62%) пацієнтів (Uverbant 
and Bauziene, 1994). У подвійному сліпому пла-
цебо-контрольованому дослідженні Belsito et 
al. (2001) за участю 14 дітей віком від 3 до 11 ро-
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ків ламотриджин у дозі 5 мг/кг/добу не виявив 
суттєвої переваги над плацебо для зменшення 
симптомів РАС [44].

Леветирацетам у середній дозі 860 мг/добу 
продемонстрував свою ефективність у  зни-
женні гіперактивності, імпульсивності, час-
тоті змін настрою та епізодів агресії в дітей із 
РАС (10 дітей віком від 4 до 10 років, тривалість 
дослідження — 4 тижні) [45]. Однак при про-
веденні подвійного сліпого плацебо-контро-
льованого дослідження (20 дітей віком від 5 до 
17 років, тривалість дослідження — 10 тижнів) 
леветирацетам у дозі 500-1250 мг/добу (серед-
ня доза — 862 мг/добу) не виявив суттєвої пе-
реваги в зменшенні симптомів аутизму порів-
няно з плацебо [46]. Леветирацетам необхідно 
обов’язково призначати в комбінації з вітамі-
ном В6 для запобігання можливим побічним 
ефектам препарату у  вигляді поведінкових 
порушень [47].

Топірамат використовується як протиепі-
лептичний препарат та засіб профілактики 
нападів мігрені. Ефективність і  переноси-
мість топірамату в дітей і підлітків із РАС до-
сліджувались у  відкритому ретроспектив-
ному дослідженні, проведеному University 
of Pittsburgh School of Medicine. Препарат 
у  дозі 235±88  мг/добу отримували 15 пацієн-
тів (12 чоловіків, 3 жінки, вік — 14,7±3,3 року). 
Тривалість лікування становила 25±16 тижнів. 
Топірамат виявився ефективним у корекції по-
ведінки, гіперактивності та дефіциту уваги. 
Ефективність лікування оцінювалась за шка-
лами Clinical Global Impressions scale (CGI-GI) 
та Conners Parent Scale (CPS) [48]. Призначен-
ня топірамату у вигляді додаткового препара-
ту також може бути виправданим для корекції 
збільшення маси тіла при лікуванні РАС ати-
повими антипсихотиками (наприклад, риспе-
ридоном)[49]. Також препарат можна призна-
чати дітям із РАС за наявності дерматиломанії 
(нав’язливе обсмикування шкіри) або трихо-
тиломанії (нав’язливе висмикування волосся) 
та інших проявів нав’язливої або стереотипної 
поведінки [50].

Хоча в  більшості керівництв із лікування 
РАС як найбільш ефективний метод втручання 
рекомендована поведінкова терапія, на жаль, 
вона вимагає витрати значних коштів і  часу 
й може тривати роками, при цьому не завжди 
досягаються оптимальні результати. В Україні 
відсутня систематична підготовка фахівців із 
поведінкової терапії для дітей із РАС. Зважаю-
чи на ці факти, зростає роль медикаментозно-
го лікування, яке може підвищити результати 
поведінкових методів терапії. Слід пам’ятати, 

що призначення психотропних препаратів, які 
знаходяться в компетенції дитячих психіатрів, 
є можливим лише з 6 років, до цього віку з ме-
дикаментозних препаратів у нашому арсеналі 
залишаються тільки антиконвульсанти й пре-
парати нейрометаболічної та нейропротек-
торної дії.

Ми вважаємо, що підбір терапії в кожному 
випадку повинен здійснюватися індивідуаль-
но з урахуванням результатів клініко-інстру-
ментального обстеження. Нерідко біохімічні 
обстеження (визначення рівня лактату й пі-
рувату) дозволяють виявити мітохондріальну 
недостатність у дитини і, як результат, запідо-
зрити генетичне захворювання. Нами розро-
блені власні підходи до корекції мітохондрі-
альної недостатності в дітей. Препарати, які 
призначаються, стимулюють синтез АТФ у мі-
тохондріях і  знижують рівень лактату: коен-
зим Q10 (4 мг/кг/добу), вітамін Е (200-400 мг/
добу), фолієва кислота (0,5-2,5  мг/кг/добу), 
L-аргінін (500  мг/кг/добу, внутрішньовенно 
крапельно), тіамін і  рибофлавін (по  50  мг/
добу). Важливим є також індивідуальний під-
бір антиконвульсивної, а за потреби — психо-
тропної терапії.

Як ілюстрацію наводимо клінічне спостере-
ження за пацієнтом із проявами РАС, які роз-
винулися на тлі персистуючої епілептиформ-
ної активності.

Дівчинка  М., 5,5  років, надійшла в  клініку 
дитячої психоневрології зі скаргами батьків на 
відсутність у дитини контакту з навколишнім 
середовищем, негативізм, погану концентра-
цію уваги, гіперактивний і безладний характер 
поведінки, відсутність цілеспрямованої мови. 
З анамнезу відомо, що дитина народилася від 
другої вагітності (вік матері на момент вагіт-
ності становив 33 роки), яка перебігала на тлі 
прееклампсії, артеріальної гіпертензії та на-
бряків у терміні 35 тижнів. Пологи в 36-37 тиж-
нів пройшли природним шляхом. Народилася 
з  масою тіла 2850  г, довжиною тіла  — 51  см, 
окружністю голови — 33 см, окружністю груд-
ної клітки — 31 см. За шкалою Апгар отримала 
5/7 балів. При виписці проведено нейросоно-
графію, за результатами якої виявлено ознаки 
одиничної кісти в  проекції каудо-таламічної 
вирізки справа. Ранній розвиток відбував-
ся відповідно до вікових норм. З  1 року 2 міс. 
відмічався регрес розвитку, втрата слів, дити-
на стала малоініціативною, розгальмованою, 
з’явилися стереотипні рухи в руках. Спостері-
гається в  психіатра з  діагнозом «Органічний 
розлад особистості. Розумова відсталість лег-
кого ступеня. Порушення експресивної мови» 
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(шифри МКХ‑10 F70.0, F07.9, F80.1). Регулярно 
проходить курси відновного лікування.

Неврологічний статус: голова правильної 
форми, очні щілини D=S, сформовані правиль-
но. Зіниці округлі D=S, фотореакція жвава. 
Рухи очних яблук  — у повному обсязі. Точки 
виходу n. trigeminus — не чутливі. Обличчя си-
метричне. Язик у порожнині рота — по серед-
ній лінії. Ковтання, фонація  — не порушені. 
М’язовий тонус  — незначно знижений, D=S. 
Сухожилково-періостальні рефлекси  — тор-
підні, D=S. Патологічні симптоми — негатив-
ні. Черевні рефлекси  — +, симетрично. Хода 
не порушена. Координаторні розлади відсут-
ні. Функцію тазових органів контролює. Спо-
стерігається порушення експресивної мови 
(говорить близько 10 слів), спілкується пере-
важно за допомогою вигуків, жестів, вибірково 
реагує на звернену мову, інструкції виконує за 
бажанням. При огляді стереотипні рухи у ви-
гляді стрибків на місці, біг по колу, плескання 
в долоні. Сюжетно-рольова гра відсутня.

При ЕЕГ-дослідженні на фоні виражених 
дифузних неспецифічних змін біоелектричної 
активності головного мозку виявлено дифузну, 
з проявами білатеральної синхронізації, епі-
лептиформну активність, із амплітудним домі-
нуванням у конвекситальних  відділах у вигля-
ді розрядів комплексів пік-хвиля, із частотою 
2,5-3,5  Гц та амплітудою (А) до 700-800  мкВ, 
також періодично виникають розряди комп-
лексів гостра-повільна хвиля з амплітудою до 
500  мкВ у лобно-центральних відведеннях із 
проявами білатеральної синхронізації з акцен-
том зліва (рис. 1, 2).

Проведене медико-генетичне консульту-
вання з  визначенням каріотипу (каріотип: 
46, XX; жіночий каріотип, хромосомні анома-
лії відсутні). Генетичний аналіз на синдром 
Ретта — негативний.

МРТ головного мозку: МР-ознаки зміша-
ної гідроцефалії, кісти прозорої перегородки, 
арахноїдальної кісти лівої скроневої ділянки, 
кісти шишкоподібної залози, синдром «по-
рожнього» турецького сідла.

Дитина консультована психіатром, психо-
логом, логопедом виявлено ознаки якісних по-
рушень взаємодії та комунікативних функцій, 
зниження когнітивних функцій, порушення 
формування експресивної мови у  вигляді за-
гального недорозвинення мови 1-го рівня, сте-
реотипний руховий розлад.

З огляду на наявність епілептиформних па-
тернів на ЕЕГ і наявність у дитини структурних 
змін мозку, запідозрена так звана «подвійна па-
тологія» в механізмі розвитку когнітивних по-

рушень і процесів дозрівання мозку з розвитком 
когнітивної епілептиформної дезінтеграції.

Призначено протисудомну терапію: ле-
віцитам у  дозі 1000  мг на добу (30  мг/кг). 
При повторному огляді через 4 місяці від-
значалася позитивна динаміка в  поведінці 
дитини: покращилася концентрація ува-
ги, зменшилася рухова розгальмованість, 
стало більше слів у  розмові, поведінка була 
цілеспрямованішою.

На нашу думку, ситуація яка склалася на 
сьогодні в Україні з надання допомоги дітям, 
що страждають на РАС, є надзвичайно склад-
ною. Немає сумнівів, що корекція поведінко-
вих та емоційних розладів, які наявні в таких 
дітей, є компетенцією дитячих психіатрів. Од-
нак насамперед діти з проявами РАС, особли-
во раннього віку (до  3  років), мають пройти 
повне обстеження в дитячого невролога з ви-
користанням додаткових методів обстеження 
(ЕЕГ-моніторинг, нейровізуалізація, генетич-
не консультування) та лише за відсутності не-
врологічної патології передаватися психіатру. 
Надто ранній та поспішний діагноз «дитячий 
аутизм» призводить до відмови від пошуку 
можливої причини виникнення симптомів за-
хворювання (епілептичні та епілептиформні 
розлади, нейрометаболічні порушення в рам-

Рисунок 1  ЕЕГ пацієнта з когнітивною 
епілептиформною дезінтеграцією

Рисунок 2  ЕЕГ пацієнта з когнітивною 
епілептиформною дезінтеграцією
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ках спадкових захворювань), ігнорування 
можливого патогенетичного лікування.

Із 2010 року відділення дитячої психоневро-
логії нашого інституту вперше в Україні стало 
ініціатором вивчення когнітивних порушень 
та розладів аутистичного спектра в дітей ран-
нього віку з  позиції не психіатра, а дитячого 
невролога. На нашу думку, великий відсоток 
розладів аутистичного спектра пов’язаний 
з орфанними захворюваннями, першими про-
явами яких можуть бути епілептичні напа-
ди, що формують епілептичні енцефалопатії 
з  проявами когнітивної дезінтеграції та РАС. 
У рамках проекту діти з розладами аутистич-
ного спектра та орфанними захворюваннями 
проходять всебічне обстеження в нашому від-
діленні, що тісно співпрацює з  іншими про-
відними науковими установами Національної 
академії медичних наук України. Останнім 
часом налагоджено систему консультування 
онлайн та за допомогою засобів телемедици-
ни. На цей момент у  відділенні виконується 
комплексна науково-дослідна робота: «Розро-
бити алгоритми ранньої діагностики й комп-
лексної терапії розладів аутистичного спек-
тра в дітей на підставі вивчення механізмів їх 
розвитку». Раніше в Україні майже відсутніми 
були комплексні та систематизовані наукові 
дослідження мультидисциплінарного характе-
ру розладів аутистичного спектра та орфанних 
захворювань, хоча саме такий науково-прак-
тичний підхід є єдино правильним із позиції 
доказової медицини.
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AUTISM SPECTRUM DISORDERS AS EARLY NEURODEVELOPMENTAL DEFECTS IN CHILDREN
L.H. Kyrylova, O.O. Miroshnykov, I.O. Hrabovenska
Abstract
The article presents and analyzes modern data on the classification, pathogenesis, and therapy of autistic spectrum disorders. Autistic 

spectrum disorders are considered to be in the structure of the so-called neurodevelopmental disorders in children. Special attention is paid to 
the relationship between epileptic seizures, epileptiform changes in EEG and the development of symptoms of ASD in children. Based on our own 
observations and literature data, an integrative approach to the diagnosis of ASD in young children is proposed.
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