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Οι διαταραχές του αυτιστικού φάσματος (ΔΑΦ) αποτελούν αντικείμενο έντονου ενδια-
φέροντος κλινικών και ερευνητών λόγω του υψηλού επιπολασμού (περίπου 1%) στον 
παιδικό πληθυσμό, της σοβαρότητας, και της χρονιότητας που παρουσιάζουν. Η ερευ-
νητική προσπάθεια είναι εντατική τα τελευταία χρόνια με επίκεντρο την πρώιμη διάγνω-

ση, την εξέλιξη της διαταραχής κατά την πρώτη παιδική ηλικία και τη θεραπευτική παρέμβαση. Η 
νεότερη έρευνα έχει δείξει ότι η πλέον αισιόδοξη αντιμετώπιση του αυτισμού προσφέρεται από 
την πρώιμη διάγνωση και εξίσου σημαντικό την πρώιμη και εντατική θεραπευτική παρέμβαση. Η 
αναβολή της διάγνωσης πέραν από τη νηπιακή ηλικία αποτελεί απώλεια πολύτιμου χρόνου. Μέχρι 
πρόσφατα εθεωρείτο ότι έγκυρη διάγνωση μπορούσε να γίνει από την ηλικία των 3 ετών και άνω. 
Νεότερες παρατηρήσεις από την παρακολούθηση παιδιών που βρίσκονται σε κίνδυνο για αυτισμό 
λόγω γενετικής επιβάρυνσης (είχαν μεγαλύτερο/η αδελφό/ή με αυτισμό) έχουν δείξει ότι διακρι-
τά χαρακτηριστικά του αυτισμού εμφανίζονται προς το τέλος του πρώτου χρόνου και η διάγνωση 
μπορεί να γίνει με εγκυρότητα μέχρι τη συμπλήρωση του δεύτερου χρόνου. Από άποψη κλινικής 
παρατήρησης σημειώνεται ότι τα πρώιμα σημεία κινδύνου για αυτισμό αφορούν στην κοινωνική 
επικοινωνία (π.χ. μειωμένη ανταπόκριση στο άκουσμα του ονόματος και στην από κοινού προσοχή), 
επαναλαμβανόμενες συμπεριφορές-κινήσεις του σώματος ή ασυνήθιστη χρήση αντικειμένων (π.χ. 
εντατική οπτική παρατήρηση αντικειμένων και στερεότυπες κινήσεις με χτυπήματα ή στριφογύ-
ρισμα), ασυνήθιστη ρύθμιση του συναισθήματος (μειωμένο θετικό και αυξημένο αρνητικό συναί-
σθημα). Παρατηρείται επίσης εκτροπή σε αναπτυξιακά χαρακτηριστικά όπως η γλώσσα (αντίληψη 
λέξεων και επανάληψη-εκφορά) και κινητικότητα (ιδιαίτερα έλεγχος της στάσης του σώματος-χα-
ρακτηριστική είναι η πτώση της κεφαλής προς τα πίσω όταν το νήπιο κρατείται σε οριζόντια θέση). 
Η μελέτη των διαφόρων απόψεων του ενδοφαινοτύπου σε νήπια σε κίνδυνο για αυτισμό βρίσκεται 
στα αρχικά στάδια της διερεύνησης. Η πρόσφατη έρευνα έχει δείξει ότι ορισμένα νευροβιολογικά 
χαρακτηριστικά που σχετίζονται με την αποφυγή βλεμματικής επαφής, την υστέρηση στην ανάπτυ-
ξη λεκτικής επικοινωνίας και την αύξηση της περιμέτρου της κεφαλής, δίνουν τη δυνατότητα στον 
κλινικό να παρακολουθήσει ήδη από τη συμπλήρωση του πρώτου χρόνου το παιδί που βρίσκεται σε 
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Εισαγωγή

Η πρώιμη διάγνωση του αυτισμού και η χωρίς κα-
θυστέρηση έναρξη θεραπευτικής παρέμβασης ανα-
γνωρίζεται ότι αποτελούν ενέργειες που προσφέ-
ρουν την καλύτερη δυνατή πρόγνωση για το παιδί.1,2 
Εντούτοις έγκαιρη διάγνωση προϋποθέτει ικανοποι-
ητική αναγνώριση των πρώιμων κλινικών εκδηλώσε-
ων του αυτισμού.

Τα κλινικά χαρακτηριστικά του συνδρόμου του 
αυτισμού, σύμφωνα με την πρόσφατη ταξινόμηση 
του DSM-5 (2013) (βλέπε Παράρτημα), αποτελούν η 
σοβαρή δυσχέρεια στην κοινωνική επικοινωνία και 
συναλλαγή και οι στερεοτυπίες και οι εμμονές που 
περιορίζουν τις δυνατότητες επιτυχημένης ανταπό-
κρισης και προσαρμογής του ατόμου στις μεταβαλ-
λόμενες συνθήκες του περιβάλλοντος. Τα ελλείμμα-
τα στην ανάπτυξη της γλώσσας και της κινητικότη-
τας καταχωρούνται επίσης ως χαρακτηριστικά του 
αυτισμού. 

Η πρώιμη διάγνωση είναι συνάρτηση της αναγνώ-
ρισης από τον ειδικό των κλινικών χαρακτηριστικών 
του αυτισμού η οποία δεν είναι πάντα ευχερής στα 
πρώτα στάδια εμφάνισης στο νήπιο. Για τον λόγο αυ-
τόν η κλινική διάγνωση συχνά δεν γίνεται πριν την 
ηλικία των 36 μηνών τότε που οι συμπεριφορές του 
αυτισμού έχουν λάβει τη χαρακτηριστική τους μορ-
φή. Όμως ακόμη και τότε η διάγνωση μπορεί να είναι 
αβέβαιη σε περιπτώσεις που οι κλινικές εκδηλώσεις 
της διαταραχής δεν είναι τυπικές όπως συμβαίνει σε 
αρκετές περιπτώσεις. 

Η διάγνωση του αυτισμού γίνεται συνήθως όταν 
οι γονείς αντιληφθούν ότι το νήπιο υπολείπεται στην 
ψυχοκοινωνική του ανάπτυξη. Τότε αρχίζει η αναζή-
τηση των ειδικών που θα καθορίσουν τη φύση του 
προβλήματος και θα προσφέρουν ειδική θεραπευτι-

κή παρέμβαση. Η αναζήτηση είναι επείγουσα επειδή 
η απώλεια χρόνου είναι εις βάρος του παιδιού. 

Τα ερωτήματα τα οποία θα επιχειρηθεί να απα-
ντηθούν στην παρούσα ανασκόπηση με τεκμηριω-
μένες παρατηρήσεις μπορούν να συνοψισθούν ως 
εξής: πότε, σε ποιους μήνες παρατηρείται η ανάδυ-
ση και με ποια χαρακτηριστικά του αυτισμού κατά 
την περίοδο της νηπιακής ανάπτυξης; Είναι δυνατή 
με εγκυρότητα η διάγνωση του αυτισμού πριν την 
ηλικία των 36 μηνών; Θα ερευνηθούν επίσης χαρα-
κτηριστικά του ενδοφαινοτύπου του αυτισμού στη 
νηπιακή ηλικία που είναι δυνατόν να προβλέψουν 
την ανάδυση του συνδρόμου και να συμβάλουν 
στην πρώιμη διάγνωση. 

Φαινότυπος

Κλινικές παρατηρήσεις – 
Ανάδυση του φαινοτύπου του αυτισμού

Μέχρι πρόσφατα οι πληροφορίες για τις πρώιμες 
κλινικές εκδηλώσεις του αυτισμού προέρχονταν από 
τις αναμνήσεις γονέων και από βίντεο που οι γονείς 
είχαν κρατήσει από τα πρώτα χρόνια του παιδιού. Οι 
πληροφορίες που συλλέγονταν με τον τρόπο αυτόν 
είχαν περιορισμένη εγκυρότητα. Τελευταίως εντού-
τοις συστηματικές παρατηρήσεις καταχωρούνται με 
έναρξη από τη βρεφική ηλικία μέχρι τους 36 μήνες 
σε παιδιά που βρίσκονται σε κίνδυνο να παρουσιά-
σουν αυτισμό σε σύγκριση με παιδιά εκτός κινδύ-
νου, με τυπική ανάπτυξη. Το βρέφος-νήπιο σε κίν-
δυνο για αυτισμό θεωρείται εκείνο με μεγαλύτερο 
αδελφό/ή με αυτισμό. Ο κίνδυνος για το παιδί αυτό 
συνίσταται σε γενετική επιβάρυνση. Η παρατήρηση 
σε μεγάλο δείγμα παιδιών που είχαν μεγαλύτερο σε 
ηλικία αδελφό/ή με αυτισμό έχει δείξει ότι από αυτά 
18,7% μέχρι την ηλικία των 36 μηνών παρουσίασαν 
διαταραχές αυτιστικού φάσματος.3 Παρόμοια απο-
τελέσματα έδειξε και η παρακολούθηση 170 νηπίων 

κίνδυνο για αυτισμό. Σε αντίθεση με την πρόοδο στην κλινική αναγνώριση των πρώιμων σημείων 
του αυτισμού οι προσπάθειες που αφορούν στις αποτελεσματικές πρώιμες θεραπευτικές παρεμβά-
σεις υστερούν. Κάποιες δοκιμασμένες εντούτοις μέθοδοι για παιδιά προσχολικής ηλικίας όπως η 
«Πρώιμη Παρέμβαση» – “Denver Model” που επικεντρώνει το ενδιαφέρον στην οικογένεια, δηλαδή 
στο φυσικό περιβάλλον του παιδιού, μπορούν για τον έμπειρο θεραπευτή να αποτελέσουν αποτελε-
σματικό πλαίσιο παρέμβασης. 

Λέξεις κλειδιά: Αυτισμός, πρώιμη διάγνωση, φαινότυπος, ενδοφαινότυπος.
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σε κίνδυνο για αυτισμό από παραπομπές παιδιών σε 
τρία διαγνωστικά κέντρα του Καναδά. Στην ηλικία 
ήδη των 12 μηνών 19,4% των νηπίων παρουσίασαν 
χαρακτηριστικά φαινοτύπου ευρέως φάσματος αυ-
τισμoύ.4 Στον γενικό πληθυσμό η επίπτωση του αυτι-
σμού κατά συντηρητική εκτίμηση δεν υπερβαίνει το 
1% (DSM-5, 2013).5

Ερώτημα που έχει επιχειρηθεί να απαντηθεί είναι 
αν τα σημεία του αυτισμού είναι παρόντα νωρίς, 
ευθύς μετά τη γέννηση όπως υπέθεσε ο Kanner 
και όπως πιστευόταν μέχρι πρόσφατα, ή εμφανί-
ζονται αργότερα. Οι πρόσφατες παρατηρήσεις δεν 
επιβεβαιώνουν την άποψη ότι τα σημεία του αυτι-
σμού είναι παρόντα κατά τη γέννηση. Μία από τις 
πρώτες παρατηρήσεις σε πρώιμη ηλικία 87 νηπίων 
σε κίνδυνο για αυτισμό με αξιολόγηση στους 6, 14 
και 24 μήνες με την κλίμακα Mullen Scales of Early 
Learning (MSEL) έδειξε ότι τα 24 παιδιά που αργό-
τερα διαγνώσθηκαν με αυτισμό, στην ηλικία των 6 
μηνών δεν παρουσίασαν διαφορές με εκείνα που 
δεν εμφάνισαν αυτισμό ενώ στους 14 μήνες η ίδια 
ομάδα παρουσίασε σημαντικά χαμηλότερη βαθ-
μολογία σε όλες τις κλίμακες εκτός από την οπτική 
αντίληψη. Στους 24 μήνες η ίδια ομάδα σημείωσε 
σημαντικά χαμηλότερη βαθμολογία σε όλες τις κλί-
μακες MSEL συμπεριλαμβανομένων της αδρής και 
λεπτής κινητικότητας.6

Στην περισσότερο εμπεριστατωμένη μέχρι σήμε-
ρα σχετική μελέτη των Ozonoff et al7 αναφέρονται 
παρατηρήσεις σε 25 παιδιά σε κίνδυνο για αυτισμό 
τα οποία ανέπτυξαν αυτισμό, σε σύγκριση με 25 
παιδιά που δεν βρίσκονταν σε κίνδυνο και δεν ανέ-
πτυξαν αυτισμό παρουσιάζοντας τυπική ανάπτυξη. 
Σε κίνδυνο για αυτισμό ήταν τα παιδιά που είχαν με-
γαλύτερο/η αδελφό/ή με αυτισμό. Και οι δύο ομάδες 
παιδιών παρακολουθήθηκαν μέχρι την ηλικία των 36 
μηνών. Η παρατήρηση έγινε κάτω από πειραματικές 
συνθήκες κατά τις οποίες το παιδί βιντεοσκοπήθηκε 
στις ηλικίες 6,12,18,24 και 36 μήνες. Αξιολογήθηκε η 
επικέντρωση της προσοχής στο πρόσωπο, η αντα-
πόκριση στον παρατηρητή, το κοινωνικό χαμόγελο, 
η εκφορά φθόγγων. Στα χαρακτηριστικά αυτά δεν 
υπήρχε διαφορά μεταξύ των δύο ομάδων παιδιών 
στην ηλικία των 6 μηνών. Σημειώνεται μάλιστα ότι 
τα παιδιά που αργότερα ανέπτυξαν αυτισμό είχαν 
ανταποκριθεί λίγο καλύτερα σε σχέση με εκείνα της 

ομάδας ελέγχου. Σημαντική όμως υποχώρηση παρα-
τηρήθηκε στις εκδηλώσεις κοινωνικής ανταπόκρισης 
στον εξεταστή μετά τους 6 μήνες με απώλεια της ι-
κανότητας βλεμματικής επαφής και του κοινωνικού 
χαμόγελου. Οι διαφορές μεταξύ των δύο ομάδων 
παιδιών ήταν σημαντικές στους 12 μήνες, και στους 
18 μήνες τα παιδιά με αυτισμό είχαν αναπτύξει όλα τα 
τυπικά χαρακτηριστικά της διαταραχής. Οι ερευνη-
τές παρατηρούν ότι τα σημεία του αυτισμού εμφα-
νίζονται στη διάρκεια του χρόνου με την προοδευ-
τική απώλεια βασικών κοινωνικών συμπεριφορών 
επικοινωνίας. Είναι ενδιαφέρον ότι οι γονείς δεν α-
ντιλήφθηκαν τα πρώιμα σημεία έκπτωσης που είχε 
καταγράψει η έρευνα στην ικανότητα των παιδιών 
για επικοινωνία. Σοβαρή εντούτοις οπισθοδρόμηση 
έχει παρατηρηθεί σε κάποια παιδιά (21,8%, σε μέση 
ηλικία 1,78 χρ) μετά από περίοδο τυπικής ανάπτυξης 
όπως αναφέρεται σε πρόσφατη μετα-ανάλυση επι-
δημιολογικών μελετών.8 

Η διάγνωση αυτισμού που γίνεται στη νηπιακή η-
λικία παρουσιάζει σταθερότητα στον χρόνο όπως 
έδειξε η παρακολούθηση 82 παιδιών με αξιολόγηση 
για πρώτη φορά σε ηλικίες που κυμαίνονταν από 15 
μέχρι 24 μήνες και δεύτερη σε 1 με 2 χρόνια αργότε-
ρα. Η σταθερότητα στη διάγνωση ήταν 100%.9 

Πέραν των τυπικών χαρακτηριστικών του αυτι-
σμού συχνά συνυπάρχουν δυσκολίες ιδιοσυγκρασίας 
(temperament) νηπίων σε κίνδυνο για αυτισμό όπως 
έδειξαν παρατηρήσεις από την καναδική διαχρονική 
μελέτη. Παιδιά που στους 36 μήνες διαγνώσθηκαν 
με αυτισμό είχαν σε μικρότερη ηλικία παρουσιάσει 
χαμηλότερα επίπεδα σε θετικό και υψηλότερο σε 
αρνητικό συναίσθημα και δυσκολία στον έλεγχο της 
προσοχής και της συμπεριφοράς, όπως και χαμηλό-
τερη ευαισθησία σε κοινωνικά μηνύματα επιβράβευ-
σης. Η χαμηλή ευαισθησία σε κοινωνικά μηνύματα 
σχετιζόταν αργότερα με σοβαρότερα σημεία αυτι-
σμού.10 Παρόμοια ήταν και τα αποτελέσματα παρα-
κολούθησης παιδιών σε κίνδυνο για αυτισμό από 
τους 7 στους 24 μήνες. Τα παιδιά που διαγνώσθηκαν 
με αυτισμό είχαν νωρίτερα παρουσιάσει ευαισθησία 
σε ερεθίσματα χαμηλής έντασης, αυξημένα αρνητικό 
συναίσθημα και μειωμένη ανταπόκριση στη σωματι-
κή επαφή με το μητρικό πρόσωπο ή υποκατάστατο.11 
Προβλήματα ρυθμού επίσης παρατηρήθηκαν, όπως 
κλάμα, δυσκολίες πρόσληψης τροφής και ύπνου σε 
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44% 208 νηπίων πριν διαγνωσθούν με αυτισμό ενώ 
τα παιδιά της ομάδας ελέγχου παρουσίασαν παρό-
μοια προβλήματα σε 16%.12 

Η υστέρηση στην ανάπτυξη της γλώσσας και οι 
δυσκολίες στην κινητικότητα αποτελούν διακριτά 
χαρακτηριστικά των ΔΑΦ κυρίως μετά τον πρώτο 
χρόνο στο παιδί κατά την περίοδο εμφάνισης της 
αυτιστικής διαταραχής. Η οπισθοδρόμηση ή η α-
πουσία στην αντίληψη και στην έκφραση της γλώσ-
σας παρατηρούνται στην πλειονότητα των παιδιών 
ήδη από το δεύτερο έτος.6 Προβλήματα λεπτής και 
αδρής κινητικότητας, αν και δεν κατατάσσονται με-
ταξύ αυτών που θεωρούνται πρωτεύοντα στις ΔΑΦ, 
είναι ενδεικτικά του αυτισμού και σημαντικά από 
άποψη θεραπευτικού χειρισμού. Ένα πρώτο σημείο 
ήδη από τον 6ο μήνα κινητικής ανωριμότητας απο-
τελεί η «πτώση της κεφαλής προς τα πίσω» όταν ο 
εξεταστής σηκώνει το παιδί από την ύπτια θέση. Η 
δυσκολία συντονισμού των κινήσεων γίνεται περισ-
σότερο εμφανής στη δυσχέρεια που παρατηρείται 
στον έλεγχο της στάσης του σώματος (postural 
control).13 Οι κινητικές δυσκολίες είναι επίμονες 
στον χρόνο και εικάζεται ότι σχετίζονται με τις πα-
θολογοανατομικές ανωμαλίες που έχουν παρατη-
ρηθεί στην παρεγκεφαλίδα.14 

Συνοψίζοντας, η Zwaigenbaum15 παρατηρεί ότι τα 
πρώιμα σημεία κινδύνου για αυτισμό αφορούν στην 
κοινωνική επικοινωνία (π.χ. μειωμένη ανταπόκριση 
στο άκουσμα του ονόματος και στην από κοινού 
προσοχή), επαναλαμβανόμενες συμπεριφορές – κι-
νήσεις του σώματος ή ασυνήθιστη χρήση αντικει-
μένων (π.χ. εντατική οπτική παρατήρηση αντικει-
μένων και κινήσεις όπως χτυπήματα με τα χέρια η 
στριφογύρισμα κάποιου αντικειμένου), ασυνήθιστη 
ρύθμιση του συναισθήματος (μειωμένο θετικό και 
αυξημένο αρνητικό συναίσθημα). Παρατηρείται επί-
σης εκτροπή σε αναπτυξιακά χαρακτηριστικά όπως 
γλώσσα (περιλαμβάνει λέξεις και κινήσεις) και κινητι-
κότητα (ιδιαίτερα έλεγχος της στάσης του σώματος). 

Ενδοφαινότυπος 

Ο ενδοφαινότυπος κατά τους Gottesman & Gould16 
περιλαμβάνει μετρήσιμα στοιχεία που δεν είναι δια-
κριτά με «γυμνό οφθαλμό», αποτελούν συνδετικούς 
κρίκους μεταξύ γονότυπου και κλινικής έκφρασης 
του συνδρόμου και μπορεί να είναι νευροφυσιολο-

γικά, νευροανατομικά, γνωστικά, νευροψυχολογικά, 
ορμονικά και άλλα. Η διερεύνηση του ενδοφαινοτύ-
που μπορεί να προσφέρει πληροφορίες για το βιολο-
γικό υπόστρωμα της διαταραχής και για τις διεργα-
σίες που προηγούνται ή συνοδεύουν την ανάδυση 
του φαινοτύπου του αυτισμού όπως και για το ποιο 
παιδί ανάμεσα σε αυτά που βρίσκονται σε κίνδυνο 
πιθανόν θα αναπτύξει το σύνδρομο, όπως τονίζει η 
Tager-Flusberg.17 

Η αποφυγή «βλεμματικής επαφής» που παρατηρεί-
ται στο νήπιο με ΔΑΦ ήδη από την έναρξη των κλινι-
κών σημείων της διαταραχής, και αποτελεί πρόδρο-
μο σημείο του ελλείμματος στην από κοινού παρα-
τήρηση και στην προσοχή αργότερα, που αποτελούν 
γνωστικά χαρακτηριστικά του αυτισμού, έχει γίνει 
αντικείμενο εντατικής διερεύνησης. Ο ενδοφαινότυ-
πος του πρώιμου αυτού κλινικού χαρακτηριστικού 
εικάζεται ότι μπορεί να προσφέρει σημαντικές πλη-
ροφορίες στην παθολογία του αυτισμού. 

Η αποφυγή βλεμματικής επαφής έχει σχετισθεί με 
την ειδική δυσκολία ατόμων με ΔΑΦ στην επεξεργα-
σία της εικόνας προσώπου. Έχει παρατηρηθεί ότι τα 
άτομα αυτά επεξεργάζονται ταχύτερα την εικόνα α-
ντικειμένων παρά την εικόνα προσώπου.18,19 Σε κλινι-
κά πειράματα ερευνήθηκε το βιολογικό υπόστρωμα 
της αποφυγής βλεμματικής επαφής με τη διερεύνη-
ση της ηλεκτρικής αγωγιμότητας του δέρματος (au-
tonomic arousal), του ηλεκτροεγκεφαλογραφήματος 
(ΗΕΓ), των προκλητών δυναμικών (ERP), και της μα-
γνητικής (MRI) και της λειτουργικής μαγνητικής το-
μογραφίας (fMRI) του εγκεφάλου. 

Η διεγερσιμότητα του αυτόνομου νευρικού συστή-
ματος μελετήθηκε σε παιδιά μεγαλύτερης ηλικίας (8 
με 16 χρονών) με σοβαρότερη μορφή ΔΑΦ και βρέ-
θηκε αυξημένη κατά την προσπάθεια βλεμματικής 
επαφής. Παρόμοια παρατήρηση δεν υπήρξε στα παι-
διά της ομάδας ελέγχου.20 Και άλλη μελέτη διεγερ-
σιμότητας του αυτόνομου νευρικού συστήματος κα-
τέληξε σε παρόμοια συμπεράσματα, σε συνδυασμό 
δε με το ΗΕΓ των μετωπιαίων λοβών οι ερευνητές 
συμπέραναν ότι η δυσκολία στη βλεμματική επαφή 
δεν είναι αποτέλεσμα αρνητικής συγκινησιακής κινη-
τοποίησης αλλά έλλειμμα στη φυσιολογική ανταπό-
κριση στο οπτικό ερέθισμα.21 

Η διερεύνηση της επεξεργασίας εικόνων προσώ-
που από ομάδα 24 νηπίων (ηλικίας 18 με 47 μηνών) 
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με ΔΑΦ με την ανάλυση των προκλητών δυναμι-
κών (ERP), (επίδειξη φωτογραφιών οικείων και μη 
οικείων προσώπων) και σύγκριση με ομάδα 22 
νηπίων τυπικής ανάπτυξης (ηλικίας 12 με 30 μη-
νών) έδειξε ότι τα πρώτα παρουσίαζαν μορφή ERP 
μικρότερης ηλικίας παιδιών με τυπική ανάπτυξη. 
Το εύρημα αυτό ερμηνεύεται ως ένδειξη επιβρά-
δυνσης στην ανάπτυξη της οπτικής αντίληψης στο 
παιδί με ΔΑΦ.18 Σε άλλο πείραμα σε ομάδα νηπίων, 
20 σε κίνδυνο και 20 εκτός κινδύνου για αυτισμό, 
έδειξαν φωτογραφίες προσώπων και αντικειμέ-
νων (παιγνίδια) ενώ καταγράφονταν τα προκλη-
τά δυναμικά. Η ανταπόκριση στην παρατήρηση 
προσώπων σε σχέση με αντικείμενα διέφερε με-
ταξύ παιδιών σε κίνδυνο και εκτός κινδύνου στις 
συχνότητες Ν290 και P400. Παιδιά εκτός κινδύνου 
παρουσίασαν ταχύτερες ανταποκρίσεις σε πρόσω-
πα παρά σε αντικείμενα. Αντίστροφα, παιδιά σε 
κίνδυνο παρουσίασαν ταχύτερη ανταπόκριση σε 
αντικείμενα παρά σε πρόσωπα.19 

Πειραματική μελέτη σε 19 νήπια (ηλικίας 10 μηνών) 
σε κίνδυνο και 17 εκτός κινδύνου για ΔΑΦ έδειξε ότι 
τα πρώτα παρουσίασαν επιβράδυνση στη συχνότη-
τα των προκλητών δυναμικών P400 στις ινιακές πε-
ριοχές κατά την άμεση βλεμματική επαφή. Επιπλέον 
κατά το ίδιο πείραμα η κυματοειδής δραστηριότητα 
γάμμα εμφανίσθηκε με βραδύτητα και ήταν λιγότερο 
σταθερή στη δεξιά κροταφική περιοχή των νηπίων 
σε κίνδυνο για ΔΑΦ.22 Η ίδια ερευνητική ομάδα με-
λέτησε τα προκλητά δυναμικά σε 54 παιδιά σε κίν-
δυνο για αυτισμό και σε 50 ομάδας ελέγχου, από την 
ηλικία των 6–10 μηνών μέχρι τους 36 μήνες οπότε 
17 από την πρώτη ομάδα διαγνώσθηκαν με ΔΑΦ. Τα 
παιδιά σε κίνδυνο για ΔΑΦ συνολικά παρουσίασαν 
την ίδια επιβράδυνση στη συχνότητα P400. Οι συγ-
γραφείς προτείνουν ότι το εύρημα αυτό αποτελεί 
κατά τη νηπιακή ηλικία χαρακτηριστικό κινδύνου 
για ΔΑΦ.23 Παρακολούθηση τους επόμενους μήνες 
και χρόνια των παιδιών του ανωτέρω δείγματος που 
παρουσίασαν αυτισμό και η πιθανή σταθερότητα της 
επιβράδυνσης στη συχνότητα Ρ400 θα αποκτούσε 
σημαντική προγνωστική αξία.

Πρώιμο σημείο του αυτισμού αποτελεί επίσης και 
η υστέρηση στην ανάπτυξη αντίληψης της γλώσ-
σας, ο ενδοφαινότυπος εντούτοις του ελλείμματος 
αυτού δεν είναι γνωστός. Η πλευρίωση στην ανά-

πτυξη της γλώσσας έχει πρόσφατα ερευνηθεί με τη 
χρήση λειτουργικής μαγνητικής τομογραφίας (fMRI) 
σε 40 παιδιά στα οποία είχε διαγνωσθεί αυτισμός σε 
ηλικία 12 με 48 μηνών και σύγκριση με παρόμοιο 
δείγμα παιδιών τυπικής ανάπτυξης. Τα παιδιά με βε-
βαιωμένη διάγνωση αυτισμού παρουσίασαν στους 
ήχους της ομιλίας ελλειμματική ενεργοποίηση του 
αριστερού ημισφαιρίου και ενεργοποίηση, μη τυπι-
κή, της οπίσθιας περιοχής της άνω έλικας του δεξιού 
κροταφικού λοβού. Το έλλειμμα αυτό έγινε σοβαρό-
τερο στην ηλικία των 3 και 4 ετών των παιδιών με 
αυτισμό.24 Μελέτη με χρήση προκλητών δυναμικών 
διαπίστωσε επίσης έλλειψη τυπικής πλευρίωσης σε 
νήπια ηλικίας 6 με 12 μηνών σε κίνδυνο για αυτισμό. 
Οι συγγραφείς προτείνουν ότι η μη τυπική πλευρίω-
ση στην ομιλία πιθανόν να αποτελεί χαρακτηριστι-
κό του ενδοφαινοτύπου των ήχων της ομιλίας στην 
ομάδα κινδύνου για ΔΑΦ κατά τον πρώτο χρόνο 
του παιδιού.25

Απόκλιση στην ανάπτυξη του εγκεφάλου σε νήπια 
σε κίνδυνο για αυτισμό έχει ερευνηθεί με μαγνητική 
τομογραφία (ΜRI). Από προγενέστερες μελέτες είναι 
γνωστό ότι στο παιδί με αυτισμό η περίμετρος της 
κεφαλής (όγκος του εγκεφάλου) συχνά παρουσιάζει 
αύξηση που συμπίπτει χρονικά με την εμφάνιση των 
κλινικών σημείων της διαταραχής.26 Μετά το 4ο έ-
τος εντούτοις οι ίδιοι ερευνητές έχουν παρατηρήσει 
ότι η περίμετρος της κεφαλής παύει να αυξάνει και 
δεν αποτελεί πλέον διακριτό χαρακτηριστικό του 
αυτισμού.27 Μελέτη της περιμέτρου της κεφαλής σε 
μεγάλο αριθμό από μονοζυγώτες και διζυγώτες δι-
δύμους από τους οποίους μόνον ένας παρουσίαζε 
αυτισμό έδειξε ότι σε αυτούς 20% των αρρένων και 
27% των θηλέων στις ηλικίες 4 έως 18 ετών παρου-
σίασαν «μακροκεφαλία». Αλλά και ο δεύτερος των 
διδύμων, χωρίς αυτισμό, παρουσίασε περίπου στην 
ίδια αναλογία (16% άρρενες και 22% θήλεις) παρό-
μοια «μακροκεφαλία». Οι ερευνητές καταλήγουν ότι 
ο αυξημένος όγκος της κεφαλής/εγκεφάλου αποτε-
λεί χαρακτηριστικό του ενδοφαινοτύπου του αυτι-
σμού χωρίς όμως να αποτελεί απαραίτητο στοιχείο 
του κλινικού συνδρόμου του αυτισμού.28 Η παρακο-
λούθηση 55 νηπίων σε κίνδυνο για αυτισμό και 22 
εκτός κινδύνου με μαγνητική τομογραφία στους 
6–9 μήνες και επανάληψη στους 12–15 και 18–24 
μήνες έδειξε ότι στα δέκα (10) παιδιά που παρουσί-
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ασαν στο μεταξύ ΔΑΦ υπήρχε ήδη από την πρώτη 
τομογραφία στους 6–9 μήνες σημαντικά αυξημένη 
συγκέντρωση εγκεφαλονωτιαίου υγρού στον υπα-
ραχνοειδή χώρο κυρίως στους μετωπιαίους λοβούς. 
Η ποσότητα του υγρού που ανιχνεύθηκε ακόμη και 
στους 6 μήνες σχετίσθηκε αργότερα με τη σοβαρό-
τητα των κλινικών σημείων του αυτισμού. Οι συγ-
γραφείς παρατηρούν ότι αυτή υπήρξε η πρώτη με-
λέτη που έδειξε αύξηση του όγκου του εγκεφάλου 
σε ηλικία κάτω από τα δύο έτη.29

Συνοψίζοντας, η διερεύνηση του ενδοφαινοτύπου 
του αυτισμού αναδεικνύει τρία χαρακτηριστικά κατά 
τη νηπιακή ηλικία που είναι προσιτά σε αντικειμενική 
αξιολόγηση με νευροφυσιολογικά και απεικονιστι-
κά μέσα: αποφυγής βλεμματικής επαφής (προκλητά 
δυναμικά), υστέρησης στην ανάπτυξη λόγου (ΗΕΓ 
και προκλητά δυναμικά), όγκος κεφαλής /εγκεφάλου 
(μαγνητική τομογραφία). 

Συζήτηση

Η ανάδυση του φαινοτύπου, και του ενδοφαινο-
τύπου ορισμένων χαρακτηριστικών του αυτισμού, 
εξετάσθηκαν στην παρούσα ανασκόπηση με επί-
κεντρο τη νηπιακή ηλικία και ειδικότερα σε παιδιά 
που βρίσκονται σε κίνδυνο για αυτισμό. Στο ερώτη-
μα αν τα κλινικά σημεία της διαταραχής ΔΑΦ είναι 
έκδηλα και αν η διάγνωση είναι δυνατή πριν τους 
36 μήνες τα ερευνητικά προγράμματα συγκλίνουν 
ότι ο αυτισμός γίνεται εμφανής στους 12 μήνες και 
η διάγνωση μπορεί να γίνει με εγκυρότητα στους 
24 μήνες (DSM-5). Αναγνωρίζοντας τα νέα δεδομέ-
να η Αμερικανική Παιδιατρική Ακαδημία συνιστά 
εξέταση ρουτίνας (screening) στις ηλικίες 18 με 24 
μήνες30 (Johnson & Myers 2007). Εξάλλου το δια-
γνωστικό σύστημα DSM-5 που αποτελεί σύνοψη 
κλινικής πείρας και ερευνητικής προσπάθειας πολ-
λών ετών αποτελεί χρήσιμο διαγνωστικό οδηγό πα-
ρά τις επιφυλάξεις κάποιων διακεκριμένων κλινικών 
ερευνητών.31,32

Η διερεύνηση του ενδοφαινοτύπου αν και θα 
μπορούσε να περιλάβει ευρύ πεδίο ερευνητικών 
προσπαθειών περιορίσθηκε στα κλινικά χαρακτη-
ριστικά της αποφυγής βλεμματικής επαφής, της υ-
στέρησης στην ανάπτυξη λόγου και στην αύξηση 
του όγκου της κεφαλής (εγκεφάλου). Σημειώνεται 
ότι η αποφυγή βλεμματικής επαφής αποτελεί πρό-

δρομο σημείο στο έλλειμμα της από κοινού παρα-
τήρησης και προσοχής που χαρακτηρίζουν γνωστι-
κά τον αυτισμό. Το ερώτημα εγείρεται αν κάποια 
από τα νέα ευρήματα της έρευνας του ενδοφαινο-
τύπου κατά τη νηπιακή ηλικία είναι δυνατόν να γί-
νουν χρήσιμα εργαλεία στην καθημερινή πρακτική 
όσον αφορά στην πρώιμη διάγνωση π.χ. η επιβρά-
δυνση στα προκλητά δυναμικά του κύματος Ρ400 
στις ινιακές κυρίως περιοχές, η έλλειψη πλευρίω-
σης της γλώσσας στο ΗΕΓ, και η αυξημένη ποσότη-
τα εγκεφαλονωτιαίου υγρού στον υπαραχνοειδή 
χώρο στους μετωπιαίους λοβούς. Το ερώτημα θα 
μπορούσε να απαντηθεί καταφατικά μετά από με-
λέτες που θα επιβεβαίωναν ότι τα νέα ευρήματα εί-
ναι ειδικά για τον αυτισμό και δεν αποτελούν χαρα-
κτηριστικά και άλλων αναπτυξιακών διαταραχών 
(π.χ. ειδική γλωσσική διαταραχή, δυσλεξία, διατα-
ραχή ελλειμματικής προσοχής-υπερκινητικότητα) 
και αν τα τεχνικά μέσα θα επέτρεπαν χρήση στην 
καθημερινή πρακτική. 

Στο σύνολό τους τα νέα δεδομένα από την έρευνα 
του φαινοτύπου και ενδοφαινοτύπου του αυτισμού 
κατά τη νηπιακή φάση ανάπτυξης δείχνουν την κλι-
νική εικόνα του αυτισμού να αναδύεται στο τέλος 
του πρώτου χρόνου ενώ προηγούνται ή ακολουθούν 
νευροφυσιολογικές εκδηλώσεις οι οποίες δηλώνουν 
μια ευρύτερη συμμετοχή του εγκεφάλου στην ανα-
πτυξιακή εκτροπή. 

Η πρώιμη διάγνωση του αυτισμού είναι χρήσιμη 
από κλινική άποψη γιατί επιτρέπει την πρώιμη πα-
ρέμβαση η οποία εντούτοις, πρέπει να σημειωθεί, 
είναι συμπτωματική και όχι αιτιολογική, είναι μα-
κροχρόνια και αβέβαιη σε αποτελέσματα. Ήτοι η 
πρόοδος στην κατανόηση της δυσλειτουργίας του 
εγκεφάλου επί του παρόντος δεν συνοδεύεται και 
από ανάλογη ανάπτυξη θεραπειών που να στο-
χεύουν τα κύρια μειονεκτήματα της διαταραχής 
στη νηπιακή ηλικία. Από τις συμπεριφοριστικές 
μεθόδους θεραπευτικής παρέμβασης σε χρήση η 
«Πρώιμη Παρέμβαση Denver Model» της Dawson 
και συνεργατών που στοχεύει πρωταρχικά στην οι-
κογένεια προσφέρει χρήσιμα στοιχεία για τον χειρι-
σμό του παιδιού στο φυσικό του περιβάλλον και με 
τρόπους οικείους στους γονείς που είναι δυνατόν να 
εξειδικευθούν και να ενισχυθούν από έμπειρους θε-
ραπευτές.33 
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ΠΑΡΑΡΤΗΜΑ: ΑΥΤIΣΜΟΣ (DSM-5), 299.00 (F84.0)

Διαγνωστικά κριτήρια 

Για τη διάγνωση «αυτισμός» πρέπει να πληρούνται τα ακόλουθα κριτήρια A, B, C, D, Ε 

Α. Σταθερό έλλειμμα στην κοινωνική επικοινωνία και συναλλαγή σε όλες τις περιστάσεις, όπως γίνεται φανερό από τα 
ακόλουθα, παρόντα ή σύμφωνα με το ιστορικό: 

 1.  Ελλείμματα στην κοινωνικο-συναισθηματική αμοιβαιότητα: κυμαίνεται, για παράδειγμα, από ασυνήθιστη 
κοινωνική προσέγγιση και αποτυχία στον διάλογο, σε μειωμένο ενδιαφέρον για κοινά ενδιαφέροντα και 
συναισθήματα, σε απουσία πρωτοβουλίας ή ανταπόκρισης σε κοινωνική συναλλαγή. 

 2.  Ελλείμματα στη μη-λεκτική επικοινωνιακή συμπεριφορά που χρησιμοποιείται στην κοινωνική συναλλαγή: κυ-
μαίνεται, για παράδειγμα, από την ελάχιστα συνδυασμένη λεκτική και μη-λεκτική επικοινωνία, σε ανωμα-
λίες στην οπτική επαφή και γλώσσα του σώματος ή ελλείμματα στην κατανόηση χρήσης των χειρονομιών, 
ή την πλήρη απουσία έκφρασης του προσώπου και της μη λεκτικής επικοινωνίας. 

 3.  Ελλείμματα στην ανάπτυξη, διατήρηση, και κατανόηση σχέσεων: κυμαίνεται, για παράδειγμα, από δυσκολίες 
προσαρμογής της συμπεριφοράς που να ταιριάζει στο κοινωνικό περιβάλλον, σε δυσκολίες να λάβει μέ-
ρος σε παιχνίδι που απαιτεί φαντασία ή σε απουσία ενδιαφέροντος να κάμει φίλους, και ενδιαφέροντος 
για συνομηλίκους. 

Β.  Περιορισμένα, επαναλαμβανόμενα σχήματα συμπεριφοράς, ενδιαφερόντων ή δραστηριοτήτων που γίνονται εμ-
φανή τουλάχιστον με δύο από τα ακόλουθα, παρόντα ή σύμφωνα με το ιστορικό: 

 1.  Στερεοτυπικές και επαναλαμβανόμενες κινήσεις, χρήση αντικειμένων ή ομιλίας (όπως απλά κινητικά στερεότυ-
πα, τοποθέτηση παιχνιδιών στη σειρά, στριφογύρισμα αντικειμένων, ηχολαλία, χρήση ιδιοσυγκρασιακών 
φράσεων). 

 2.  Εμμονή στην ομοιότητα, εξαιρετική προσκόλληση σε ρουτίνες ή τελετουργικά σχήματα λεκτικών και μη λεκτι-
κών συμπεριφορών (υπερβολική αναστάτωση σε μικρές αλλαγές, δυσκολίες στις μεταβάσεις από ένα πε-
ριβάλλον σε άλλο, δύσκαμπτο τρόπο σκέψης, στερεοτυπίες χαιρετισμού, επιμονή στην ίδια διαδρομή ή 
φαγητό κάθε ημέρα). 

 3.  Εξαιρετικά περιορισμένα ενδιαφέροντα που συνιστούν ανωμαλία όσον αφορά στην ένταση και τον στόχο 
(όπως έντονη προσκόλληση και ενασχόληση με ασυνήθη αντικείμενα, εξαιρετικώς περιορισμένα ή με εμ-
μονή ενδιαφέροντα).

 4.  Υπέρ – ή – υπό αντίδραση σε αισθητηριακά ερεθίσματα ή ασυνήθη ενδιαφέροντα σε αισθητηριακά ερεθί-
σματα από το περιβάλλον (όπως προφανής αδιαφορία στον πόνο/ζέστη/κρύο, παράδοξη αντίδραση σε 
ειδικούς ήχους ή υφή αντικειμένων, υπερβολική όσφρηση ή άγγιγμα αντικειμένων, εντυπωσιασμός με 
φώτα ή με κίνηση αντικειμένων. 

 Καθορίστε τη σοβαρότητα της κατάστασης την παρούσα στιγμή.

  Η σοβαρότητα βασίζεται στο έλλειμμα στην κοινωνική επικοινωνία και στα περιορισμένα και επαναλαμ-
βανόμενα σχήματα συμπεριφοράς. 

C.  Τα συμπτώματα πρέπει να είναι παρόντα κατά την πρώιμη αναπτυξιακή περίοδο (αλλά μπορεί να μη γίνουν πλή-
ρως φανερά μέχρις ότου οι κοινωνικές απαιτήσεις υπερβούν τις περιορισμένες δυνατότητες του παιδιού ή 
μπορεί να καλύπτονται από στρατηγικές μαθημένες μεταγενέστερα). 

D.  Τα συμπτώματα περιορίζουν συνολικά τη λειτουργικότητα στον κοινωνικό και επαγγελματικό βίο όπως και σε άλ-
λες σημαντικές απόψεις του παρόντος βίου.

Ε.  Οι διαταραχές δεν εξηγούνται καλύτερα ως αποτέλεσμα νοητικής αναπηρίας (νοητική αναπτυξιακή διαταραχή) 
ή συνολικής αναπτυξιακής υστέρησης. Νοητική αναπηρία και διαταραχή αυτιστικού φάσματος συχνά συνυ-
πάρχουν. Προκειμένου να τεθεί διάγνωση συννοσηρότητας διαταραχής αυτιστικού φάσματος και νοητικής 
αναπηρίας, η κοινωνική επικοινωνία πρέπει να βρίσκεται κάτω από την αναμενόμενη σύμφωνα με το γενικό 
αναπτυξιακό επίπεδο του παιδιού. 
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Σημείωση: Σε άτομα με τη διάγνωση στο DSM-IV αυτιστική διαταραχή, διαταραχή Asperger, διάχυτη ανα-
πτυξιακή διαταραχή να δοθεί η διάγνωση διαταραχή αυτιστικού φάσματος. Άτομα με έντονα ελλείμματα στην 
κοινωνική επικοινωνία, των οποίων τα συμπτώματα δεν ανταποκρίνονται στα κριτήρια της διαταραχής αυτι-
στικού φάσματος, θα πρέπει να εκτιμηθούν για κοινωνική (πραγματολογική) διαταραχή της επικοινωνίας. 

Να διευκρινισθεί αν η διάγνωση συνοδεύεται:

Με ή όχι νοητική έκπτωση

Με ή όχι γλωσσική έκπτωση

Αν σχετίζεται με γνωστή ιατρική ή γενετική κατάσταση ή περιβαλλοντικό παράγοντα

Αν σχετίζεται με άλλη νευροαναπτυξιακή, νοητική ή συμπεριφοριστική διαταραχή

Αν σχετίζεται με κατατονία.

Early diagnosis of autism: 
Phenotype-endophenotype

S. Kotsopoulos

Day Centre for Children with Developmental Disorders - EPSYPEA, Messolonghi, Greece

Psychiatriki 2015, 26:273–281

Autism Spectrum Disorders have for some time been the focus of intense interest for clinicians and 
researchers because of the high prevalence of the disorders among children in the community (ap-
proximately 1%), their severity and pervasiveness. Particular attention has been paid to the early 
diagnosis of the disorder and to the intensive therapeutic intervention. Currently the best prognosis 
for autism lays in the early diagnosis and intervention. Postponing the diagnosis and the interven-
tion beyond infancy is considered loss of precious time. The diagnosis of autism, which begins early 
in life, was until recently considered that could be reliability made at the age of 3 years. Recent fol-
low up studies however on children at risk for autism (children who had an older sibling with autism) 
have shown that the clinical signs of autism emerge at the end of the first year and become distinct 
by the end of the second year when the diagnosis can reliably be made. From a clinical perspective 
it is noted that the early clinical signs of risk for autism are related to social communication (e.g. 
limited or absent response when calling his/her name and to joint attention), stereotype behavi-
ours and body movements or unusual handling of objects (e.g. intensive observation of objects 
and stereotype movements of hands and tapping or spinning), incongruent regulation of emotions 
(reduced positive and increased negative emotion). There is also delay in developmental character-
istics such as the language (both receptive and expressive) and motor (particularly in postural con-
trol – characteristic is the drop of the head backwards when the infant is held in horizontal position). 
Studies on various aspects of the endophenotype of certain clinical signs among infants at risk for 
Autism Spectrum Disorders, such as avoidance of eye contact, delay in verbal communication and 
increase of the head circumference, may provide useful information and may assist the clinician on 
follow up in the early diagnosis. Compared to the progress made for an early diagnosis of autism 
there is relatively no equal progress in the early intervention. However, some methods such as the 

‘Early Start Denver Model’ which focuses in the family, which is the natural environment of the child, 
may provide a useful framework for effective work with the child and the family.

Key words: Autism, early diagnosis, phenotype, endophenotype.
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