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Въведение
Генерализираните разстройства на развитието 

(ГРР) са хетерогенна група, която включва наруше-
ние и качествени особености във взаймодействие-
то с другите, отсъствие или качествени особености 
в несловесното и/или словесното общуване, едно-
образни поведения и интереси, стремеж към не-
изменост и непоносимост към промяна. Те се про-
явяват по време на ранния период на развитие и 
водят до клинично значима причина за увреждане 
на възможностите за обучение и последваща со-
циална и професионална реализация [1]. 

История на аутизма
През 1908 г. Ойген Блойлер, швейцарски 

психиатър, въвежда този термин, за да опише 
отдръпването от реалността при пациенти с ши-
зофрения. Названието му произлиза от гръцката 
дума "autos", или "аз", т.е. някой, който "живее в 
свой собствен свят". През 1943 г. Лео Канер пре-
дефинира термина за описване на симптомите 
на социална изолация и езикови нарушения при 

деца без шизофрения или други известни психи-
атрични разстройства. Те имали трудности при 
общуване и осъществяване на контакт с околни-
те и демонстрирали повтарящо се поведение как-
то и загуба на интерес към социалните дейности. 
През 1944 г. Ханс Аспергер идентифицира деца 
със социална изолация, които нямат говорни ано-
малии, типични за пациенти с аутизъм. Това до-
вело до дефинирането на ново разстройство, по-
добно на аутизъм, което е известно като "синдром 
на Аспергер". През 1994 г. четвъртото издание на 
“Диагностичен и статистически наръчник за пси-
хични разстройства” (DSM-IV) на Американската 
психиатрична асоциация включва пет широко 
разпространени нарушения на развитието: ау-
тистично нарушение, синдром на Аспергер (AS), 
широко разпространено разстройство на разви-
тието – неуточнено по друг начин (PDD-NOS), 
разстройство на Рет и детско дезинтегративно 
разстройство. Деца, диагностицирани с тези раз-
стройства, обикновено показват дефицити в три 
области: социално взаимодействие, комуникация 
и стереотипно поведение [2]. 
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Резюме. Въведение: Генерализираните разстройства на развитието са хетерогенна група, която включва нару-
шение във взаймодействието с другите, отсъствие или качествени особености в несловесното и/или словесното 
общуване, еднообразни поведения и интереси и непоносимост към промяна. В настоящия обзор е направен сис-
тематичен анализ на причините за развитие на аутизъм. Обсъждат се патофизиологията и епидемиологията, 
както и необходимостта от разработване на биомаркери с оглед ранното му откриване. Разпространението на 
разстройството от аутистичния спектър (ASD) се е увеличило драстично в световен мащаб с над 600% през пос
ледните десетилетия, като възможните причини за това могат да бъдат ранното разпознаване на симптомите, 
своевременното диагностициране и опитите за преодоляване на стигмата спрямо страдащите от психични 
разстройства. Не се наблюдават значителни разлики в основните симптоми на ASD между половете. Същест-
вуват многобройни теории относно причините за развитието му. Те включват: генетични фактори, фактори на 
околната среда, абнормно развитие на мозъчното вещество. Възрастта на майката, както и развитието на мно-
гоплодна бременност също се считат за рискови фактори. Дискусията относно връзката между ваксинацията 
и развитието му все още се обсъжда, като се търсят научни доказателства, които напълно да я подкрепят или 
отхвърлят. Заключение: Идентифицирането на ранни лабораторни биомаркери за аутизъм е от изключителна 
важност за последващата стратегия, което изисква работа в мултидисциплинарни екипи.
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Abstract. Introduction: Pervasive developmental disorders (PDD) represent a heterogeneous cluster of neurodevelopmental 
conditions characterized by marked impairments in social interaction, qualitative abnormalities in verbal and nonverbal commu-
nication, as well as repetitive, stereotyped behavioral patterns and pronounced resistance to change. The present review pro-
vides a systematic evaluation of the major etiological determinants implicated in the development of autism. Particular attention 
is given to the underlying pathophysiological mechanisms and epidemiological trends, along with the growing need for robust, 
clinically applicable biomarkers capable of facilitating early and reliable detection. Over the past several decades, the worldwide 
prevalence of ASD has risen by more than 600%, a trend that can be partly attributed to advances in early symptom recognition, 
improvements in diagnostic protocols, and ongoing efforts to reduce stigma associated with psychiatric and neurodevelop-
mental disorders. Current evidence indicates no substantial sex-related differences. A multitude of etiological hypotheses have 
been proposed, encompassing genetic predisposition, environmental exposures, and aberrant neurodevelopmental processes 
affecting brain structure and connectivity. Additional risk factors under investigation include advanced maternal age and multiple 
gestation pregnancies. The alleged association between childhood vaccination and ASD continues to be discussed in public 
scientific studies. Conclusion: The identification of early laboratory biomarkers for autism is of critical importance for guiding 
future diagnostic and therapeutic strategies. Achieving this goal requires coordinated efforts within multidisciplinary teams.
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Епидемиологични данни
Вниманието към невроразвитийните разстройс

тва е тясно свързано с тяхната честота, която, из-
глежда, непрекъснато се увеличава. Дискусията 
относно причините за това увеличение все още 
е актуална, но със сигурност повишеното внима-
ние към симптомите и по-добрата организация на 
диагностичния процес са изиграли важна роля [3]. 
Разстройството е характерно за всички расови, 
етнически и социално-икономически групи [4]. To е 
над четири пъти по-високо сред момчетата, отколко-
то при момичетата и често има съпътстващи състоя-
ния, включително епилепсия, депресия, тревожност, 
разстройство с дефицит на вниманието и хиперак-
тивност, както и предизвикателно поведение като 
склонност за самонараняване и сомнолентност [5].

През миналото десетилетие глобалното раз-
пространение на ASD е надхвърлило 1,5% в раз-
витите страни по целия свят и изследователите 
обръщат повече внимание на причините за това 
[6]. Педиатрите, семейните лекари, както и други 
здравни специалисти срещат все повече деца с 
ASD в своите практики. В Нова Скотия разпростра-
нението на ASD се е увеличило от приблизително  
1 на 1000 деца отпреди 30 години до 1 на 66 ка-
надци на възраст от 5 до 17 години понастоящем  
(1 на 42 момчета и 1 на 165 момичета) [7]. В Мексико 
0.87% oт детската полулация е диагностицирана с 
ASD, а в Южна Темза, Великобритания – около 1%. 
Разпространението се е увеличило през последни-
те няколко години и в САЩ, където едно на всеки 45 
деца се ражда с това разстройство. Единственото 
проучване, което изследва разпространението на 
аутизма в Шри Ланка, установява, че алармиращи-
те признаци на аутизъм, които са посочени от Аме-
риканската академия по неврология и Дружеството 
по детска неврология, са присъствали при 7,4% от 
децата и едно на всеки 93 деца (1,07%) на възраст 
от 18 до 24 месеца е диагностицирано с аутизъм. 
Хората с ASD имат по-високи нива на депресия 
спрямо тези без ASD (20% срещу 7%), тревожност 
(11% срещу 5%), затруднения със съня (13% срещу 
5%) и епилепсия със съпътстващо интелектуално 
увреждане (21% срещу 0,8%) [8].

Счита се, че разпространението на разстройс
твата от аутистичния спектър (ASD) се е увеличи-
ло драстично в световен мащаб с повече от 600% 
през последните няколко десетилетия. Наблюдава 
се увеличаване на случаите на аутизъм в страни от 
третия свят, което не може да бъде обяснено само 
с увеличение на информираността. В развиващи-
те се страни от Южна Азия, включително Пакис-
тан, разпространението на ASD е неизвестно. Това 
може да се дължи на липсата на съществуващи из-
следвания, инфраструктура и наличност на добре 
обучен и опитен човешки ресурс за провеждане на 
наблюдение и изследване на аутизъм [9].

Липсват данни относно честотата на разпрос-
транение на аутизма в България. Счита се, че 
засегнатите деца са 140 000, което е изведено 

от световната статистика и от броя на децата в 
страната (www.autismtoday-bg.eu).

Не се наблюдават значителни разлики в ос-
новните симптоми на ASD между момчета и мо-
мичета. Въпреки това систематизрани проучвания 
показват, че момичетата са по-склонни да проявя-
ват по-тежки симптоми, свързани с интелектуално 
нарушение, както и по-висок риск от коморбидни 
психиатрични нарушения [4]. Аутизмът е невро-
развитийно разстройство, което се развива през 
първите три години от живота и се характеризира с 
дефицити в социалното взаимодействие, наруше-
на комуникация и ограничено и стереотипно пове-
дение [9]. Добре установено е, че децата с ASD не 
представляват хомогенна клинична група и много 
различни патологии показват подобна констелация 
от поведенчески симптоми, които се обединяват в 
ASD. Съществуването на регресия в развитието 
при някои деца с ASD е потвърдено чрез множес
тво проучвания. Деца с аутизъм, които губят уме-
ния, принадлежат към подгрупа, обозначена с тер-
мина "регресивен аутизъм". Той обикновено се от-
нася до дете, чиито родители съобщават за ранна 
анамнеза за нормално развитие на възраст от 12 
до 24 месеца, последвано от загуба на придобити 
преди това умения. Езиковата регресия е най-оче-
видната форма на регресия, но регресивният ау-
тизъм може да бъде придружен и от по-глобална 
регресия, включваща загуба на социално внима-
ние, социални умения и социален интерес [10]. 

Патофизиология и патобиология
ASD се счита за сложно разстройство с важ

ни епигенетични компоненти [10]. Патофизиоло-
гията е сложна и многофакторна и при повечето 
пациенти не е възможно да се идентифицира 
каквато и да било етиологична причина въпреки 
задълбочените медицински изследвания. Някол-
ко проучвания предполагат, че различни гени мо-
гат да бъдат активни при появата на поведенчес
ки и когнитивни аномалии, които характеризират 
ASD. Следователно, въпреки че е разумно да се 
предположи, че както генетични, така и епигене-
тични и екологични фактори могат да доприне-
сат за появата на клиничния му фенотип, етиоло-
гията на ASD остава непотвърдена [11].

Възпалителните сигнални пътища могат да 
бъдат свързани с патофизиологията на ASD чрез 
пряко или косвено взаимодействие с централната 
нервната система (ЦНС) чрез невроните, имунната 
система или невроендокринната система [6].

Публикувани са генетични, клинични и био-
химични данни, показващи митохондриалната 
дисфункция като една от най-честите метаболит-
ни аномалии при ASD. Установени са увеличени 
нива на лактат, глутатион и междинни продукти от 
цикъла на Кребс, дефицит на АТФ, както и нама-
лена активност на митохондриалната електронна 
транспортна верига в кръвни проби, цереброспи-
нална течност и мозъчна тъкан при пациенти с 



62 ОБЩА МЕДИЦИНА, 28, 2026, № 4

ASD [12]. Коморбидните отклонения при аутизма 
са въпрос на интерес за интерпретацията на нев
роанатомията. Епилепсията например е свърза-
на с патология на мозъчната кора, амигдалата, 
малкия мозък и хипокампа, като всички те са за-
сегнати и при аутизъм [13]. Понастоящем една от 
най-известните теории относно невропатология-
та на аутизма е, че мозъкът претърпява период 
на преждевременен растеж през ранния постна-
тален период, последван от забавянето му, което 
се свързва с възрастта. Доказателствата за този 
ранен свръхрастеж идват от четири изследвания 
на обиколката на главата, заместител на размера 
на мозъка, които предоставят доказателства за 
нормална или по-малка обиколка на главата при 
раждането, последвано от увеличаване на ско-
ростта на растеж, започващо на 12-месечна въз-
раст. Съществуващи ЯМР проучвания показват, 
че много малки деца с аутизъм (на възраст от 18 
месеца до 4 години) имат 5-10% необичайно уго-
лемяване в общия обем на мозъка, но дали това 
разширяване продължава и в по-късното детство 
и юношеството, не е изяснено [13].

При аутизъм възможно обяснение на аномали-
ите при мозъчния растеж, кортикалната цитоархи-
тектоника и невронната свързаност е скорошното 
откритие на миниколонопатия. Миниколоните, из-
глежда, са основна анатомична и физиологична 
единица на кората. Функционалното им значение 
все още не е изяснено, но няколко опита са напра-
вени, така че да ги идентифицират като анатомич-
на корелация с най-малката функционираща еди-
ница в мозъчната кора. Те са идентифицирани във 
всички региони на неокортекса и при всички видове 
оценени досега бозайници. Счита се, че увелича-
ване на общия им брой стои в основата на процеса 
на неокортикална експанзия, която съпътства ен-
цефализацията, т.е. мярка за размера на мозъка, 
като се вземе предвид телесната маса [14].

Друга известна теория, постулирана от 
Herbert, е, че при анормалното уголемяване на 
мозъка, наблюдавано при деца с аутизъм, се 
отчита непропорционално увеличено бяло, а не 
сиво вещество. В действителност две проучва-
ния при много малки деца (1,5-4 години) показ-
ват по-голямо увеличение на бялото вещество, 
отколкото на сивото. Но отново, дали то се за-
пазва и в по-късна детска и юношеска възраст, 
остава неизяснено. Съществуващите доказател-
ства за обема на сивото вещество предполагат 
това, въпреки че увеличаването на сивото ве-
щество може да е пропорционално значително 
по-малко от това на бялото вещество в ранна 
възраст, уголемяването може да продължи и в 
зряла възраст. Четири проучвания, обхващащи 
общо ранното детство през юношеството и зря-
лата възраст, докладват 6-12% увеличение на 
сивото вещество. Въпреки че увеличенията в си-
вото и бялото вещество са установени във фрон-
талния, темпоралния и париеталния лоб, най-го-
лямото и най-значимо нарастване е докладвано 

във фронталните дялове. Нараства интересът 
към идеята, апробирана от Казанова и кол., за 
наличието на патологичен брой и ширина на ми-
николони при лица с аутизъм [13].

При постмортем изследвания на мозъка при 
лица с аутизъм се установява, че малкият мозък 
е най-често засегнат патологично. Най-често съ-
общаваната патология в тези изследвания е на-
маляване на нормалния брой неврони на Пурки-
ние, което е докладвано в почти всеки случай, в 
който малкият мозък е бил изследван. Степента 
на намаляване на невроните на Пуркиние може 
да варира в различните случаи, но едно скорош-
но проучване докладва общо 41% намаление на 
клетките на Пуркиние в група от осем случая с 
аутизъм, сравнено с осем контроли [15].

Точното анатомично разпределение на нама-
лението на невроните на Пуркиние все още не 
е определено окончателно. Докато някои про-
учвания го описват като дифузно или широко 
разпространено, други съобщават, че е по-забе-
лежимо в задно-латералната част на неоцеребе-
ларната кора, с по-малко участие на вермикса и 
предните полукълба [15].

Хромозомни аномалии и Fragile-X са доклад
вани при деца с аутизъм. Централната патоло-
гия в мозъка е спиране развитието на невроните. 
Мегацефален мозък, невронна дезорганизация и 
необичайна миграция, кортикална хетеротопия, 
намалена плътност на дендритния шип, намалява-
не и навлизане в клетките на Пуркиние и понякога 
глиозата са невропатологичните отличителни беле-
зи на ASD. Няколко генетични изследвания свърз-
ват аутизма с гени, които имат имуномодулиращи 
функции. Все още обаче не е разкрит специфичен 
маркер за аутизъм и това е довело до хипотезата, 
че въздействието на околната среда може да бъде 
свързано с определени случаи на аутизъм [16].

Постулирани теории
Както генетичните, така и факторите на окол-

ната среда в началното развитие играят жизне-
новажна роля в етиологията на аутизма [5].

Една от теориите относно причините за раз-
витието на ASD се основава на епидемиологични 
проучвания, направени преди повече от 30 го-
дини. Те са проведени през 70-те и 80-те години 
на миналия век от изследователи без априорна 
хипотеза, които са направили някои стъписващи 
открития. Най-важното от тях е осъзнаването, че 
монозиготните и дизиготните близнаци се разли-
чават значително. Процентът на съответствие е 
мярка за вероятността, ако единият близнак има 
ASD, то и другият да е засегнат. Важната разли-
ка между монозиготните и дизиготните близнаци 
възниква, тъй като близнаците монозиготи са ге-
нетично идентични, докато дизиготните близна-
ци са генетично еквивалентни на братя и сестри 
(споделят средно 50% от тяхната ДНК), въпреки 
че и монозиготите, и дизиготите споделят порав-



63К. Димова, Я. Бочева. Аутизъм – минало, настояще и бъдеще

но пренаталната, перинаталната и постнаталната 
среда със своите коблизнаци. В епидемиологич-
ните проучвания при близнаци от 70-те и 80-те 
години на миналия век процентът на конкордант-
ност за аутизъм при сравняване на монозиготни 
и дизиготни близнаци е от порядъка на десет към 
едно. Това се счита за неопровержимо доказател-
ство, че аутизмът е генетично заболяване [17].

Въз основа на проучвания върху близнаци и 
семействата им понастоящем аутизмът представ
лява най-често срещаното наследствено нару-
шение на невроразвитието. Рискът за поява на 
брат или сестра в семейство, в което вече има 
дете с аутизъм, сe увеличава от 25 до 100 пъти, 
сравнен с риска за общата популация. Тежестта 
на трите основни нарушения при аутистите вари-
ра при различните видове нарушения, но много 
от основните и общи характеристики показват 
фамилност и доказват наследственост [18].

Според друга теория както напредналата въз-
раст на майката (≥ 40 години) и на бащата (≥ 50 го-
дини), така и кратките интервали между бремен-
ностите (< 24 месеца) са независимо свързани с 
повишен риск от развитие на ASD. Неспецифични 
фактори по време на бременност, включително 
майчини метаболитни състояния, като наддава-
не на тегло и хипертония, както и по-специфич-
ни фактори (като прием на майката в болница 
поради бактериални или вирусни инфекции или 
фамилна анамнеза за автоимунни заболявания) 
също са свързани с леко повишен риск от ASD, 
съчетано със забавяне в развитието [19].

Малко теми в областта на аутизма са прив
личали по-голямо внимание и противоречия от 
тази относно ваксините и потенциалната им при-
чинно-следствена връзка с аутизма. Въпросът е 
поставен за първи път през 1998 г. след статия, 
публикувана в Lancet [20], в която авторите пред-
ставят причинно-следствена връзка между вакси-
ната срещу морбили, паротит и рубеола (MMR) 
и развитието на аутизъм. Проучването включва 
група от 12 деца, диагностицирани с аутизъм, 
след като са били ваксинирани с MMR ваксина. В 
своето разследване авторите установяват, че де-
цата имат неразпозната форма на възпалително 
заболяване на червата с малки следи от вируса на 
морбили, които съвпадат с щама във ваксината. 
Тези открития са довели до тълкуването, че вак-
сината MMR, която съдържа жив вирус, причинява 
инфекция с морбили в стомашно-чревния тракт, 
което на свой ред води до развитието на „пропус
кливи черва“. Предполага се, че аутизмът е ре-
зултат от навлизането през червата на токсини в 
кръвния поток, които засягат нервната система [4].

Друг проблем, който катализира ваксинални-
те противоречия, е тимерозал. Той представля-
ва консервант на основата на живак и се среща 
често в комбинирани ваксини, включително диф-
терия-тетанус-коклюш (DTP). Тимерозалът съ-
държа 50% етилживак, подобен на метилживака, 
който във високи дози може да бъде токсичен за 

хората. Противоречията с тимерозал не са свър-
зани с MMR ваксината, тъй като тя никога не е 
съдържала етилживак. Въпреки това обществе-
ният скептицизъм по отношение на ваксинацията 
е довел до становището, че високите нива на ти-
мерозал може да доведат до аутизъм при деца. 
Огромно количество научни данни по темата ка-
тегорично опровергават това твърдение [4].

Изследвани са концентрациите на метали 
при деца с ASD. Най-често изследваните концен-
трации на тежки метали в тази популация са на 
кадмий, олово, арсен и алуминий. Има малко до-
казателства в подкрепа на връзката между алу-
миний и ASD, докато такива относно останалите 
са несигурни. Авторите заключават, че въпреки 
че има твърдения, сочещи излагането на тежки 
метали като рисков фактор за развитие на аути-
зъм, все още липсват доказателствени данни в 
подкрепа на тези твърдения [4].

Спекулира се, че замърсяването на въздуха 
води до неврологични последици, включително 
възпаление и оксидативен стрес на мозъка, кое-
то от своя страна довежда до патологично нев-
ронно развитие. Има изследвания, които твър-
дят, че "ако живеете до главен път или магистра-
ла по време на крайния период на бременността, 
би могъл да се увеличи рискът за развитие на 
аутизъм при детето". Отново липсват категорич-
ни доказателства в подкрепа на тази теория [4].

През последните години диетичните интервен-
ции, включително диети без глутен или без казеин, 
привличат значителен интерес от страна на роди-
тели и изследователи. В Европа 13,5% от семейс
твата на деца с ASD са опитвали това диетично 
ограничение. Обосновката за този подход, изглеж-
да, произлиза от „Opioid Excess Theory“, според 
която някои от индивидите не произвеждат доста-
тъчно глутен- и казеин-свързани храносмилателни 
ензими. Без достатъчно количество от тези ензи-
ми глутен- и казеин-свързаните пептиди не се ме-
таболизират адекватно и преминават кръвно-мо-
зъчната бариера. Смята се, че симптомите на ASD 
са резултат от прикрепването на тези пептиди към 
неврорецептори, което от своя страна нарушава 
централната нервна система [4].

Признаци на аутизъм
През последните 10 години има огромен инте-

рес към това дали децата с аутизъм и разстройства 
от аутистичния спектър могат да бъдат идентифи-
цирани в по-ранна възраст. Този интерес е възник-
нал въз основа на факта, че много родители на 
деца с ASD са наясно с различията в развитието 
на децата си много преди те да получат подходяща 
диагноза. Пътят от ранните притеснения на роди-
телите до поставянето на диагнозата често отнема 
няколко години, тъй като те търсят помощ от раз-
лични немедицински специалисти, включително 
алтернативни начини на лечение, които не са дока-
зали своята терепавтична ефективност [20].
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Според Центровете за контрол и превенция 
на заболяванията ранните признаци могат да се 
наблюдават като невъзприемчивост към социал-
но взаимодействие. Някои индикации за това по-
ведение включват избягване или липса на устой-
чив зрителен контакт, неотговаряне на името до 
навършване на деветмесечна възраст и липса 
на израз на лицето като щастие, тъга, гняв и из-
ненада. До 12-месечна възраст децата не вземат 
участие в прости интерактивни игри като пляска-
не с ръце. На същата възраст са ограничени и 
жестовете като махане за довиждане. До 15-ме-
сечна възраст децата не успяват да споделят ин-
тереси с другите, като например да демонстри-
рат увлечение към предмети, които харесват. До 
18-месечна възраст те не посочват, показвайки 
нещо интересно. До 24 месеца децата не демон-
стрират осъзнатост или съчувствие, когато дру-
гите са наранени или разстроени. До 36 месеца 
не проявяват наблюдателност или склонност да 
се присъединят към други деца в играта. До 48 
месеца не се ангажират за ролева игра, като нап
ример поемане на роли като учител или суперге-
рой. И накрая, до 60 месеца не показват склон-
ност да пеят, танцуват или изпълняват дейности. 
Рестриктивното или повтарящо се поведение се 
проявява в особен интерес, като подреждане на 
обекти в определен ред и разстройване, когато 
този ред бъде променен. Съществува и повтаря-
не на думи или фрази, известно като ехолалия. 
Други повтарящи се поведения включват игра с 
играчки по един и същ начин, всеки път, показ-
вайки повишен фокус върху определени части 
от обектите (като колела), реагирайки силно към 
незначителни промени, натрапчиви интереси, 
придържане стриктно към определена рутина, 
ангажиране с пляскане с ръце, люлеене на тяло-
то или въртящи се движения, както и демонстри-
ране на особени реакции към сетивни стимули 
като звук, мирис, вкус, външен вид или текстура. 
В резултат на горните ранни признаци пациен-
тът с ASD може да изпита различни проблеми, 
вариращи от стомашно-чревни до гърчове, тре-
вожност, хиперактивност или невнимателно по-
ведение, езиково разстройство и забавено когни-
тивно развитие или заучаване на умения [8]. 

Аутизмът е разстройство от спектъра, което 
означава, че изразените симптоми, способности и 
характеристики при него са в много различни ком-
бинации и във всякаква степен на тежест. В единия 
край на спектъра, детето може да е невербално, 
приклекнало в ъгъла на стаята си, въртейки кла-
мер в продължение на часове, а в другия край на 
спектъра, може да е учен и изследовател, който е в 
състояние да се реализира на трудовия пазар [21]. 

Съпътстващите състояния са често срещани 
при ASD и може да имат голям ефект върху детето 
и функционирането на семейството, както и вър-
ху клиничното управление. Примерите включват 
медицински състояния като нарушения на съня 
и гърчове; други диагнози, засягащи развитието 

или поведението, като разстройство, свързано с 
дефицит на внимание и хиперактивност (ADHD), 
тревожност и разстройство на настроението; по-
веденчески разстройства, като отказ на храна, 
самонараняване и агресия. Приблизително 30% 
от децата с диагноза ASD са с интелектуални 
затруднения, а 30% имат ограничена вербална 
продукция. Все по-често изследователи и клини-
цисти признават, че съпътстващите разстройства 
подпомагат идентифицирането на фенотипни 
разлики в рамките на популациите, засегнати от 
ASD, които от своя страна могат да повлияят на 
прогнозата и избора на интервенции [22].

Езиковият дефицит и изоставането в езиковото 
развитие са типични за деца с аутизъм и може да 
варират значително между отделните деца в спек-
търа. В изследване Buzhardt, Wallisch проследяват 
прелингвалното развитие на младежи, които са 
били диагностицирани с ASD по-късно, и установя-
ват, че на възраст от 42 месеца тези деца използват 
по-малко жестове в сравнение с контролната гру-
па, докато вокализацията без продукция на думи 
е по-честа. Тези резултати показват забележими 
отклонения в речево-езиковото развитие на мла-
дежи с ASD в ранна възраст [23].

Невроразвитийните разстройства включват 
група от неврологични състояния, които се раз-
глеждат като проблем за общественото здраве 
със силно социално-икономическо въздействие. 
Тези нарушения са много сложни по етиология и 
се характеризират с ранно начало в детството. 
Първоначалната патологична промяна, изглеж-
да, включва абнормна експресия на растежен 
фактор по време на ембриогенезата, която про-
дължава в зряла възраст и може да допринесе 
за някои клинични прояви [24].

Биологични маркери  
и ролята им в диагностиката

Биологичните маркери, или биомаркерите, 
се определят като "биологични променливи, 
свързани със заболяването на интерес, и са из-
мерими директно при даден пациент или негови-
те биоматериали, като използват чувствителни и 
надеждни количествени техники". Определянето 
на ранните биомаркери на аутизма е важно, тъй 
като те могат да бъдат използвани за поставяне 
на по-ранна, по-надеждна диагноза, както и по-
магат за предвиждане на прогнозата и отговора 
към специфични интервенции [4].

Скорошни резултати от анализи на после-
смъртни периферни тъкани и молекулярноге-
нетични изследвания доведоха до хипотезата, 
че невротрофините са решаващи регулатори за 
невропластичността и въздействат върху пато-
физиологичните характеристики на ASD [25].

По време на невронното развитие безброй 
биологични процеси протичат едновременно, 
т.е. неврогенеза, глиогенеза, клетъчна миграция, 
клетъчна диференциация, образуване на синап-
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си и др. Тези невробиологични процеси се управ
ляват от няколко растежни фактора (GF) и спо-
магат за оформянето на постнаталния мозък. Все 
повече доказателства показват, че GF модулират 
двигателните, емоционалните и когнитивните 
функции, което може да обясни някои клинични 
прояви на психиатрични разстройства [24]. 

Факторите на растежа са цитокини, които ре-
гулират нервното развитие. Скорошни доказател-
ства показват, че промените в нивото на експресия 
на GF по време на ембриогенезата са свързани с 
патофизиологията и клиничните прояви на ASD. Те 
имат потенциал да бъдат използвани като клинич-
ни маркери за диагностика и прогноза на тези раз-
стройства на неврологичното развитие [24].

При липса на ясна корелация, диагнозата се 
основава на комбинация от симптоми и често 
остава обект на дискусия. Границите на много 
разстройства на неврологичното развитие из-
глеждат замъглени, множество разстройства и 
симптоми се припокриват и проявите често са 
нетипични [3]. Децата се диагностицират доста 
късно, което е фактор, водещ до забавяне на 
процеси, свързани с екзекутивните и висшите 
корови функции. Пропуска се важно време, през 
което при ранно диагностициране би могло да се 
постигне напредък и да се намалят последиците 
за негативно развитие при тези деца [26].

Изследователският интерес към разработ-
ването на надеждни биомаркери се е увеличил 
през последните години. Идентифицирането на 
ранни лабораторни биомаркери за аутизъм е от 
изключителна важност за последващата страте-
гия. Основно предизвикателство при разработ-
ването и валидирането им са индивидуалният 
подход, както и съвместната работа между мул-
тидисциплинарни екипи, които включват лабора-
торни специалисти, клиницисти и психолози.

Заключение
Аутизмът е клинична диагноза, основаваща 

се на анамнезата и статуса на индивида, и въп
реки много активното търсене на биомаркери не 
са открити надеждни лабораторни тестове. Лите-
ратурните източници потвърждават, че е налице 
обратна връзка между възрастта при диагнос
тициране и положителната прогноза, което пра-
ви ранното откриване от решаващо значение [4]. 
Интересът към разработването на надеждни био-
маркери се е увеличил през последните години. 
Основното предизвикателство при валидирането 
им са разработването на персонализиран под-
ход, както и активното сътрудничество между 
мултидисциплинарни екипи, които включват ла-
бораторни специалисти, клиницисти и психолози.
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