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WSTĘP

Nie odkryłem autyzmu. Istniał on już dawniej. Nawet nie musiałem specjalnie zajmować się jego wykryciem. […] Otóż pewien książę nazwiskiem Serendyp jednego dnia odkrył skarb, którego wcale nie szukał. Podobnie ja niczego nie szukałem. Po prostu oglądałem pewną liczbę dzieci […] Czułem, że dostrzegłem jakąś rzecz wyjątkową... 
Leo Kanner
Na początku naszej praktyki: pediatry oraz neurologa dziecięcego zakładałyśmy, że naszymi pacjentami będą głównie dzieci z mózgowym porażeniem dziecięcym, padaczką, chorobami nerwowo-mięśniowymi… Tymczasem od ponad ćwierćwiecza, z roku na rok, przybywało i nadal przybywa rodziców poszukujących pomocy dla swoich dzieci z zaburzeniami neurorozwojowymi, a w szczególności z zaburzeniami ze spektrum autyzmu. 
Diagnozując pacjentów, dostrzegłyśmy, że dzieci te niosą bagaż zaburzeń somatycznych o nierzadko atypowym przebiegu. Nasze obserwacje neuropediatryczne, prowadzone zarówno w gabinecie, jak i na oddziale neurologicznym, skłoniły nas do podjęcia badań naukowych prowadzonych we współpracy z wieloma specjalistami. 
Owocem tej współpracy jest niniejsza monografia, która dotyczy somatycznych problemów towarzyszących zaburzeniom ze spektrum autyzmu. Należy podkreślić, iż powstała przede wszystkim dzięki wieloletniej współpracy zespołu autorów, jak również na podstawie najnowszej literatury przedmiotu oraz indywidualnych doświadczeń własnych. Zgodnie z aktualną wiedzą autorów na rynku wydawniczym nie ma obecnie publikacji o podobnym charakterze, jaki ma książka Autyzm u dzieci. Wiedza kliniczna.
Jako pomysłodawczynie i redaktorki, wraz z pozostałymi autorami współtworzącymi monografię, zamierzałyśmy uzupełnić lukę w zakresie nowoczesnej i przekrojowej wiedzy na temat stanu zdrowia osób z autyzmem oraz ich specyficznych potrzeb. Mamy nadzieję, że publikacja okaże się źródłem wiedzy i wsparciem dla lekarzy, szerokiego grona diagnostów i terapeutów pracujących z pacjentami z autyzmem oraz studentów, w tym: medycyny, psychologii, pedagogiki, logopedii, fizjoterapii, jak również kierunków podyplomowych dedykowanych autyzmowi.
Ewa Emich-Widera
Beata Kazek
Justyna Paprocka
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Koncepcja autyzmu na przestrzeni dziejów. Od baśni o wróżkach do neuroróżnorodności

Agnieszka Kapinos-Gorczyca

Słowo/termin „autyzm” (od starogreckiego: αὐτός – sam) zostało wprowadzone do psychiatrii przez Eugeniusza Bleulera w 1911 roku dla określenia jednego z osiowych objawów schizofrenii. Oznacza ono „odwrócenie od świata zewnętrznego, przewagę życia wewnętrznego, a jednocześnie skutek lub składową rozszczepienia schizofrenicznego”. Autorem pojęcia autyzmu dziecięcego jest natomiast austriacki pediatra pracujący w Stanach Zjednoczonych – Leo Kanner. Autyzm w rozumieniu Kannera odnosił się do zespołu objawów i oznaczał przede wszystkim brak zdolności do kreowania rzeczywistości. W 1943 roku w amerykańskim czasopiśmie „The Nervous Child” opublikowany został artykuł Kannera Autistic disturbances of affective contact, w którym opisał zachowanie 11 dzieci. Dzieci te przejawiały pewne charakterystyczne cechy zachowania i reagowały na wymuszone interakcje w sposób, który nie mieścił się w żadnej z opisywanych wówczas grup i kategorii diagnostycznych. Kanner dla ich określenia wprowadził pojęcie „autyzm wczesnodziecięcy” (early infantile autism), ustalając 5 charakterystycznych cech tego, jak uważano wówczas, zaburzenia: 
• niezdolność do nawiązywania więzi oraz interakcji z ludźmi występująca od początku życia;
• obsesyjna potrzeba zachowania niezmienności otoczenia i opór przed zmianami;
• niezdolność do porozumiewania się z innymi za pomocą języka;
• zaabsorbowanie rzeczami (przedmiotami);
• zachowania inteligentne, które wskazują na potencjalne możliwości intelektualne dziecka.
Po latach obserwacji Kanner uznał, że autyzmu nie można rozpoznać bez pierwszych dwóch kryteriów. Obecnie przyjmuje się, że dzieci z diagnozą „czystego autyzmu” (core autism), czyli te, które najbardziej odpowiadają opisowi Kannera, stanowią ok. 20–25% wszystkich dzieci z tym rozpoznaniem. Są to przede wszystkim dzieci z ilorazem inteligencji wynoszącym 70 i więcej punktów w skali niewerbalnej i/lub co najmniej 55 w globalnym ilorazie inteligencji. 
Sam Kanner tak pisał o swoich ustaleniach: 
Nie odkryłem autyzmu. Istniał on już dawniej. Nawet nie musiałem specjalnie się zajmować jego wykryciem. Chodzi tu o przykład serendypityzmu (serendypity). Czy wiecie, co to jest serendypityzm? Otóż pewien książę nazwiskiem Serendyp jednego dnia odkrył skarb, którego wcale nie szukał. Podobnie ja niczego nie szukałem. Po prostu oglądałem pewną liczbę dzieci, które wywarły na mnie wrażenie z powodu cech, jakimi się charakteryzowały i przedstawiłem na ten temat swoje rozważania w artykule w 1943 roku… Czułem, że dostrzegłem jakąś rzecz wyjątkową…
Prawie równolegle, w 1944 roku, ukazała się praca wiedeńskiego psychiatry Hansa Aspergera zatytułowana Die autistischen psychopathen in Kindersalter, w której opisał przypadki kliniczne 4 chłopców z zaburzeniami w relacjach społecznych. Cechowały ich: brak kontaktu wzrokowego, uboga ekspresja mimiczna i gestykulacja oraz występowanie stereotypowych ruchów. Jednocześnie Asperger zwrócił uwagę na dobrą pamięć i izolowane obszary specyficznych zainteresowań oraz duże możliwości intelektualne opisanych pacjentów. Obserwowany przez siebie zespół nazwał „autystyczną psychopatią”. Stanął na stanowisku, że występuje on znacznie częściej u mężczyzn; twierdził nawet, że stanowi skrajną formę męskiego charakteru, jest konsekwencją przerostu „męskiej” inteligencji nad emocjonalną intuicją, tradycyjnie przypisywaną kobietom. 
W międzynarodowej literaturze dotyczącej tematu termin „zespół Aspergera” jako nowa kategoria diagnostyczna pojawił się dopiero po wielu latach. Jego wprowadzenie zawdzięczamy brytyjskiej badaczce Lornie Wing; w swojej pracy z 1981 roku pisała ona następująco: 
Rodzice bez specjalnego doświadczenia często ignorują lub odrzucają fakt, że ich społecznie nieporadne, naiwne, rozmowne, niezdarne dziecko (nieletnie lub dorosłe) cierpi na autyzm. Tacy ludzie żywo interesują się ramami czasowymi przypływów u wybrzeży Wielkiej Brytanii, potrzebą zrezygnowania z brytyjskiego czasu letniego czy nazwiskami i wzajemnymi relacjami wszystkich postaci, które kiedykolwiek pojawiły się w jakiejś operze mydlanej […] Zasugerowanie rodzicom, że ich dziecko może cierpieć na interesujący syndrom zwany zespołem Aspergera, może sprawić, że łatwiej im będzie to zaakceptować. 
Określenia „zespół Aspergera” użył też wcześniej niemiecki psycholog Gerhard Bosch w książce Infantile Autism, w której pisał o zespołach „Aspergera i Kannera”. Jednak prawdopodobnie pierwszy opis fenomenologiczny dzieci z zespołem Aspergera pochodzi z 1926 roku, kiedy to pewną charakterystyczną grupę pacjentów pediatrycznych opisała rosyjska lekarka Grunja Suchariewa, zajmująca się badaniem występowania schizofrenii u dzieci. Użyła ona terminu „schizoidalne zaburzenie osobowości” dla bliższego określenia grupy pacjentów z zaburzeniem przypominającym schizofrenię, u których następował wyraźny postęp w rozwoju.
Warto wspomnieć, że na długo przed naukowymi publikacjami Kannera i Aspergera opisy dzieci, które dziś mogłyby zostać określone jako autystyczne, odnaleźć można w baśniach i legendach, m.in.: francuskich, irlandzkich, skandynawskich, niemieckich czy chińskich. Pojawia się w nich często motyw dziecka, które po pewnym czasie prawidłowego rozwoju zostało odmienione lub zabrane przez wróżkę – „dzieci wróżek”, Jasio-Jeżyk z baśni braci Grimm. Pierwsze opisy kliniczne odpowiadające autyzmowi dziecięcemu pochodzą z początku XIX wieku; odnaleźć je można w Rozważaniach na temat moralnego leczenia osób wyalienowanych Johna Haslama czy Pamiętnikach Jeana Marca Itarda.
Początkowo autyzm traktowany/klasyfikowany był jako zaburzenie emocjonalne. Sam Kanner twierdził, że autyzm jest pochodzenia psychogennego, a główną rolę w jego powstawaniu odgrywają rodzice, szczególnie niezaspokajająca emocjonalnych potrzeb dziecka matka. Według Kannera „[r]odzice dzieci autystycznych są zimni, brakuje im poczucia humoru i są perfekcjonistami”; w rodzinach dzieci z autyzmem brakuje sprzyjającej rozwojowi atmosfery emocjonalnej: „dostrzega się niewiele momentów ciepła i uczucia; postawa rodziców zwykle jest zimna i formalna, a czasami obciążona wielkim niepokojem”. Kanner podkreślał ponadto, że wszystkie dzieci autystyczne pochodziły ze środowiska inteligenckiego. Poglądy te nie znalazły potwierdzenia w danych pochodzących z badań naukowych, wyrządziły jednak wiele złego, rozsiewając w rodzinach dzieci autystycznych nieuzasadnione poczucie winy. W swoich późniejszych wypowiedziach Kanner wielokrotnie twierdził, że jego opinie zostały niewłaściwie zinterpretowane. Świadczyć o tym może m.in. jego wypowiedź na jednej z konferencji w Stanach Zjednoczonych z 17 lipca 1969 roku skierowana do rodziców dzieci autystycznych: 
Chciałbym tu oświadczyć, że was uniewinniam jako rodziców. Byłem cytowany w sposób fałszywy wiele razy. Posłużyłem się słowem, które nie jest wieloznaczne – „wrodzone”, lecz ze względu na to, że podałem charakterystykę osobową rodziców, byłem źle interpretowany, jakbym miał rzekomo powiedzieć: „Wszystko to jest winą rodziców”. Ci spośród was, którzy przyszli wraz ze swymi dziećmi mnie zobaczyć, wiedzą dobrze, że nigdy czegoś takiego nie mówiłem. W istocie rzeczy starałem się ulżyć zaniepokojonym rodzicom, których takie spekulacje napawały lękiem. 
Do lat 80. XX wieku autyzm dziecięcy był włączony do grupy psychoz dziecięcych (DSM-I z 1952 roku, DSM-II – z 1968 roku). Jak pisała Sulestrowska: „bardzo wielu autorów wyraża pogląd, że autyzm wczesnodziecięcy nie jest niczym innym jak schizofrenią istniejącą od okresu niemowlęcego. Istotnie, opisy zespołu Kannera nie różnią się właściwie od opisu bardzo wczesnej schizofrenii”. Wśród objawów opisywanych w tym czasie jako typowe dla schizofrenii u dzieci odnaleźć można zaburzenia łaknienia („Niektóre dzieci schizofreniczne mają specyficzne nawyki w jedzeniu: jedzą wyłącznie z tego samego talerza lub piją z tego samego kubeczka, spożywają tylko określone płyny, np. wodę z sokiem, odmawiając picia herbaty lub mleka. Niektóre kategorycznie sprzeciwiają się wszelkim próbom urozmaicania im posiłków, żądając zawsze jednakowych potraw. Jedna z naszych chorych jadła codziennie tylko ten sam rodzaj piernika, pieczonego przez matkę specjalnie dla niej. Inny pacjent miesiącami żywił się wyłącznie chlebem i herbatą”); zaburzenia mowy („wypowiedzi bywają agramatyczne i lakoniczne, zaznaczają się nieprawidłowości w strukturze zdań. Typową właściwością mowy […] bywa tzw. echolalia”), zachowania stereotypowe („stereotypie ruchowe mogą być bardzo różnorodne, polegają np. na kręceniu włosów palcami, na chodzeniu tam i z powrotem – czasem na palcach, na kręceniu się w kółko aż do zmęczenia […] bardzo znamienne […] bywają stereotypowe, monotonne zabawy […]. Niekiedy stereotypowe zainteresowania dzieci, chociaż jednokierunkowe, bywają też «na wyższym poziomie», dotycząc np. urządzeń elektrycznych, wodociągowych, kolejowych itp.”). 
Pomimo że objawy te nie różniły się wyraźnie od tych, które obserwuje się u dzieci autystycznych, stopniowo zaczęto dostrzegać polietiologię i wieloznaczność pojęcia autyzmu wczesnodziecięcego. W 1974 roku Nissen zaproponował własny system klasyfikacyjny zespołów autystycznych u dzieci. Uznał on, że u podłoża wszystkich tych zespołów leży czynnik genetyczny o różnym nasileniu – przy jego przewadze powstaje zespół autystyczny lub psychopatia autystyczna Aspergera („autyzm somatogenny”), przy silnym obciążeniu środowiskowo-reaktywnym obserwuje się natomiast „autyzm psychogenny”. Dalsze badania zwróciły uwagę na fakt raczej stacjonarnego przebiegu autyzmu Kannera – w przeciwieństwie do przebiegu schizofrenii w postaci zaostrzeń psychotycznych oraz okresów remisji. Duży wpływ na nowe ujęcie definicji autyzmu miały wyniki badań Ruttera, w których podkreślał on wczesne ujawnianie się zaburzenia, manifestującego się nietypowym rozwojem społecznym i kontaktami społecznymi oraz obecnością stereotypowych, sztywnych zachowań. Autyzm zaczęto uznawać za zaburzenie rozwoju, a jego przyczyn poszukiwać przede wszystkim w nieprawidłowej budowie i funkcjonowaniu mózgu. 
W 1980 roku w amerykańskiej klasyfikacji DSM-III autyzm dziecięcy został po raz pierwszy uznany za odrębną kategorię diagnostyczną i umieszczony w grupie całościowych zaburzeń rozwojowych. Całościowe zaburzenie rozwojowe rozpoznaje się na podstawie nieprawidłowości funkcjonowania w zakresie interakcji społecznych, komunikacji werbalnej i niewerbalnej oraz stereotypowego powtarzającego się repertuaru zachowania. W 1990 roku we wstępnej wersji dziesiątego wydania Międzynarodowej Klasyfikacji Chorób Światowej Organizacji Zdrowia obok autyzmu dziecięcego oraz autyzmu atypowego po raz pierwszy pojawił się termin „zespół Aspergera”; określenie „syndrom Aspergera” znalazło się również w opublikowanym w 1994 roku DSM-IV. Jeden z twórców DSM-IV, Allen Frances, podkreślał znaczenie „swoistej kategorii obejmującej znaczną grupę pacjentów niespełniających ścisłych kryteriów dla zaburzeń autystycznych, którzy jednak odczuwają znaczny niepokój lub upośledzenie funkcjonowania z powodu swoich stereotypowych zainteresowań, ekscentrycznych zachowań i problemów w relacjach interpersonalnych”. Włączenie zespołu Aspergera do klasyfikacji diagnostycznych spowodowało rozszerzenie kryteriów diagnostycznych i doprowadziło do zwiększenia częstości rozpoznawania autyzmu. W klasyfikacji ICD-10 w grupie całościowych zaburzeń rozwojowych znalazły się: autyzm dziecięcy, autyzm atypowy, zespół Retta, inne dziecięce zaburzenie dezintegracyjne, zaburzenie hiperkinetyczne z towarzyszącym upośledzeniem umysłowym i ruchami stereotypowymi, zespół Aspergera (AS, Asperger syndrome) oraz inne lub nieokreślone całościowe zaburzenie rozwojowe (PDD-NOS, pervasive developmental disorder not otherwise specified). Klasyfikacja DSM-IV-R wyróżniała natomiast w grupie całościowych zaburzeń rozwojowych zaburzenie autystyczne, zaburzenie Retta, dziecięce zaburzenie dezintegracyjne, zaburzenia Aspergera oraz inne całościowe zaburzenia rozwojowe. 
W obowiązującej od maja 2013 roku amerykańskiej klasyfikacji DSM-V pojawił się termin „zaburzenia ze spektrum autyzmu” (ASD, autistic spectrum disorders), jako lepiej odzwierciedlający stan aktualnej wiedzy na temat mechanizmów etiologicznych, a także trafniej charakteryzujący obraz kliniczny. Obecnie uważa się bowiem, że autyzm jest w dużym stopniu dziedziczny; szacuje się, że za 40–50% indywidualnej zmienności ryzyka wystąpienia autyzmu odpowiadają czynniki genetyczne. Autyzm jest jednak zjawiskiem niejednorodnym; zaobserwowano ogromne zróżnicowanie obrazu klinicznego u osób objętych tym zaburzeniem, dotyczące zarówno występowania określonych objawów, jak i ich nasilenia; ponadto poszczególne jednostki chorobowe, wchodzące w skład grupy całościowych zaburzeń rozwojowych, nie są dobrze wyodrębnione i nie wykluczają współwystępowania innych zaburzeń. Rozpoznanie u dziecka zaburzeń ze spektrum autyzmu cechuje się znacznie większą stabilnością (tzn. nie ma konieczności zmiany diagnozy w ciągu następnych lat indywidualnego rozwoju), a zarazem jest wystarczające, aby podjąć właściwe oddziaływania terapeutyczne. Koncepcję spektrum autystycznego przypisuje się Lornie Wing. Badaczka zaliczyła do osób z ASD wszystkie jednostki diagnostyczne, u których można było łącznie odnaleźć nawet najlżejsze przejawy następującej triady: zaburzenia w naprzemiennych interakcjach społecznych, zaburzenia w werbalnym i pozawerbalnym komunikowaniu się oraz zaburzenia wyobraźni (obecność sztywnych, powtarzanych wzorców zachowania, przejawiająca się np. w zabawie). Jak pisała Lorna Wing: 
być może najsilniejszych argumentów przemawiających za istnieniem jednolitego kontinuum od autyzmu do zespołu Aspergera dostarcza materiał kliniczny obejmujący przypadki osób, które we wczesnych latach życia miały typowe cechy autyzmu, ale zrobiły postępy i w wieku nastoletnim wykazywały wszystkie charakterystyczne cechy zespołu Aspergera. 
Jeszcze szerzej pojęcie kontinuum rozumie Lars Christopher Gillberg, traktując autyzm i zespół Aspergera jako subklasę zaburzeń empatii (DOE, disorders of empathy). Według Gillberga empatia jest cechą, podobnie jak np. inteligencja. Analogicznie wprowadził on więc termin „iloraz empatii” (empathy quotient). Według Gillberga wartość ilorazu empatii u osób z autyzmem wynosiłaby poniżej 50, a u osób z AS 50–70. Twierdzi on, że do zaburzeń empatii zaliczyć można także m.in. mutyzm wybiórczy, zespół Tourette’a, jadłowstręt psychiczny oraz zaburzenia obsesyjno-kompulsywne. 
Tak więc w aktualnie obowiązujących klasyfikacjach (w DSM-V, a także w oficjalnie wdrożonej w roku 2022 ICD-11) kategoria „zaburzenia ze spektrum autyzmu” lub „zaburzenia należące do spektrum autyzmu” (znajdująca się w grupie zaburzeń neurorozwojowych) obejmuje jednostki definiowane wcześniej jako: autyzm wczesnodziecięcy, autyzm Kannera, autyzm wysokofunkcjonujący, autyzm atypowy, zespół Aspergera, dziecięce zaburzenie dezintegracyjne, całościowe zaburzenia rozwojowe nieokreślone. Do rezygnacji z terminu „zespół Aspergera” w nowych klasyfikacjach przyczyniły się w znacznym stopniu także budzące zastrzeżenia natury etycznej odkrycia dotyczące postępowania Hansa Aspergera w czasie II wojny światowej.
Nowy etap w myśleniu o autyzmie zapoczątkowała obserwacja, że pojedyncze symptomy, a nawet charakterystyki typowe dla tego zaburzenia występują w pewnym zakresie u osób, których nie obejmują kryteria diagnostyczne. Cechy autystyczne spotyka się także u osób z rozpoznaniem schizofrenii, zaburzeń odżywiania się czy zaburzeń osobowości. Dlatego też autyzm bywa coraz częściej opisywany jako odmienny od typowego sposobu funkcjonowania, wiążący się z pewnymi trudnościami w tworzeniu relacji społecznych i odmiennym odbiorem świata, ale także ujawniającym nieoczekiwane możliwości ludzkiego mózgu. Wydaje się, że autyzm najłatwiej jest wytłumaczyć jako przejaw neuroróżnorodności (neurodiversity), czyli odmienności w zakresie połączeń neuronalnych w mózgu. Koncepcja neuroróżnorodności zakłada, że możliwe są różne ścieżki rozwoju – jak pisze Simon Baron-Cohen: 
u niektórych ludzi dominują umiejętności werbalne, u innych przestrzenne, a jeszcze u innych muzyczne; niektórzy są doskonałymi matematykami, u innych rozwijają się nadzwyczajne kompetencje społeczne. […] Wszystkie te typy mózgu występują w populacji […] Neuroróżnorodność – tak jak bioróżnorodność – jest po prostu faktem. […] Różne typy mózgu najpewniej wyewoluowały po to, aby zapewnić ludziom lepszą adaptację do określonych nisz środowiskowych.
Pomimo pewnych kontrowersji wiążących się z koncepcją neuroróżnorodności (stosunkowo niewielka reprezentacja osób z najgłębszymi postaciami autyzmu w odniesieniu do tego zjawiska, czy też idea szukająca przyczyny niepełnosprawności osób z najgłębszymi postaciami autyzmu w sposobie organizacji społecznej), stanowi ona z pewnością istotną alternatywę i krok naprzód dla funkcjonującego dotychczas medycznego punktu widzenia. Przede wszystkim pozwala dostrzec wielość możliwych perspektyw oraz doświadczeń życiowych wynikających z autyzmu, odchodząc niejako od narracji skupionej na deficytach.
Pojęcie autyzmu towarzyszy ludzkości od wieków; pomimo że opis podstawowych cech sporządzony przez Kannera w dużej mierze przetrwał próbę czasu, to ich interpretacja uległa istotnej zmianie, przynosząc poprawę rozumienia, ale i nowe wciąż stojące przed nami wyzwania. Zaburzenia ze spektrum autyzmu trwają przez całe życie, a istotny odsetek osób, u których one występują, wkracza w dorosłe życie bez właściwego rozpoznania. Dlatego tak ważne wydają się słowa autorów Autism Strategy w Wielkiej Brytanii: 
dorośli z autyzmem są w stanie prowadzić spełnione i satysfakcjonujące życie w społeczeństwie, które ich akceptuje i rozumie. W razie potrzeby należy zapewnić im dostęp do diagnostyki i wsparcia, a ich losy mogą zależeć od głównych instytucji publicznych, których przedstawiciele powinni traktować ich uczciwie i pomagać w rozwijaniu talentów tych osób.
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Rozpowszechnienie, czynniki ryzyka autyzmu

Ewa Emich-Widera, Beata Kazek

Obecnie traktujemy autyzm jako neurobiologiczne zaburzenia rozwoju o podłożu genetycznym. W latach 80. i 90. XX wieku, czyli około pół wieku po pierwszych opisach dzieci autystycznych, oceniano częstość występowania tych zaburzeń na 3,3 : 10 000 (według danych amerykańskich z Centers for Disease Control and Prevention), a w 2014 roku nawet 1 : 59 dzieci w wieku szkolnym.
Najczęściej przyjmuje się, że częstość ta wzrosła do ok. 1% populacji ogólnej, a według niektórych badaczy – nawet do 2%. ASD występuje we wszystkich grupach etnicznych, rasowych oraz socjoekonomicznych. W 2016 roku wielkość światowej populacji osób z autyzmem szacowano na 62,2 miliona. Stale wzrastająca liczba osób, u których stawiane jest to rozpoznanie, spowodowała, że ONZ uznała autyzm, obok raka, cukrzycy i AIDS, za jeden z najważniejszych problemów zdrowotnych. Shuid podaje, że obecnie autyzm jest wiodącą przyczyną niepełnosprawności dzieci poniżej 5. r.ż. Przypuszcza się, że liczba dzieci z autyzmem może być większa niż liczba dzieci z nowotworami, cukrzycą młodzieńczą i AIDS razem wziętych. Wymienia się wiele przyczyn tego dużego wzrostu, takich jak: większa obecność i akceptacja problemów związanych z autyzmem w przestrzeni społecznej, większa powszechna wiedza na ten temat, zwiększone rozpoznawanie, lepsze raportowanie, jak również przyczyny związane z toksycznym wpływem środowiska.
ASD ujawnia się u ponad 5 milionów osób w USA, a z badań Baio wynika, że częstość występowania u dzieci szacuje się na 1,7%. W Stanach Zjednoczonych prowadzony jest stały monitoring epidemiologiczny i zgodnie z danymi wynikającymi z programu monitorowania autyzmu i niepełnosprawności rozwojowej z 2018 roku zaburzenia ze spektrum autyzmu stwierdzono u 1 : 44 dzieci. 
Nie mamy aktualizowanych danych epidemiologicznych dla Polski. Autorzy projektu, którego celem było ustalenie, czy istnieje istotny związek między cukrzycą ciężarnej a występowaniem autyzmu u jej potomstwa, powołują się na dane Narodowego Funduszu Zdrowia, zgodnie z którymi szacunkowa mediana częstości występowania ASD u dzieci i młodzieży (0–18 lat) w populacji Polski wynosi 17,6 : 10 000. Tak więc jest to ok. 0,9%, uwzględniając liczebność populacji do 18. r.ż. i liczebność populacji całkowitej w Polsce w 2016 roku.
Odnotowuje się wyraźną predylekcję do płci męskiej, ASD występuje 2–4-krotnie częściej u chłopców, przy czym różnica ta jest największa w wysoko funkcjonującej populacji autystycznej wieku rozwojowego. Wyraźną przewagę częstości występowania wśród chłopców podają wszystkie badania. Część badaczy tłumaczy to większą skłonnością do zapadania na choroby genetycznie uwarunkowane, związaną z posiadaniem tylko jednego chromosomu X. Według Mezellani w predylekcji płci męskiej odgrywają rolę raczej czynniki środowiskowe niż genetyczne. Szlaki metaboliczne mogą zostać uszkodzone poprzez zmiany genetyczne lub zakłócający wpływ środowiskowych ksenobiotyków. W modelach zwierzęcych zaobserwowano, że wpływ wywierany przez wiele ksenobiotyków jest zależny od płci. 
Czynniki ryzyka
Powszechnie uznaje się, że istotną rolę w ujawnieniu autyzmu odgrywają dziedziczne czynniki biologiczne. Przy tym odziedziczalność obliczona ze stosunku częstości występowania ASD u bliźniąt jednojajowych do występowania u bliźniąt dwujajowych plasuje się na poziomie 35–40%. Zatem spory jest również wpływ czynników środowiskowych. Czynnikom genetycznym poświęcony jest odrębny rozdział, poniżej omówiono istotne czynniki środowiskowe.
Warto zauważyć, że z reguły trudniej jest przeprowadzić podlegające należnej dyscyplinie naukowej badania środowiskowe, zwłaszcza dotyczące przyczyn takich jak: toksyczny wpływ zanieczyszczonego powietrza, składników pokarmowych (szczególnie w wysoko przetworzonych produktach żywieniowych), „chemii” używanej w gospodarstwach domowych i poza nimi. Baczna uwaga i poszukiwanie czynników ryzyka są jednak ogromnie ważne ze względu na wiążące się z tym próby ograniczenia działania potencjalnych czynników środowiskowych zakłócających prawidłowy rozwój OUN na każdym etapie rozwoju. 
Do środowiskowych czynników ryzyka ujawnienia autyzmu należą nieprawidłowości okresu przedkoncepcyjnego, płodowego, okołoporodowego i wczesnego okresu rozwoju, albowiem w ciągu pierwszych trzech lat następuje przyswajanie wielu doświadczeń zmysłowych oraz kształtowanie i utrwalanie wielu procesów poznawczych. W tym wczesnym okresie życia OUN jest szczególnie delikatny i wrażliwy. Jest to okres krytyczny wzmożonej neuroplastyczności, swoiste neurorozwojowe „okno czasowe”, w czasie którego powstają obwody neuronalne związane z procesem dojrzewania.
Wyodrębniono wiele potencjalnych czynników ryzyka ujawnienia autyzmu, które poddano analizom, niejednokrotnie w dużych kohortowych badaniach. Należą do nich: wiek matki i ojca w chwili poczęcia dziecka, nadciśnienie tętnicze, cukrzyca i otyłość matki, krwawienie przedporodowe, cięcie cesarskie, wiek płodowy w momencie porodu (36. i poniżej 36. tygodnia ciąży), rzucawka i stan przedrzucawkowy, stres matki w ciąży, niska masa urodzeniowa dziecka, płeć męska, występowanie wad mózgu u dziecka, padaczka matki, zespół policystycznych jajników, komplikacje okołoporodowe (w tym niedotlenienie), wspomagany rozród, estrogenowe czynniki zakłócające, czynniki egzogenne.
Według Chenga procesy epigenetyczne mogą wpływać raczej poprzez modyfikację ekspresji niż zmiany w sekwencji DNA jako takie. Zmiany w ekspresji genów mogą także czynić niektóre dzieci bardziej wrażliwymi na działanie pewnych toksyn. Wydaje się, że taka konstatacja mogłaby stać się dodatkowym przyczynkiem do rozważań dotyczących wyjaśnienia wyraźnej predylekcji autyzmu do płci męskiej.
Wśród czynników przedkoncepcyjnych często są wymieniane choroby psychiczne w rodzinie, otyłość, cukrzyca, czynniki endokrynne, w tym choroby tarczycy.
Od dawna przypisywano istotną rolę występowaniu chorób psychicznych, zwłaszcza w najbliższej rodzinie matki. Potwierdza to m.in.duże, szwedzkie badanie kohortowe. Analizowano w nim dane pozyskane w badaniach populacji dzieci i młodzieży urodzonej od lat 90. XX wieku do roku 2011. U blisko 2/3 rodziców dzieci z autyzmem stwierdzono choroby psychiczne i neurologiczne.
Czynnikiem ryzyka może być wiek rodziców w chwili poczęcia dziecka, u którego ujawnia się autyzm. Badania populacyjne wykazały, że dla matki wiek ten to ponad 35, dla ojca powyżej 45 lat. Być może pozostaje to m.in. w związku z odpornością lub kumulacją toksyn – hipotezy te wymagają jednak dalszych badań.
Przedkoncepcyjne zaburzenia hormonalne u matki dotyczą zaburzeń funkcji tarczycy oraz zaburzeń estrogenowych, które mogą być związane z doustnymi środkami antykoncepcyjnymi. Komórki nerwowe są mocno uzależnione od estrogenów, mózg jest bardzo wrażliwy na ich działanie w krytycznym okresie rozwojowym. Dane wynikające zarówno z modelu eksperymentalnego, jak i obserwacji klinicznych oraz badań epidemiologicznych wskazują, że estrogeny wpływają na funkcje mózgu, bowiem mogą zakłócać i zmieniać neurogenezę, przekaźnictwo neuronalne i formowanie się sieci neuronalnych; jednocześnie odgrywają również protekcyjną rolę dla mitochondriów. Ponadto gospodarka estrogenowa pozostaje w istotnym związku z różnicowaniem płciowym i wywiera efekt przeciwzapalny. Nasz organizm jest stale poddany ekspozycji środowiskowej na różne estrogeny. Do ważniejszych potencjalnych hormonalnych estrogenowych czynników zakłócających należą: stosowanie doustnej antykoncepcji, terapia hormonalna i związki chemiczne, takie jak: bisfenol, ftalany, metale (arsen, kadm, mangan). Jak podaje Preciados, analiza bioinformatyczna zidentyfikowała setki genów, które zostały zmienione poprzez ekspozycję na estrogeny. Uważa się, że część z nich jest związana z ciężkimi zaburzeniami czynności mózgu, w tym z autyzmem. Potwierdza to Xie, który uważa, że zażywanie doustnych tabletek antykoncepcyjnych jest silnym czynnikiem ryzyka ASD u dzieci matek stosujących te środki. W modelu zwierzęcym wykazano indukujące ASD działanie progesteronu poprzez supresję receptora estrogenowego (ER) β w ciele migdałowatym. Wydaje się, że problemy o charakterze zakłóceń estrogenowej gospodarki hormonalnej pozostają w istotnym związku z zaburzeniami czynności genu regulatorowego NFR1.
Cukrzyca u matki jest bezspornie ważnym czynnikiem ryzyka wystąpienia różnych zaburzeń w okresie płodowym. Wyniki dużych badań kohortowych wskazują, że ujawniona przed poczęciem dziecka cukrzyca matki skutkuje znacznym ryzykiem wystąpieniem ASD u potomstwa: dla cukrzycy typu 1 (4,4 : 1000 dzieci), nieco tylko rzadziej dla cukrzycy typu 2 (3,6 : 1000 dzieci). Dodatkowo ustalono, że taki związek występuje nie tylko dla cukrzycy przedciążowej, ale także dla cukrzycy ciężarnych. Ponadto stwierdzono, że u dzieci matek, które chorują na cukrzycę typu 2 lub miały cukrzycę ciążową, 2,7 razy częściej niż u matek zdrowych stwierdzano ciężką postać ASD. 
Badania epidemiologiczne wyraźnie wskazują, że otyłość u matki w okresie bezpośrednio poprzedzającym poczęcie dziecka jest związana ze zwiększonym ryzykiem ASD. Nie jest jasne, czy jest to związane z uszkodzeniem jakichś mechanizmów wewnątrzmacicznych, czy ma związek ze stylem życia, czynnikami socjodemograficznymi, czy genetycznymi. Metaanalizy obejmujące duże, liczące setki tysięcy populacje dzieci w krajach europejskich wskazują, że zarówno matczyna otyłość, jak i nadwaga wiążą się odpowiednio z większym o 36% i 28% ryzykiem ASD u potomstwa. Problem ten wygląda jeszcze poważniej w USA, gdzie ryzyko jest nawet o 60% wyższe. Dodatkowo wyniki kohortowych badań szwedzkich wskazały, że dotyczy to także otyłości u ojców. Natomiast mniej liczne badania przeprowadzone w Norwegii nie potwierdziły tej tendencji.
Analiza ponad 2500 dzieci, w tym dzieci matek obciążonych oboma wymienionym problemami, wykazała, że u 102 dzieci ujawniło się ASD i pozostawało to w istotnym związku z otyłością oraz cukrzycą stwierdzaną u matek przed poczęciem dzieci. Wykazano, że jednoczesne występowanie otyłości i cukrzycy wiąże się z większym ryzykiem niż suma wynikająca z ryzyka dla każdej z tych przypadłości oddzielnie. Dotyczy to zwłaszcza sytuacji, kiedy dodatkową chorobą współtowarzyszącą ASD ujawnionemu u dziecka matki z obu obciążeniami jest niepełnosprawność intelektualna dziecka. Według Konga jednoczesne występowanie u matki otyłości i cukrzycy trzykrotnie zwiększa ryzyko ASD u dzieci tych matek, a jeszcze więcej u matek z cukrzycą wymagającą insuliny i znacznego stopnia otyłością.
Choroby autoimmunologiczne i zapalne u matki. Największe znaczenie przypisuje się występującym u matki chorobom autoimmunologicznym, takim jak: cukrzyca typu 1, małopłytkowość, miastenia gravis, gorączka reumatyczna. Zgodnie z hipotezą Singh autyzm może być spowodowany autoimmunizacją skierowaną przeciwko tkance mózgowej dziecka; czynnikiem spustowym mogłyby być infekcje wirusowe. 
Duża metaanaliza obejmująca 15 badań wykazała istotny związek między infekcją matki w ciąży i ASD u dziecka. Nie jest jasne, czy jest to związane z infekcją per se, czy wytwarzaniem przeciwciał lub stosowaniem środków przeciwgorączkowych. Być może jest to powiązane z mediatorami procesów zapalnych. Wyniki opublikowanych badań epidemiologicznych, jak i opisy przypadków wskazują na zwiększone ryzyko ujawnienia autyzmu po ekspozycji na wirusy: różyczki, odry, świnki, poliomawirusa, CMV i grypy. Równocześnie opublikowano także wyniki badań Zerbo wskazujące, że za czynnik ryzyka można uznać wielokrotną infekcję lub potwierdzoną infekcję matki (zwłaszcza bakteryjną) stwierdzaną przy przyjęciu do szpitala, natomiast brak jednoznacznego związku między infekcją ciężarnej matki a ryzykiem autyzmu u dziecka.
Uważa się, że autyzm może być spowodowany przez infekcje zarówno w mechanizmie bezpośrednio teratogennym, jak i pośrednim. W tym drugim przypadku zapalenie lub aktywacja matczynej immunogenności może niekorzystnie wpływać na rozwijający się mózg. Czynniki infekcyjne po przekroczeniu łożyska i przedostaniu się do krwiobiegu płodu mogą bezpośrednio powodować efekt cytotoksyczny oraz doprowadzić do zakłóceń naczyniowych. Infekcje mogą powodować dysregulację cytokin i powstanie przeciwciał, w tym przeciwciał przeciwko tkance mózgowej, co może istotnie wpływać na fizjologiczny potencjał rozwojowy OUN dziecka, zakłócając rozwój różnych regionów i struktur mózgowych. Wykazano np. związek uwidocznionych w obrazach RM zmian w istocie białej obwodu czołowo-limbicznego (odpowiedzialnego za rozwój społeczny, emocjonalny i poznawczy) z koncentracją matczynego IL-6 w czasie ciąży.
Rezultaty badań dotyczących występowania gorączki u ciężarnej wskazują, że jednokrotnie występująca gorączka nie musi być czynnikiem ryzyka, jeśli jednak powtarza się trzy i więcej razy, zwłaszcza w drugim trymestrze, to urasta do rangi predyktora autyzmu. 
Niedojrzała odporność dziecka i dysbioza. Zgodnie z hipotezą Mezzelani w okresie zmniejszenia się oddziaływania odporności przekazanej dziecku przez matkę i niedojrzałej odporności własnej dziecka jest ono wrażliwe na inwazję chorób zakaźnych. Zakażenia jako takie i ich leczenie antybiotykami mogą stanowić czynnik torujący dla powstania dysbiozy/zmienionej makrobioty i zaburzeń przewodu pokarmowego, wywołując uszkodzenie prawidłowego mikrobiomu i zwiększoną przepuszczalność jelit. Dochodzi do wytworzenia błędnego kola z udziałem nieprawidłowo działającego systemu 
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