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Einfuhrung

Seit den 1990er Jahren hat sich das Verstindnis von Autismus-Spektrum-Sto-
rungen grundlegend verdndert. Wahrend man in den 1970er und 1980er Jahren
Autismus als eine selten vorkommende Form von Entwicklungsstorung inter-
pretierte, die zudem oft mit einer erheblichen Intelligenzstdrung assoziiert
sei, geht man heute von einer sehr viel hoheren Pravalenz aus und zdhlt die
Symptomatik zu den eher hiufig vorkommenden Entwicklungsstérungen mit
einer sehr viel variableren Intelligenzentwicklung. Trotz einer exponentiellen
Zunahme der Publikationen zum Thema Autismus bleiben viele offene Fragen
zur Atiologie, zum Entwicklungsverlauf, zur Fritherkennung und zu den wirk-
samsten Fordermafnahmen.

Autismus-Spektrum-Stérungen sind gekennzeichnet durch eine groRe Va-
riabilitdt im Entwicklungsverlauf und im Schweregrad der Symptomatik. Diese
Heterogenitdt bildet sich in allen Auspragungsgraden der Intelligenz und der
Sprache ab und umfasst eine Vielfalt von qualitativen Storungen auf der Ebene
der sozialen Entwicklung, der Kommunikation und der Verhaltensregulation.
Die Variabilitét findet sich schon frith im Entwicklungsverlauf und trigt we-
sentlich zu den Schwierigkeiten bei der Friherkennung von Autismus-Spekt-
rum-Storungen bei. Manche Kinder zeigen auffilliges soziales Verhalten bereits
im ersten Lebensjahr, andere durchlaufen die Meilensteine der frithen sozialen
Entwicklung im normalen Rhythmus und werden erst im Laufe des zweiten
oder dritten Lebensjahres auffidllig. Manche Kinder werden erst bis zum Schul-
alter erkannt.

Die Prdvalenzrate von Autismus-Spektrum-Stérungen, also die Haufigkeit,
mit der die Diagnose gestellt wird, hat seit den 2000er Jahren stetig zugenom-
men. Dabei sind die Untersuchungsergebnisse iiber die Jahrzehnte nur schwer
vergleichbar, da sich die diagnostischen Kriterien und das Verstindnis des Sto-
rungsbilds wesentlich gewandelt haben. Einerseits werden bei Kindern mit In-
telligenzstorungen und genetischen Syndromen haufiger autistische Symptome
beschrieben. Zum anderen werden sehr viel mehr Autismus-Spektrum-Stérun-
gen mit leichtgradig ausgeprigten Symptomen und variablen Entwicklungsauf-
filligkeiten diagnostiziert.

Mit der Zunahme von Veroffentlichungen von Betroffenen, also der Beschrei-
bung von autistischem Erleben und der personlichen Sichtweisen von Personen
mit einer Autismus-Spektrum-Stérung, hat sich auch der Zugang zu der St6-
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rung nochmals gewandelt. Wie gelingen ein individueller Zugang zu der Ent-
wicklung des einzelnen Kindes und ein addquates Verstdndnis der emotionalen
Bediirfnisse und der Bedeutung mancher Verhaltenseigenheiten? Schwerpunkt
der Darstellung in diesem Buch ist der frithe Entwicklungsbereich vom Sidug-
lingsalter bis zum beginnenden Schulalter. Das entwicklungspsychologische
Wissen iiber Autismus-Spektrum-Storungen bildet dabei die Grundlage fiir das
diagnostische Vorgehen und die Behandlungsplanung.



1 Diagnose Autismus-Spektrum-
Storung

1.1 Historische Entwicklung der Diagnose
Autismus

Leo Kanner hat mit seinen ersten Fallstudien den Begriff ,,Autismus® maf3geb-
lich geprégt. Er hat durch die Beschreibung der zentralen Merkmale von feh-
lendem sozialem Kontakt sowie zwanghaften und rigiden Verhaltensweisen die
wichtigsten Kernsymptome herausgearbeitet. In seinen Beschreibungen wird
auch schon auf einzelne herausragende Fahigkeiten oder Spezialinteressen von
Kindern hingewiesen. Kanner hat viele Einzelbeobachtungen dokumentiert,
die die klinische Beobachtung und die Erkldrungsmodelle von autistischen Ver-
haltensweisen bei Kindern und Jugendlichen tiber lange Zeit beeinflusst haben
(Kanner 1943).

In der Zeit zwischen 1950 und 1970 wurde der frithkindliche Autismus oft

den kindlichen Psychosen zugeordnet, es wurden spezielle Kriterien zur Ab-
grenzung von kindlicher Schizophrenie erarbeitet und es fanden sich auch
immer wieder Modelle, die die Ursache der autistischen Stérung in der Eltern-
Kind-Beziehung und in speziellen psychischen Belastungen des Kindes gesucht
haben (Evans 2013).
Das Diagnostische und Statistische Manual der Amerikanischen Gesellschaft fiir
Psychiatrie, DSM III, definierte 1980 den frithkindlichen Autismus als eine tief-
greifende Entwicklungsstorung mit drei wesentlichen Definitionsmerkmalen,
nidmlich einer fehlenden sozialen Reaktion auf andere Personen, einer erheb-
lichen Storung der Kommunikation und bizarren Reaktionen auf verschiedene
Aspekte der Umwelt (APA 1980). Die Auffilligkeiten sollten in den ersten 30
Lebensmonaten beobachtet werden.

Mit der Einfiithrung der Revision des DSM III-R (APA 1987) hat man versucht,
die Kriterien weiter zu prazisieren. Fur die drei Kernbereiche der wechselseiti-
gen sozialen Interaktion, der Kommunikation und der restriktiven Interessen
und Aktivititen wurden konkrete Verhaltensbeschreibungen dokumentiert
und es wurde festgelegt, wie viele Symptommerkmale das Kind zeigen muss,
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damit es einem frihkindlichen Autismus zugeordnet werden kann. Im DSM-IV
(APA 1994) und im DSM-IV-TR (APA 2000) wurden die Kriterien weiter ausge-
arbeitet. Es wurden verschiedene Formen von Autismus definiert, die beson-
dere Schweregrade und Verlaufsmerkmale der Storung beriicksichtigten. Vor
allem die Einfiihrung der Klassifikation des Asperger-Syndroms fiihrte zu neu-
en Fragen hinsichtlich der Abgrenzung zwischen dem sogenannten High-func-
tioning-Autismus und dem Asperger-Syndrom. Die insgesamt fiinf Formen von
autistischen Stérungen, die nun explizit als Formen von autistischen Entwick-
lungsstorungen unterschieden wurden, fanden ihren Niederschlag auch in der
Internationalen Klassifikation von Krankheiten (ICD-10), die seit 1994 in Ver-
wendung war (WHO 1994).

Das Diagnostische und Statistische Manual DSM-5 (APA 2013) fasste schlief3-
lich die Kernsymptome unter zwei Indexbereichen zusammen, ndmlich den
Storungen der wechselseitigen sozialen Kommunikation und sozialen Interak-
tion sowie den restriktiven und repetitiven Verhaltensmustern. Es wurde ein
tibergeordneter Begriff der Autismus-Spektrum-Storung eingefiihrt und die fri-
her verwendeten Kategorien wurden aufgegeben (Ozonoff 2012).

Komorbide Stdrungen wurden gesondert definiert, insbesondere Stérungen
der Intelligenzentwicklung, Stérungen der Sprache sowie assoziierte medizini-
sche Erkrankungen. Im Laufe der Weiterentwicklung der Konzepte zum Au-
tismus haben entwicklungspsychologische Themen und neuropsychologische
Erklarungsmodelle erheblich an Bedeutung gewonnen. Am interessantesten ist
aber die gednderte Sichtweise: Autismus wird nicht mehr primadr als psychische
Stoérung, sondern als entwicklungsneurologische Storung betrachtet. Damit hat
sich auch das Verstandnis moglicher Ursachen und die Bewertung der Prognose
verdndert. In der englischen Sprache wird der Begriff ,neurodevelopmental dis-
order” verwendet, der die inhaltliche Verschiebung noch besser abbildet. Eine
wirklich gute Ubersetzung scheint es fiir diesen Begriff noch nicht zu geben
(Volkmar et al. 2014).

Carl wurde erstmals im Alter von 6 Monaten zu einer ausfiihrlichen ent-
wicklungsneurologischen Untersuchung vorgestellt. Es zeigten sich in
diesem Alter leichte Riickstande der motorischen Entwicklung, die sich
bis zum Alter von 12 Monaten auf 4 bis 5 Monate vergroBerten. Zu die-
sem Zeitpunkt zeigte sich ein freundliches und im Kontakt leicht zu-
ganglich wirkendes Kind.

Unter den begonnen Friihférdermanahmen schien der Junge anfangs
Fortschritte zu machen, indem er erste Worter zu wiederholen begann.
Den Eltern fiel aber in einem Alter von 14 bis 18 Monaten auf, dass sich
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das Kind starker selbstbezogen verhielt, nur an einzelnen Spielgegen-
stinden Interesse entwickelte und bis zum Alter von 18 bis 20 Monaten
auch erste stereotype Aktivitaten zeigte. Speziell das Drehen einzelner
Gegenstdnde und das Hantieren mit Ketten faszinierte ihn. Die erneute
entwicklungsdiagnostische Untersuchung mit 18 Monaten zeigte, dass
sich die Entwicklungsriickstande auf fast die Halfte des chronologischen
Lebensalters vergrofert hatten. Vor allem reagierte der Junge wenig
zuverlassig auf Sprache, zeigte keine Korperteile und hatte an sozialen
Spielen kaum Interesse. Mit 18 Monaten begann der Junge frei zu laufen.

Mit der Intensivierung der Therapie auch durch eine stationdre Behand-
lung schien der Junge mehr Interesse an Spielaktivitaten und sozialem
Kontakt zu entwickeln. Die Eltern fiihlten sich vor allem ermutigt, als
der Junge zwischen 2 %2 und 2 % Jahren anfing, Worter im Kontext ei-
nes Spiels zu wiederholen. Vor allem (ibten sie hdufig das Nachsprechen
des Namens und waren begeistert, als der Junge schlieRlich im Laufe der
niachsten Wochen mehrfach im Spielablaufen ausrief ,Ich Carl”. Trotz
dieser Fortschritte verstarkten sich die stereotypen Beschaftigungen im
Spiel. Gegenstdnde wurden nur exploriert und vor allem zu stereotypen
Aktivitdten eingesetzt, aber kaum fiir ein funktionelles Spiel verwendet.

Die Fortsetzung der FriihférdermaBnahmen und der unterstiitzenden
Klinikbehandlungen schienen Fortschritte vor allem im Alltagsverstand-
nis und Sprachverstandnis mit sich zu bringen. Die Eltern beobachteten
allerdings, dass die friiher gelernten Worter nicht mehr verwendet wur-
den, ab 3 % bis 3 ¥2 Jahren wiederholte der Junge weder einzelne Worte
noch setzte er diese aktiv zur Kommunikation ein. Wiinsche zeigte Carl
durch massives und anhaltendes Schreien oder Ziehen an der Hand an.
Meist versuchte er aber, Dinge, die er haben wollte, selbst zu erledigen
(z.B. sich etwas aus dem Kihlschrank holen).

Trotz intensiver Bemiihungen der Eltern, weitere zum Teil privat finan-
zierte TherapiemaBnahmen durchzufiihren, stagnierte die Entwicklung
im Vorschulalter. Bei Schulbeginn mit knapp 6 % Jahren zeigten sich
Riickstdnde der kognitiven Entwicklung von mehr als der Halfte des
chronologischen Lebensalters. Es wurde eine Intelligenzstérung diag-
nostiziert. Die deutlichsten Fortschritte wurden im Sprachverstiandnis
erreicht, ablesbar an zuverldssigen Reaktionen auf vertraute Aufforde-
rungen im Alltag und sprachliche Anregungen der Eltern. Gleichzeitig
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fanden sich keine aktive Sprache und auch kein Interesse an anderen Mit-
teln der Kommunikation.

Carl beschiftigte sich in selbst gewdhlten Spielaktivitaten nach wie vor
oft mit stereotypem Hantieren von Gegenstanden, er liebte Bewegungs-
spiele und wanderte oft ziellos in der Wohnung herum. Mit den Eltern
wurde besprochen, dass man in den nachsten Jahren wohl nur langsame
Fortschritte der aktiven Sprache erwarten konne. Zugleich wurde noch-
mals intensiv versucht, mit alternativen Kommunikationsmitteln lber
Gesten und Bilder zu arbeiten.

Der Entwicklungsverlauf mit 10 Jahren zeigte weiterhin keine Fortschrit-
te in der sprachlichen Entwicklung, sondern eine meist stereotype Be-
schiftigung mit Gegenstanden und wenig Interesse an vorgegebenen
Funktionsspielen. Verschiedene Strategien zur Verwendung unterstiitz-
ter Kommunikation waren nicht erfolgreich. Die Untersuchung des Ent-
wicklungsstands ergab trotz einzelner Starken im visuellen Bereich ein
Entwicklungsprofil mit einer Streuung zwischen 24 und 30 Monaten. Die
glinstigsten Ansatzpunkte fanden sich im Sprachverstdndnis und bei der
Erfassung von visuellen Details, die deutlichsten Grenzen in der sprach-
lichen Imitation und in der sozialen Kommunikation.

1.2 Systematik der diagnostischen
Klassifikation

Sowohl im Rahmen der Internationalen Klassifikation von Krankheiten (ICD-10)
als auch im DSM-IV-TR wurde eine Triade von Symptomen beschrieben, die als
gemeinsame Merkmale von Autismus-Spektrum-Storungen gelten. Diese Triade
umfasste qualitative Beeintrdchtigungen der wechselseitigen sozialen Inter-
aktion, qualitative Beeintrachtigungen der Kommunikation sowie ein stereo-
types Repertoire von Interessen und Aktivititen. Zur Definition gehorte auch
der Beginn der Stérung in der frithen Kindheit vor dem 30. Lebensmonat. In
der ICD-10 werden verschiedene Stérungsbilder von Autismus unterschieden
(Volkmar et al. 2014).

Als Kernsymptomatik von Autismus-Spektrum-Storungen wurden die quali-
tativen Storungen im sozialen und kommunikativen Verhalten gesehen. Da die
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Abgrenzungen zwischen Storungen der sozialen Interaktion und der sozialen
Kommunikation nur graduell méglich sind, hat man sich in der Neuausgabe des
DSM-5 (2013, deutsche Ausgabe Falkai/Wittchen 2015) entschieden, nur noch
zwei Kernbereiche einer Autismus-Spektrum-Stérung zu definieren.

Im DSM-5 werden frithkindlicher Autismus, atypischer Autismus, desinte-
grative Storung und Asperger-Syndrom unter dem diagnostischen Begriff Au-
tismus-Spektrum-Stérung zusammengefasst. FEine differentialdiagnostische
Abgrenzung zwischen diesen Krankheitsbildern wird nicht mehr als sinnvoll
angesehen (Tab. 1).
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Tab. 1: Diagnostische Klassifikation von Autismus-Spektrum-Stérungen in ICD-10
und DSM-5

Klassifikation in der ICD-10 Klassifika-
tion DSM-g,

F 84.0 Frihkindlicher Autismus

(1) spezifische schwere und allgemeine Storung, Beziehungen
einzugehen und eine wechselseitige soziale Kommunikation
aufzubauen

(2) spezifische Storung der sprachlichen/vorsprachlichen Kom-
munikation

(3) eingeschrankte, sich wiederholende und stereotype Ver-
haltensmuster und Interessen

F 84.1 Atypischer Autismus

Die diagnostischen Kriterien sind nicht in allen drei Storungs-
bereichen erfillt oder das Alter des Krankheitsbeginns fallt aus
dem Ublichen Rahmen.

F84.3 Sonstige desintegrative Storung des Kindesalters Autismus-
Nach einer langeren Phase normaler Entwicklung (mindes- Spf}ktrum-
Storungen

tens zwei Jahre) findet sich ein deutlicher Verlust erworbener
sprachlicher und kognitiver Fahigkeiten.

F84.4 Rett Syndrom

Nach einer Phase von einigen Monaten weitgehend normaler
frihkindlicher Entwicklung zeigt sich eine deutliche Ent-
wicklungsregression mit Verlust erworbener Fahigkeiten im
Bereich von Handmotorik, Sensomotorik und Sprache.

F84.5 Asperger-Syndrom

Auffélligkeiten im sozialen Verhalten betreffen die wechsel-
seitige soziale Interaktion mit auffalligem Sozialverhalten
vor allem gegenlber gleichaltrigen Kindern. Es besteht eine
normale intellektuelle und sprachliche Begabung.

Anstelle der klassischen Trias von Symptombereichen (soziale Interaktion,
Kommunikation und repetitives/stereotypes Verhalten) werden zwei wesentli-
che Entwicklungsbereiche definiert: Dazu gehoren als erster Bereich die qua-
litativen Abweichungen in der sozialen Kommunikation — die Kategorien der
wechselseitigen sozialen Interaktion und der Kommunikation werden zusam-
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mengefasst. Als zweiter Bereich werden die repetitiven Verhaltensweisen und
restriktiven Interessen aufgefiihrt. Diese Kategorie wird ausgeweitet und be-
zieht auch Aspekte der sensorischen Verarbeitung (z.B. sensorische Hyperrea-
gibilidt) mit ein. Die Stérung muss weiterhin in der frithen Entwicklungsphase
beginnen (vor dem dritten Lebensjahr). Gesondert beschrieben werden komor-
bide Storungen, die mit dem Autismus assoziiert sein konnen (z.B. Intelligenz-
storungen, Sprachentwicklungsstorungen) (Falkai/Wittchen 2015) (Tab. 2).

Tab. 2: Definition der Storungsbereiche von Autismus-Spektrum-Stérungen im

DSM-5 und komorbide Stérungen

DSM-5: Autismus-Spektrum-Stérungen

Storungen in der so-
zialen Kommunikation/
sozialen Interaktion

restriktive, repetitive
Verhaltensmuster

Symptome in der friihen
Kindheit

Komorbide Storungen/
parallel auftretende Ent-
wicklungsstorungen

sozio-emotionale Rezi-
prozitat

nonverbale soziale Kom-
munikation

reziproke Beziehungen

repetitive Sprache, Be-
wegungen oder Verwen-
dung von Objekten

Fixierung auf Routinen/
Rituale
restriktivelintensive
Interessen
ungewohnliche senso-
rische Interessen/Reak-
tionen

friher Entwicklungsver-
lauf/Regression

Evidenz in jedem Be-
reich aktuell oder in der
Vorgeschichte

Evidenz fur Verhalten in
zwei Bereichen aktuell
oder in der Vorgeschich-
te

aktuelle Evidenz/Auspra-
gung der Storung

Q mit/ohne kognitive Storung/intelligenzstorung
Q mit oder ohne Sprachstorung

Q genetische Befunde / genetisches Syndrom

Q komorbide psychiatrische Storung (z.B. Angst)
O mit oder ohne Regression

Neben den Storungsbereichen hat das DSM-5 auch Schweregrade fiir Autis-
mus-Spektrum-Stérungen definiert. Dabei werden einerseits die Ausprigung
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der Eigenheiten in der sozialen Kommunikation beschrieben, die die soziale
Integration und das kommunikative Verhalten beeintrdchtigen. Zum anderen
wird die Intensitit von restriktiven und repetitiven Verhaltensmerkmalen diffe-
renziert. Die Schweregrade stehen sicherlich in engem, aber nicht in durchgén-
gigem Zusammenhang mit Grenzen der Intelligenzentwicklung und der expres-
siven sprachlichen Kommunikation. Es finden sich z.B. Kinder und Jugendliche
mit High-functioning-Autismus, die ein hohes Mal3 an sozialer Unterstiitzung
bendtigen und durch ihre restriktiven und rigiden Interessen und Eigenheiten
im sozialen Alltag stark beeintrachtigt sind. Bei der Einschatzung der Entwick-
lungsprognose kann die Einstufung des Schweregrads hilfreich sein, bei der ldn-
gerfristigen Prognose spielen aber auch der Verlauf der Intelligenzentwicklung,
der Aufbau der expressiven Sprache, Stirken im Bereich der sozialen Kompe-
tenzen und die positiven Einfliisse der sozialen Umwelt eine wesentliche Rolle
(Lord et al. 2018, Falkai/Wittchen 2015).

Dabei sollte man sich bewusst machen, dass es durchaus fachliche Einwdnde
gegen dieses neue Klassifikationssystem gab. So wurde von manchen Autoren
der Begriff des frithkindlichen Autismus als einer eher schweren Form einer
autistischen Stérung mit einem chronischen Verlauf als hilfreich angesehen.
Das Gleiche gilt fiir den Begriff des Asperger-Syndroms, der fiir leichtere For-
men von Autismus-Spektrum-Storungen verwendet wird. Gleichzeitig haben
Studien, die eine Abgrenzung zwischen diesen Storungsbildern zu definieren
suchten, keine klaren Kriterien gefunden (Bennet et al. 2008). Manche Autoren
diskutieren, ob es nicht eine Reihe von autistischen Syndromen gibt und in-
wieweit die Abgrenzung zwischen den Kernsymptomen und den komorbiden
Formen von Entwicklungsstérungen tiberhaupt gelingt (Constantino/Charman
2016, Gillberg/Fernell 2014).

1.3 Soziale Kommunikationsstorung

Das DSM-5 hat als neue zusétzliche diagnostische Kategorie die soziale Kommu-
nikationsstérung eingefiihrt. Mit dieser Kategorie werden Stérungen der prag-
matischen Entwicklung, also im sozialen Gebrauch der Sprache, beschrieben.
Kindern mit diesen Storungen fallt es schwer, sich mit ihrer Sprache auf die
sozialen Erwartungen in Alltagssituationen einzustellen. Es gelingt ihnen etwa
nur unvollstindig, auf ein wechselseitiges Gesprach einzugehen, weil sie die
impliziten Erwartungen und Absichten des Gesprachspartners nicht angemes-
sen verstehen oder berticksichtigen konnen. (Swineford et al. 2014).

Im DSM-5 werden fiir die soziale Kommunikationsstorung vier Bereiche von
typischen Entwicklungsauffilligkeiten beschrieben. An erster Stelle gehoren
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dazu Schwierigkeiten, die Sprache fiir soziale Zwecke zu nutzen, z.B. bei sozia-
len Ritualen wie BegriiRungen oder informeller Kontaktaufnahme oder beim
Austausch von Informationen. Als zweiter Bereich werden Schwierigkeiten
aufgefiihrt, die Kommunikation an die Erwartungen und Bediirfnisse des Zu-
horers anzupassen (z.B. dessen moglichen Vorkenntnisse und Erfahrungen zu
beriicksichtigen). Als Nichstes werden Kompetenzen in der Anwendung von
Gespréchsregeln und beim Erzdhlen von sprachlichen Inhalten genannt, z.B.
zu beachten, dass die Gesprachspartner im Wechsel an die Reihe kommen. Als
vierter Bereich kommt schlieRlich das Verstandnis fiir implizite Informationen
und die Prasupposition hinzu, also was im Gesprach durch die Vorerfahrungen
der Gespriachspartner vorausgesetzt wird. Zudem rechnet man schlieRlich das
Verstidndnis fiir mehrdeutige oder iibertragene Bedeutungen hinzu (Swineford
et al. 2014, Norbury 2014).

Typisch fiir Kinder mit sozialen Kommunikationsstdrungen sind ein ver-
zogerter Aufbau der sprachlichen Kompetenzen und Schwierigkeiten, auf die
soziale Interaktion auf der Ebene der Alltagssprache einzugehen. In Familien,
in denen soziale Kommunikationsstorungen bei Erwachsenen oder Kindern
auftreten, finden sich bei den anderen Familienmitgliedern hédufiger Sprach-
entwicklungsstorungen oder sprachbezogene Lernstérungen (Swineford et al.
2014). Bei einem Kind mit einer sozialen (pragmatischen) Kommunikationssto-
rung finden sich als komorbide Stoérungen haufig kognitive Storungen, Akti-
vitdts- und Aufmerksamkeitsstérungen und Lernstérungen (Norbury 2014). In
Familien mit einem Kind, bei dem eine Autismus-Spektrum-Stérung diagnosti-
ziert wurde, treten Storungen der sozialen Kommunikation haufiger auf (Tye et
al. 2019).

Die Symptome treten im Laufe der Kindheit auf und fithren zu Schwierig-
keiten in der Alltagskommunikation, in der sozialen Interaktion und im schu-
lischen Lernen. Eine Abgrenzung von Autismus-Spektrum-Storungen erfolgt
anhand der qualitativen Auffilligkeiten in der wechselseitigen sozialen Inter-
aktion und Kommunikation und den repetitiven und restriktiven Verhaltens-
weisen.

Da bei Kindern und Jugendlichen mit Autismus-Spektrum-Stérungen oft
auch eine Stérung der semantisch-pragmatischen Entwicklung diagnostiziert
wird, also eine breitgefdcherte Storung der sozialen Kommunikation und des
sozialen Gebrauchs der Sprache, ist die Abgrenzung dieser beiden Storungsbil-
der im Einzelfall nicht einfach und kann oft erst iiber Verlaufsbeobachtungen
eingeschitzt und tber eine entsprechende klinische Expertise gesichert werden
(Swineford et al. 2014).
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Im diagnostischen Klassifikationssystem DSM-5 wird der Begriff Au-
tismus-Spektrum-Storung zur einheitlichen Klassifikation von autisti-
schem Verhalten eingefiihrt.

Das DSM-5 unterscheidet zudem Schweregrade von Autismus-Spekt-
rum-Stérungen, die den Grad an sozialer Unterstiitzung und die Hin-
dernisse fiir die soziale Integration beschreiben.

Unter der diagnostischen Kategorie ,Soziale Kommunikationssto-
rung“ wird die Entwicklung von Kindern beschrieben, die primar
Schwierigkeiten mit der kommunikativen Verwendung der Sprache
haben.

1.4 Heterogenitat und Ursachen von
Autismus-Spektrum-Storungen

Kinder mit Autismus-Spektrum-Storungen zeigen sehr heterogene Verhaltens-
symptome. Der Entwicklungsverlauf ist sehr variabel und es ist oft schwer, das
Entwicklungstempo z.B. der Sprache oder der kognitiven Entwicklung vorher-
zusagen. Dieses heterogene Bild findet sich unabhingig von der Bewertung der
Intelligenzentwicklung, der sprachlichen Fahigkeiten und der kommunikati-
ven Kompetenzen. SchlieRlich finden sich grofe Unterschiede im Verhalten
und in den Anpassungsleistungen von Kindern mit Autismus-Spektrum-Stérun-
gen (Jones/Klin 2009). Wegen dieser Heterogenitidt bezweifeln manche Autoren,
ob man tiberhaupt von einer einheitlichen Stérung ,Autismus*“ ausgehen kann
(Waterhouse 2013).

Im Bereich des sozialen Verhaltens zeigen sich grofRe Unterschiede iiber
alle Entwicklungsphasen hinweg. Einzelne Kinder vermeiden sozialen Kontakt
weitgehend, andere wirken im sozialen Verhalten lediglich steif und unbehol-
fen. Kommunikatives und sprachliches Verhalten zeigen eine grof3e Spannwei-
te: von Kindern, die gar keine gesprochene Sprache erwerben bis zu Kindern,
die sich vor allem schwer tun beim Eingehen auf eine Gesprédchssituation und
auf soziale Erwartungen im Bereich der sprachlichen Kommunikation (Geren-
ser 2009).

Bei den repetitiven und restriktiven Verhaltensmerkmalen zeigen sich dhn-
lich grof3e Variationen. Jiingere Kinder zeigen vor allem repetitive motorische
Manierismen und eine priméire Beschiftigung mit nicht-funktionalen Teilen
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von Gegenstidnden. Bei dlteren Kindern kommen eine Fixierung auf restriktive
Interessen und nicht-funktionale Routinen oder Rituale hinzu (Leekam et al.
2011). Es finden sich Kinder, bei denen stereotype oder restriktive Verhaltens-
weisen wenig oder gar nicht beobachtet werden, andere Kinder sind auf ihre
stereotypen Interessen so stark fixiert, dass diese das Lernen von anderen Ent-
wicklungskompetenzen erschweren oder behindern.

Miles unterscheidet zwischen einem essentiellen Autismus — in einem an-
deren Zusammenhang wird auch von idiopathischem Autismus gesprochen —
und einem komplexen Autismus. Beim essentiellen Autismus stiitzt sich die
klinische Diagnose nur auf die Beschreibung der unterschiedlichen qualitati-
ven Verhaltensmerkmale. Es finden sich keine dokumentierbaren korperlichen
Auffilligkeiten. Beim komplexen Autismus werden Auffilligkeiten in der Mor-
phogenese, z.B. generalisierte Zeichen von Dysmorphien — also korperlichen
Anomalien — oder Mikrozephalie gefunden. Die Haufigkeitsangaben fiir den
komplexen Autismus liegen bei 10 bis 20% (Miles 2011a).

In anderen Publikationen findet man die Begriffe idiopathischer Autismus
und syndromaler Autismus. Bei idiopathischem bzw. nicht-syndromalem Au-
tismus findet man lediglich bei einem kleinen Teil der Kinder Mikrodeletionen
oder Reduplikationen auf der DNA, in der Regel sind hier keine genetischen
Abweichungen nachweisbar. Bei diesen Autismusformen ist der Anteil von Jun-
gen zu Midchen stark erhoht (6,5:1 bis 3,5:1) und es wird oft auch eine stirkere
familidre Haufung der Symptomatik berichtet (Abrahams/Geschwind 2008). Ak-
tuell wird ein Anteil des idiopathischen Autismus von etwa 75% der untersuch-
ten Patienten angenommen. Bei diesen Kindern fehlen konkrete neurologische
oder morphologische Merkmale, die auf eine spezifische medizinische Diagno-
sestellung hindeuten (Bourgeron 2015).

Bei syndromalem Autismus kann man eine bekannte genetische Ursache
finden, z.B. Autismus-Spektrum-Stoérungen bei fragilem X-Syndrom, beim Phe-
lan-McDermid Syndrom oder bei tuberdser Sklerose. Bei syndromalem Autis-
mus findet man einen hohen Anteil von Dysmorphiemerkmalen, anatomisch
nachweisbare Gehirnmissbildungen, Intelligenzstérungen und Epilepsie. Bei
diesem syndromalen Autismus ist der Anteil von Middchen und Jungen fast
identisch (Miles 2011a).

Bei syndromalem Autismus lassen sich die Chromosomenanomalien oft im
Rahmen der genetischen Untersuchungen abkliren. Warum bei manchen Kin-
dern innerhalb eines spezifischen Syndroms eine Autismus-Spektrum-Stérung
auftritt und bei anderen nicht (z.B. im Rahmen des fragilen X-Syndroms), ist
nicht im Einzelnen gekldrt. Syndromale Formen von Autismus werden nicht als
Autismus-Spektrum-Stérungen bewertet, sofern eine genetische Ursache nach-
gewiesen wurde. Vielmehr geht man von speziellen klinischen Syndromen aus,
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fiir die sich der Entwicklungsverlauf und die Prognose vom idiopathischen Au-
tismus unterscheidet (Miles 2011b).

Bei Kindern und Jugendlichen mit fragilem X-Syndrom, bei denen eine
Autismus-Spektrum-Stérung diagnostiziert wird, zeigen sich oft weniger stark
ausgepragte Symptome im Bereich der sozialen und kommunikativen Sympto-
me als bei Patienten mit einer nicht-syndromalen Autismus-Spektrum-Stérung.
Kinder und Jugendliche mit fragilem X-Syndrom mit Merkmalen einer zusitz-
lichen Autismus-Spektrum-Stérung zeigen dagegen eine Reihe von komorbiden
Problemen, die sie von Kindern mit nicht-syndromalen Autismus-Spektrum-
Stérungen unterscheiden. Vor allem Probleme mit Angsten und Hyperaktivitit
sind bei Kindern mit fragilem X-Syndrom deutlich stirker ausgepriagt (Abbeduto
et al. 2014).

Solche Syndrom-typischen Verhaltensmerkmale zu verstehen, ist fiir die Be-
handlung eines Kindes iiberaus wichtig. Bei Kindern mit dem Williams-Syn-
drom ist etwa hdufig eine geringe Modulation des Blickkontakts und das typische
Anstarren anderer Personen zu beobachten. Zudem fillt oft ein ausgeprigtes
distanzloses Verhalten gegeniiber Kindern und Erwachsenen auf. Jedes Kind in
der Vorschulgruppe wird sozusagen zum engen Freund erklart und auch so be-
handelt. Es wurden in Studien Einschrankungen in der Gesichtswahrnehmung
nachgewiesen, die ein moglicher Ausloser fiir das Anstarren sein kénnten. Die
Funktionsstorungen im sozial-kommunikativen Verhalten sind aber sehr viel
weniger ausgeprdgt als bei Kindern mit idiopathischem Autismus. Stereotype
und restriktive Verhaltensweisen bilden sich vor allem in dem wenig flexiblen
Spielverhalten ab (Klein-Tasman et al. 2009).

Unter den Kindern mit Neurofibromatose Typ 1 (NF1) wird in der Literatur
ein erheblicher Anteil an zusdtzlich diagnostizierten Autismus-Spektrum-St6-
rungen beschrieben (die Angaben schwanken zwischen 10% und 30%). Typisch
fiir diese Kinder sind ebenfalls das distanzlose Verhalten, ein fliichtiger und
abschweifender Blickkontakt gepréigt von Eigenheiten des Aufmerksamkeitsver-
haltens und ein oft sehr diffuses Kontaktverhalten. Auf der Ebene des restrik-
tiven und rigiden Verhaltens zeigen sich einzelne zwanghafte Muster, seltener
auch ausgepragte Stereotypien (Garg et al. 2015).

Die Unterscheidung zwischen idiopathischem und syndromalem Autismus
ist von groRer Bedeutung fiir die dtiologische Abklarung, fiir die Einschitzung
der Entwicklungsprognose und auch fiir die Behandlungsplanung. Insofern ist
es wichtig, sich iiber die zugrundeliegende Atiologie genauer Gedanken zu ma-
chen, ehe man systematische TherapiemaRnahmen einleitet.

Autismus-Spektrum-Stoérungen werden als neurobiologische Storungen ver-
standen, die primér durch heterogene genetische Faktoren beeinflusst werden.
Zugleich wird eine multifaktorielle Atiologie angenommen, bei der die spezifi-
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sche Wirkung von Umweltfaktoren noch wenig verstanden wird. Die Ursachen-
analyse hat einen engen Zusammenhang mit genetischen Variationen belegt.
Dabei geht man davon aus, dass aktuell bei 20 bis 25% der Kinder mit Autis-
mus-Spektrum-Stérungen eine konkrete genetische Verdnderung als Ursache
nachweisbar ist. Diese betreffen z.B. chromosomale Deletionen, Reduplikatio-
nen oder Verinderungen der Kopienzahl (copy number variations) (Bourgeron
2015).

Gleichzeitig sind eine Reihe von Umweltrisiken bekannt, die mit Autismus-
Spektrum-Storungen assoziiert sind. Diese betreffen z.B. Risiken wédhrend der
Schwangerschaft (etwa Alkoholexposition oder miitterliche Infektionen), extre-
me Frithgeburtlichkeit und perinatale Risikofaktoren. Ein weiterer Risikofaktor
fir autistische Stérungen ist z.B. ein hoheres Alter von Mutter und Vater, es
ist aber nicht zuverldssig bekannt, wie diese Altersfaktoren wirksam werden
(Bolte et al. 2019). Diskutiert werden bei Autismus zudem epigenetische Fakto-
ren. Epigenetische Prozesse sind Wirkungsmechanismen, die dazu fiihren, dass
Umwelteinfliisse lebenslange oder vererbbare Wirkungen auf die genetische
Kodierung, also die Aktivierung oder Nichtaktivierung eines Gens haben (Wa-
terhouse 2013).

Autismus-Spektrum-Stérungen zeigen ein sehr heterogenes Bild im
Verlauf der Entwicklung und in der langfristigen Prognose.

Die Betonung der neurobiologischen Storungen lenkt den Blick auf die
vielféltigen Einfliisse von genetischen und epigenetischen Faktoren.

1.5 Differentialdiagnostische Fragen

Obwohl man fiir die Diagnose Autismus-Spektrum-Stérung stringente Kriterien
formuliert hat, ist die Abgrenzung zu anderen Entwicklungsstérungen keines-
wegs eine leichte Aufgabe. Dies gilt besonders fiir die ersten Lebensjahre. Ein-
zelne Verhaltensmerkmale finden sich sowohl bei Kindern mit Autismus-Spekt-
rum-Stérungen als auch bei Kindern mit anderen Formen von Entwicklungsauf-
falligkeiten. Zwanghafte und rigide Verhaltensmerkmale kdnnen nicht nur bei
Autismus, sondern in einzelnen Entwicklungsphasen auch bei Aktivitdts- und
Aufmerksamkeitsstorungen beobachtet werden. Defizite im sozialen Kontakt-
verhalten konnen auch durch eine ausgepriagte Sprachentwicklungsstorung
begriindet sein. Erhebliche Storungen der emotionalen Regulation konnen eine



