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Diagnostik der Autismus-Spektrum-Storung
bei Kindern und Erwachsenen

Inge Kamp-Becker

Merkmale des Autismus sind anhaltende, in allen Situationen auftretende, ausgepragte Beeintrachti-

gungen in der sozialen Interaktion und Kommunikation in Kombination mit den Alltag beeintrachti-

genden stereotypen und repetitiven Verhaltensweisen, die bereits seit der friihen Kindheit vorliegen.

Um die Diagnose zu stellen, miissen zundchst viele andere psychische und Entwicklungsstérungen

ausgeschlossen werden, da viele Auffalligkeiten, die mit Autismus in Verbindung gebracht werden,

auch bei diesen Storungen vorkommen oder Varianten der kindlichen Entwicklung darstellen.

von Edgar Héhne' und Inge Kamp-Becker’

Einleitung und Symptomatik

Die Autismus-Spektrum-Stérung (im Folgenden abge-
klrzt Autismus) ist eine schwerwiegende, frih begin-
nende, lebenslange und kostenintensive neuronale
Entwicklungsstorung, die durch ausgepragte Beein-
trachtigungen in der sozialen Kommunikation und In-
teraktion sowie durch stereotype und repetitive
Verhaltensweisen und Interessen gekennzeichnet ist (1).
Wesentlich ist, dass diese Symptomatik situationstiber-
greifend, anhaltend und von klinisch relevanter Intensi-
tat vorliegt. Die Pravalenz von Autismus liegt bei zirka
1% (2), jedoch ist die Anzahl an diagnostischen Unter-
suchungen bei Verdacht auf Autismus in den letzten
Jahren stark gestiegen (3). Die Diagnosekriterien fir Au-
tismus wurden im Lauf der Zeit mehrfach revidiert und
angepasst, um die Vielfalt und Komplexitat der Stérung
besser abzubilden. Die aktuell gultigen Diagnosekrite-
rien sind im Diagnostic and Statistical Manual of Mental
Disorders, Fifth Edition (DSM-5) (4) und in der Internatio-
nal Classification of Diseases, 11% Revision (ICD-11) (5)
unter den «Stérungen der neuronalen und mentalen
Entwicklung» festgelegt. Dabei werden die friiher ge-
trennten Diagnosen «Frihkindlicher Autismus», «Asper-
ger-Syndrom» und «atypischer Autismus» mittlerweile
unter der Kategorie «Autismus-Spektrum-Stérung» sub-
summiert. Die Kernsymptomatik des Autismus setzt sich
laut DSM-5 aus den folgenden beiden Kernbereichen
Zusammen:

" Klinik fur Kinder- und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und
Psychotherapie (KJP)
Universitatsklinikum Marburg

1. Anhaltende Defizite in der sozialen Kommunikation
und Interaktion Uber verschiedene Kontexte hinweg
(3 von 3 der folgenden Merkmale mussen erfillt
sein):

o Defizite in der sozial-emotionalen Gegenseitig-
keit (z. B. fehlende wechselseitige Kommunika-
tion oder kaum gemeinsame Freude an der
Interaktion).

® Defizite im nonverbalen sozialen Kommunikati-
onsverhalten (z. B. Fehlen von Gestik, Mimik,
Blickkontakt und deren Integration wahrend
einer sozialen Annaherung).

® Defizite in der Aufnahme, Aufrechterhaltung und
dem Verstandnis von Beziehungen (z. B. Schwie-
rigkeiten in den sozialen Anndherungen und
beim Schliessen von Freundschaften, reduziertes
Einflihlungsvermogen).

2. Eingeschrankte, repetitive Verhaltensmuster, Interes-
sen oder Aktivitaten, die sich storend auf andere Ak-
tivitdten/den Alltag auswirken (mindestens 2 von 4
der folgenden Merkmale mussen erfillt sein).
® Stereotype/repetitive Bewegungen, stereotyper/

repetitiver Gebrauch von Objekten (z. B. Aufrei-
hen) oder der Sprache (z. B. Echolalie)

@ unflexibles Festhalten an Gleichbleibendem,
Routinen, ritualisierten Mustern

® hochgradig begrenzte und fixierte Interessen, die
in ihrer Intensitat und im Inhalt abnorm sind

® Hyper- oder Hyporeaktivitat auf sensorische
Reize oder ungewohnliches Interesse an Um-
weltreizen.

Die Kombination von Symptomen aus den beiden Kern-

bereichen ist eine notwendige Voraussetzung fur die

Diagnose Autismus. Zudem mussen sich die berichte-

ten und beobachtbaren Symptome bereits in der fri-
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hen Kindheit zeigen, situationstbergreifend auftreten
und in klinisch bedeutsamer Weise Leiden oder Beein-
trachtigung verursachen. Des Weiteren muss gepruft
werden, ob die beschriebene Symptomatik nicht besser
durch eine andere Stérung erklart werden kann, da die
Symptomatik auch bei vielen anderen psychischen Sto-
rungen vorkommen kann. Im diagnostischen Prozess
mussen daher neben dem strukturierten Erfassen der
Kernsymptomatik auch eine Abklarung der Komorbidi-
taten sowie eine differenzialdiagnostische Abgrenzung
erfolgen. Die Trennung zwischen Komorbiditdt und Dif-
ferenzialdiagnose stellt hierbei eine grosse Herausforde-
rung im diagnostischen Prozess dar (z. B. bei einer
Intelligenzminderung, Sprachentwicklungsverzége-
rung und Aufmerksamkeitsstérungen). Die Diagnostik
von Autismus sollte daher immer auf einer Kombination
von verschiedenen Methoden und Informationsquellen
basieren, die eine umfassende und multidisziplinare Be-
urteilung ermaoglichen.

Friiherkennung von Autismus

Die ersten Anzeichen von Autismus kdnnen bereits im
ersten Lebensjahr auftreten, wie z. B. ein Mangel an
Blickkontakt, Lacheln, sozialer Reziprozitdt und gemein-
samer Aufmerksamkeit. Die Diagnostik von Autismus
vor dem 18. Lebensmonat gestaltet sich jedoch schwie-
rig, da die Symptome unspezifisch sind und sich mit
anderen Entwicklungsstérungen tberlappen kénnen
(6). Die Diagnosestellung erfolgt dennoch oft erst ver-
zb6gert im Alter von durchschnittlich 6 bis 7 Jahren (7).
Belegt ist jedoch, dass ein friher Beginn mit in ihrer Evi-
denz nachgewiesenen Interventionen (siehe hierzu die
AWME-S3-Leitlinien zur Therapie [8]) bei jungen Kindern
mit einem besseren Outcome verbunden ist (9). Es ist
daher von grosser Bedeutung die Symptomatik frih zu
erkennen, um eine optimale Forderung und Behand-
lung zu gewdhrleisten.

Komorbiditaten

Etwa zwei Drittel aller Menschen mit Autismus weisen
mindestens eine Begleiterkrankung (Komorbiditat) auf
(10). Bei Autismus kénnen neben haufigen psychologi-
schen Komorbiditdten (wie z. B. Intelligenzminderung,
Aufmerksamkeitsstdrungen, Angsterkrankungen und
Depressionen) auch genetische (z. B. Fragiles X-Syn-
drom), neurologische (z. B. Epilepsie) und Stoffwechsel-
erkrankungen (z. B. Phenylketonurie) komorbid vor-
liegen. Komorbiditdten kénnen das Funktionsniveau
und den Entwicklungsverlauf von Menschen mit Autis-
mus erheblich beeintrdchtigen und Interventionen
behindern. Zudem erschweren sie die differenzialdiag-
nostische Abgrenzung zu anderen Stérungen. Es ist
daher von grosser Bedeutung, Komorbiditdten detail-
liert abzuklaren und bei Bedarf (medikamentds) zu be-
handeln.

Differenzialdiagnosen

Aufgrund einer hohen Symptomiuberlappung mit an-
deren Stérungsbildern hat die differenzialdiagnostische
Einschatzung eine hohe Relevanz im diagnostischen
Prozess. Grundsétzlich kommen alle anderen psychi-
schen Stérungen differenzialdiagnostisch in Frage. Die
haufigsten Differenzialdiagnosen im Kindes- und Ju-
gendalter sind: Intelligenzminderung/geistige Behinde-

rung ohne Autismus, Sprachentwicklungsstérungen,
Aufmerksamkeitsstorungen, Bindungsstérungen, sozi-
ale Angsterkrankungen und die Stérung des Sozialver-
haltens. Im Erwachsenenalter sollte insbesondere eine
differenzialdiagnostische Abklarung hinsichtlich Person-
lichkeitsstorungen, Zwangsstérungen, Aufmerksam-
keitsstorungen, affektiven Stérungen, sozialer Phobie
und Schizophrenie erfolgen. Da bei den genannten
Stérungen haufig einige Symptome vorkommen, die
denen des Autismus dhnlich sind («autistic like traits»)
(11), hat die differenzialdiagnostische Abgrenzung hohe
Relevanz fur die weitere Behandlung.

Diagnostisches Vorgehen

Das hier formulierte Vorgehen basiert auf den
AWMEF-S3-Leitlinien zur Diagnostik der Autismus-Spekt-
rum-Stérungen (12). Nachdem der Verdacht auf Autis-
mus durch Bezugspersonen, Fachpersonal, Erzieher
oder der Person selbst gedussert wurde, sollte zundchst
eine Vorstellung in einer (kinder- und jugend-)psychiat-
rischen/sozialpddiatrischen Ambulanz oder Praxis er-
folgen. Dort sollte eine erste Einschatzung der Sympto-
matik durch eine Anamnese, klinische Beobachtung
und/oder Screening-Fragebdgen durchgefiihrt werden.
Anschliessend sollte bei Kindern zunéchst eine mehr-
dimensionale Entwicklungs-, Sprach- und Intelligenzdi-
agnostik durchgefiihrt werden. Zudem sollte bei allen
Personen eine korperliche und neurologische Untersu-
chung erfolgen. Wenn sich der Verdacht auf Autismus
erhértet, sollte eine umfassende Abklarung der Diag-
nose Autismus mittels autismusspezifischer standardi-
sierter Verfahren in einer Spezialambulanz fir
Autismus-Spektrum-Stérungen erfolgen. Nach einer
Abklarung der Komorbiditaten sowie der differenzialdia-
gnostischen Abgrenzung sollten anschliessend eine
multiaxiale Diagnosestellung und das Formulieren von
individuellen und klar definierten Behandlungsempfeh-
lungen erfolgen. Um dem Umfeld und den Betroffenen
eine angemessene Rickmeldung und Beratung zu
geben, ist es wichtig, den diagnostischen Prozess parti-
zipativ und transparent zu gestalten.

Diagnostische Methoden

Die Diagnostik von Autismus bei Kindern und Erwach-
senen basiert auf einer Kombination von diagnosti-
schen Methoden, die verschiedene Informationsquellen
bertcksichtigen. Die Symptomatik wird dabei stets in
Abhéngigkeit vom Alter und vom Sprach- und Entwick-
lungsniveau erfasst. So liegt der Symptomfokus bei
sprachentwicklungsverzdgerten Kindern vermehrt auf
der nonverbalen sozialen Kommunikation und Interak-
tion (z. B. Einschrankungen in den Bereichen Gestik,
Mimik, Blickkontakt, Deuten, Geben und beim Zeigen),
wohingegen sich der Symptomfokus bei Jugendlichen
und Erwachsenen mit fliessender Sprache, neben dem
Erfassen nonverbaler Symptome, zunehmend abstrak-
ter darstellt (wie z. B. Uber soziale Einsichtsfahigkeit,
Einfihlungsvermdgen). Auch die Art der Symptomerhe-
bung unterscheidet sich: Bei non-verbalen Kindern er-
folgt dies priméar Uber spielerische Aktivitdten, bei
fliessend sprechenden Jugendlichen und Erwachsenen
hingegen Uber eine halb-strukturierte Gesprachssitua-
tion. Zu den wichtigsten Methoden, die bei allen Alters-
gruppen angewendet werden sollten, gehoren:
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® Die Anamnese, die die Entwicklungsgeschichte, die

familidre und medizinische Vorgeschichte, die aktu-
ellen Symptome und Schwierigkeiten, die Starken
und Ressourcen sowie die Erwartungen und Bedrf-
nisse der Person und der Familie erfasst. Neben dem
Erfassen aktueller Probleme gilt es dabei, insbeson-
dere Informationen Uber Schwangerschaft, Geburt,
Meilensteine der frihkindlichen Entwicklung (Moto-
rik, Sprache, Sauberkeitsentwicklung), soziales Um-
feld, Kindergartenbesuch, Bildungsgang und
aktuelle Lebenssituation sowie die medizinische Vor-
geschichte zu eruieren. Die Rekonstruktion der Ent-
wicklungsgeschichte und der frihen Symptome ist
bei erwachsenen Personen eine grosse Herausforde-
rung und sollte durch die Befragung von Angehori-
gen und die Einsichtnahme in alte Dokumente
erganzt werden, da die diagnostische Abgrenzung
zu anderen Stérungen ohne diese kaum maoglich ist.

® Die fremdanamnestischen Befunde (z. B. durch Be-

richte aus dem Kindergarten, der Schule oder von
friheren Behandlungen), die eine umfassende und
erweiterte Erfassung des Verhaltens und Entwick-
lungsgeschichte ermdglichen.

® Die Screening-Instrumente, die der schnellen und ein-

fachen Identifikation von Personen mit einem er-
hohten Risiko fur Autismus dienen. Sie sind nicht fur
eine Diagnosestellung geeignet, sondern dienen als
Hinweis fur eine weiterfihrende Abklarung. Bei den
vorliegenden Screening-Verfahren ist jedoch zu be-
achten, dass deren Spezifitdt im klinischen Kontext
gering ist; daher ist der Nutzen begrenzt. Es liegen
verschiedene Screening-Verfahren fir unterschied-
liche Alters- und Zielgruppen vor, die sich in ihrem
Umfang, ihrer Validitét und ihrer Anwendung unter-
scheiden. Im deutschsprachigen Raum ist z. B. der
Fragebogen zur sozialen Kommunikation (FSK) (13)
weit verbreitet. Er wurde fir Kinder und Jugendliche
zwischen 4 und 18 Jahren entwickelt und umfasst 40
bindre Items (Dauer ca. 10 min), die komplementar
zum ADOS-2 und ADI-R konstruiert wurden und von
den Eltern oder Bezugspersonen ausgefllt werden.

® Die klinische Beobachtung, die das (Spiel-)Verhalten,

die Kommunikation und die Interaktion in verschie-
denen Situationen und Kontexten beurteilt.

® Die kérperliche und neurologische Untersuchung, die

maogliche organische Ursachen oder Begleiterkran-
kungen ausschliessen oder identifizieren kann, wie z.
B. genetische Syndrome, Epilepsie, Schwerhdrigkeit
oder Sehstérungen. Insbesondere bei Kindern mit
Entwicklungsverzogerungen ist eine neuropddiatri-
sche Abklarung flr eine valide diagnostische Ein-
schatzung sinnvoll.

® Die autismusspezfischen standardisierten Untersu-

chungen, die die Symptome und Merkmale von Au-
tismus quantifizieren und vergleichen kénnen.
Hierflr hat sich die Kombination aus dem Diagnos-
tischen Interview fur Autismus (ADI-R) (14) und der
Diagnostischen Beobachtungsskala fir Autismus
(ADOS-2) (15) als international anerkannter Gold-
standard bewdhrt. Die beiden empirisch fundierten
Verfahren basieren auf den diagnostischen Kriterien
des ICD-10 und DSM-4-TR/DSM-5 und erlauben eine
umfassende und valide Erfassung der Symptomatik
von Autismus. Die Auswertung beider Instrumente

erfolgt Uber einen diagnostischen Algorithmus, der

eine Auswahl von Items verrechnet. Jedoch ist die

Spezifitat im klinischen Kontext ebenfalls nicht un-

eingeschrankt, d. h. dass auch viele Personen mit

anderen psychischen Stérungen, die mit «autism like
traits» verbunden sind, auffallige Werte in diesen Ver-

fahren aufweisen (16, 17).

- Das ADI-R ist ein 93 Items umfassendes struktu-
riertes Elterninterview, das anamnestische Infor-
mationen zur frihkindlichen Entwicklung, zum
Spracherwerb, zu den aktuellen sozial-kommuni-
kativen Fahigkeiten sowie zu spezifischen Inter-
essen und Aktivitdten der Betroffenen erhebt.
Dabei missen die Bezugspersonen eine Vielzahl
von Verhaltensbeispielen aus dem Lebensalltag
geben, damit der Interviewer differenziert ein-
schatzen kann, ob die Beispiele Auffalligkeiten im
Sinn von Autismus implizieren oder nicht.

— Das ADOS-2 ist eine strukturierte Beobachtungs-
skala, die das Kommunikations-, Interaktions-
und Spielverhalten in einer standardisierten
Situation erfasst. Das Verfahren besteht aus 5
Modulen, die je nach Alter und Sprachniveau der
zu testenden Person ausgewdhlt werden. Die
Module enthalten verschiedene Aktivitdten, die
gezielt Situationen schaffen, in denen autismus-
spezifische Symptome auftreten konnen. Abhan-
gig von den Modulen umfasst die Beobachtung
29 bis 42 Items, die unmittelbar nach der Unter-
suchung anhand einer detaillierten Vorlage
kodiert werden. Die valide Durchfiihrung des
ADQS-2 erfordert eine spezifische Schulung, In-
ter-Rater-Erfassungen sowie eine vielfaltige
Erfahrung mit Autismus und relevanten Differen-
zialdiagnosen (18).

® Die Abkldrung bzw. Abgrenzung von méglichen
psychischen Komorbiditdten und Differenzial-
diagnosen ist ein essenzieller Bestandteil der Dia-
gnostik. Diese sollte durch entsprechende diagnos-
tische Verfahren stérungsspezifisch zu den Diagno-
sen erfolgen, die sich aus der Anamnese, der
Verhaltensbeobachtung usw. ergeben haben.
® Aus allen erhobenen Informationen werden indivi-
duelle, klar definierte und Uberpriifbare Behand-
lungsziele erarbeitet und entsprechende Be-
handlungsempfehlungen formuliert. Im weiteren

Verlauf sollte das Erreichen dieser Ziele regelméssig

diagnostisch Uberpriift und ggf. weitere Behand-

lungsempfehlungen ausgesprochen werden.

Herausforderungen in der Diagnostik

Die Diagnostik von Autismus ist mit Herausforderungen
und Schwierigkeiten verbunden, die eine hohe fachli-
che Kompetenz und Erfahrung erfordern. So besteht
eine erhebliche Heterogenitdt im Phanotyp von Autis-
mus, insbesondere bezliglich der Ausprdgung der Sym-
ptomatik, der sprachlichen und kognitiven Féhigkeiten
sowie der begleitenden komorbiden Stérungen.
Zudem besteht eine hohe Symptomiberlappung zu
vielen anderen Stérungsbildern. In Ermangelung spe-
zifischer Biomarker basiert die Diagnostik bis dato auf
beobachtbarem Verhalten, auf anamnestischen An-
gaben der Bezugspersonen (u. a. Gber die frahkindli-
che Entwicklung) und auf der Interpretation von
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erhobenen Testergebnissen (z. B. in einer standardisier-
ten Verhaltensbeobachtung sowie einer Intelligenz-
und Entwicklungsdiagnostik) durch spezifisch
ausgebildetes Fachpersonal in einem multidisziplindren b4
Setting. Trotz einer Batterie standardisierter Untersu-
chungsverfahren ist die durchschnittliche Gite (Validi-
tat und Reliabilitdt) der diagnostischen Einschatzung
von Autismus in der klinischen Praxis noch ungentigend °
(19), was sich beispielsweise in einer geringen Stabilitat

Merkpunkte:

Autismus ist eine tiefgreifende neuronale Entwicklungsstorung, die sich in
tiber die Lebensspanne anhaltenden und situationsiibergreifenden Defiziten
in der sozialen Kommunikation und Interaktion, sowie in stereotyp/repetiti-
ven Verhaltensweisen ausdriickt.

Der Goldstandard einer autismusspezifischen Diagnostik besteht aus einer
Kombination von standardisierter Verhaltensbeobachtung (ADOS-2) und

der Diagnose Uber die Lebensspanne widerspiegelt. So
zeigt die Datenanalyse einer grossen deutschen Kran-
kenkasse eine 5-Jahres Stabilitdt der Autismus-Diagnose
von nur 11 bis 33% (20). Es bedarf also dringend einer
Verbesserung bzw. Objektivierung der (Frih-)Erken-
nung von Autismus, um gezielte, individuelle Behand-

lungsstrategien entwickeln zu kdnnen. Y von spezifisch ausgebildetem Fachpersonal durchgefiihrt werden.
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o Autismus zeigt eine hohe Symptomiiberlappung mit anderen Stérungsbil-
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unabdingbar ist.

o Die Durchfiihrung einer autismusspezifischen Diagnostik sollte dabei immer
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