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발간사

발달장애 진단과 치료를 위한 한국형 임상가이드라인 2024

보건복지부 산하의 발달장애인거점병원 ․ 행동발달증진센터는 2019년 전국 8개 권역으로 확대 
설치된 후 2020년 8월에 중앙지원단(단장: 김붕년 교수)을 발족하였다. 2024년 현재 12개인 권
역별 거점병원 및 센터는 향후 지속적으로 늘려나갈 예정이며, 중앙지원단은 이들 지역 거점병원
이 효율적으로 운영되도록 교육 ․ 훈련 ․ 연구 측면에서 지원하는 역할을 맡고 있다. 중앙지원단
은 2021년 사업의 일환으로 임상 분과위원회에서 우리나라 발달장애인의 조기진단과 통합적인 
치료를 위한 한국형 임상가이드라인 개발에 착수하도록 결정하였다. 

본 임상가이드라인은 발달장애인을 진단평가하고 치료하는 전문의, 임상심리전문가 및 전문치
료사를 위한 임상실무 권고안일 뿐만 아니라, 발달장애인 당사자와 그들을 돌보는 가족 및 지역
사회 시설 종사자, 그리고 관련 시민단체와 행정가 모두에게 필요한 정보와 교육을 제공하고, 발
달장애인의 삶의 질을 위해 최선의 의사결정을 하도록 돕는 안내서로 제작되었다. 이 임상가이드
라인의 전문은 중앙지원단 공식 홈페이지 (http://nadd-snuh.org/)에서 내려 받을 수 있다. 

개발 배경

대한소아청소년정신의학회가 2007년에 ‘전반적 발달장애의 한국형 치료권고안’ [1]을 발표한 
이후로 전반적 발달장애는 자폐스펙트럼장애 (Autism Spectrum Disorder: 이하 ASD)로 그 진
단명과 진단 기준이 바뀌었고, 수많은 연구논문과 문헌들을 통해 새로운 지식 정보가 쏟아졌으므
로 이를 근거로 한 임상가이드라인 개발의 필요성이 커졌다.

2007년의 치료 권고안은 당시 최신지견을 체계적으로 정리하여 합의된 권장사항을 제공하였음
에도 불구하고 임상가이드라인으로서의 품질평가에서 낮은 점수를 받았다. 즉, 2007년-2009년에 
발간된 47개 한국형 임상가이드라인을 대상으로 2013년 대한의학회에서 K-AGREE II (Korean 
Appraisal of Guidelines, Research and Evaluation) [2-3]를 사용하여 평가한 결과 (개별 
가이드라인의 평가 결과는 발표하지 않았음), 47개 가이드라인의 평균 점수가 모든 영역에서 
50.9%∼5.2%로 저조하였다 [4]. 특히 의료현장에서의 실행가능성과 가이드라인 개발에 참여한 
구성원의 이해관계가 언급되지 않았음이 문제점으로 지적되었다. 

또한, 2007년 치료권고안에 대한 피드백 중에 발달장애인 당사자 및 가족, 그리고 시설보호자
가 이해하기 쉬운 안내서가 필요하다는 의견이 있었던 것도 새로운 임상가이드라인 개발을 추진
하게 된 배경이 되었다.
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개발 과정

중앙지원단 임상분과위원회(위원장: 안정숙 교수)는 2021년 3월부터 7월까지 8개 거점병원의 
센터장으로 구성된 개발실무위원들과 다섯 차례에 걸친 회의와 교신을 통해 가이드라인 개발 원칙
과 방법, 집필진 구성을 확정하였다. 2021년 8월부터 10월까지 문헌검토, 임상가이드라인 작성, 
내부 검토 및 1차 ․ 2차 수정을 거쳐 초안을 마련하였다. 2021년 11월에 각 분야의 전문가들로 
검토위원단을 구성하여 임상가이드라인 초안에 대한 검토를 의뢰하였다. 검토위원단의 의견과 조언
을 반영하여 집필진들이 재수정에 들어갔으며 2022년 3월에 한국형 발달장애 임상가이드라인이 
완성되었다. 집필과 검토 과정에서 ‘한국형 임상진료지침 평가도구’ (K-AGREE II: Korean 
Appraisal of Guidelines for Research & Evaluation II) [2]를 참고하였으며, ‘가이드라인 적
용성 평가’ (GLIA: GuideLine Implementability Appraisal) [5]를 이용하여 3개월 동안 예비적
으로 ‘한국형 임상가이드라인 2022’의 권고안에 대해 현장 적용성을 평가하였다. 이 적용성 평가
는 다음 개정판이 나올 때까지 온라인에서 (http://nadd-snuh.org/) 지속될 예정이다. 

개발에 참여한 조직 구성은 다음과 같다. 
1) 실무위원단: 8개 권역 발달장애인거점병원·행동발달증진센터의 센터장과 중앙지원단 스텝 등 

총12명으로 구성되었다. 실무위원들은 가이드라인 개발과 관련된 제반 사항들을 논의 ․ 결
정하였다. 

2) 집필진: 발달장애 진단평가 및 치료중재의 주제를 6개 영역으로 나누어 각각 2-3인의 집필
진을 선정하였다. 8개 거점병원 센터장이 포함되었고, 2007년 한국형 치료권고안 개발위원 
중에서 참여가 가능한 발달장애 전문의 3인, 비약물적 치료중재 영역을 맡을 임상심리전문
가 4인을 영입하였다. 

3) 검토위원단: 실무위원단과 발달장애 관련 학술단체 및 시민단체로부터 추천을 받았으며, 발
달장애 전문의 10인, 의료분야 밖의 발달장애 전문가 5인, 발달장애 관련기관 및 시민단체
에서 각각 1인 등 총 17인으로 구성하였다. 검토위원에게는 가이드라인 초안을 검토한 후
에 ‘한국형 임상진료지침 평가도구 (K-AGREE II)’ 문항을 평정하고 관련된 의견과 조언을 
보내주도록 요청하였다. 

개발 원칙

발달장애인을 대상으로 한 코호트 연구나 무작위 대조시험 등의 근거기반 연구가 거의 없는 
우리나라에서 한국형 임상가이드라인의 개발은 쉽지 않다. 이런 경우, 국제적으로 공인된 기존의 
임상진료지침을 수용(adaptation) 개발하는 방법이 효율적인 대안으로 제안되고 있다 [6]. 그러나 
의료 환경과 사회문화가 매우 다른 외국의 가이드라인을 사용자 정의를 통해 우리나라 상황에 맞
게 수용하는 과정 또한 많은 어려움이 있다 [7]. 따라서 실무위원단은 ‘전반적 발달장애의 한국형 
치료권고안 (2007년)’과 ‘발달장애 아동청소년의 문제행동치료 가이드라인 (2018년)’ [8] 등 기존



발달장애인거점병원 ․ 행동발달증진센터 중앙지원단  5

의 국내 임상가이드라인을 토대로 하고, 여기에 외국의 5개 임상가이드라인과 최근 10년 이내에 
발표된 연구논문 및 문헌을 검토하여 신규 개발하는 것으로 결정하였다. 

공인된 국제적 임상가이드라인은 미국의 AACAP Practice parameter (2014) [9]와 New 
York State Guideline (2017) [10], 영국의 NICE Guideline (2011-2013) [11-13]과 
Scottish Clinical Guideline (2016) [14], 유럽연합의 ESCAP Clinical Guidance (2020) 
[15]이다. 검색 과정은 ‘발달장애’, ‘자폐증’ 또는 ‘자폐스펙트럼장애’를 검색어로 하여 PubMed, 
Embase, Cochrane Library, Scopus 등의 데이터베이스를 이용하였다. 

본 가이드라인에서 제시한 권고안과 최적진료(Best Practice: 임상경험에 근거)는 미국소아청
소년정신의학회의 임상표준(Clinical Standard) [9]과 스코틀랜드 임상가이드라인의 근거수준
(Level of Evidence) [14]을 참고하였고, 국내적용 가능성을 고려하여 본문 내용으로부터 채택
하였다. 

새로운 가이드라인의 개발이 실효를 거두려면 근거에 충실할 뿐만 아니라 현장 적용성을 높여
야 한다는 인식하에 실무위원단은 토의를 거쳐 다음과 같은 기본 원칙을 세웠다.

1) 임상가이드라인은 '의료적 의사결정자에게 근거자료를 특정 방식으로 제시하고 권장사항을 
제언하는 편리한 문서'로 정의되며 [16], 임상실무 단계에서 마지막 의사결정자는 의료소비
자이다. 따라서 ‘ASD 친화적’인 가이드라인으로 개발하는 것이 그 활용도를 최대화 시킬 
수 있을 것이다. 

2) ASD는 생후 첫 몇 년 동안 발현하여 평생 지속되고, 그 임상표현 양상이 광범위하다. 그런 
맥락에서 발달수준과 연령, 성별, 동반질환, 가용자원 등을 고려하여 발달장애인의 진단평가
와 치료중재 계획이 세워져야 함은 당연하다. 과거의 가이드라인이 유아기와 아동기에 집중
되어 있는 것과는 달리, 본 임상가이드라인의 범위는 유아기부터 노인기까지 전 생애주기에 
걸쳐있으며, 성별 차이와 사회적 통합 이슈를 포함한다. 

3) 다양한 사용자들의 이해를 돕기 위하여 의학적 기술과 전문용어를 가능한 한 줄이고, 발달
장애인 당사자와 가족의 올바른 치료선택을 안내하기 위하여 비약물치료의 비중을 늘리고, 
권장하지 않는 치료에 대해서도 제언한다. 

용어 정리

우리나라 장애인복지법에 따르면, 발달장애 범주에는 ASD 또는 자폐성장애와 함께 지적장애가 
포함된다 [17]. ASD와 지적장애를 엄격하게 구분하는 것이 연구 측면에서는 매우 중요하겠으나 
임상평가와 치료중재 현장에서는 상대적으로 덜 강조되고 있다. 심각한 발달지연을 보이는 아동이 
ASD 또는 지적장애로 확정 진단될 때까지 무작정 기다리기보다 조기개입 서비스 및 의사소통 개
선에 중점을 둔 중재를 우려가 확인된 시점에서 바로 시작해야 하기 때문이다 [18]. 또한 발달장
애의 이 두 가지 유형은 유전학적으로나 임상표현에서 공통점이 많으며 [19,20], 특히 중도 이상
의 지적장애는 이차적으로 자폐증적 특성을 보일 수 있다 [21]. 따라서 본 발달장애 임상가이드
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라인은 정확한 진단분류보다 발달장애인 당사자의 필요사항에 맞춘 치료중재 지원을 강조하였으
며, 대체로 ‘지적장애를 동반한 ASD’를 중심으로 개발되었음을 밝혀둔다. 

별도로 설명하지 않는 한, 발달장애인이라는 용어는 ASD로 진단된 당사자를 의미하며, 가족은 
부모-자녀 관계에 상관없이 일차적 보호자를 의미한다. ASD당사자의 첫 진료가 이루어질 가능성
이 높은 소아정신건강의학과, 소아재활의학과 및 소아신경과의 전문의를 발달장애 전문의로 칭했
고, ASD 진단평가 및 치료중재에 참여하는 모든 전문가를 임상가로 기술하였다. 

임상 가이드라인의 한계

본 임상가이드라인은 ASD에 대한 유일한 치료표준을 정의하기 위한 것이 아니다. 치료표준은 
ASD당사자 각자에게서 얻을 수 있는 모든 임상자료를 기반으로 결정되며, 의학적 지식이 발전하
고 치료 기술이 향상됨에 따라 변경될 수 있다. 또한, 제시된 권고안을 준수한다고 해서 모든 경
우에 성공적인 결과를 보장하는 것도 아니다. 따라서 이 가이드라인이 적절한 치료방법을 모두 
포함하고 있다거나, 다른 치료방법들을 배제한 것으로 해석되어서는 안 된다. 특정 ASD당사자의 
진단평가와 치료중재에 관한 궁극적인 판단은 발달장애인과 그 가족이 처한 모든 상황, 가용한 
진단 및 치료 옵션, 이용할 수 있는 자원을 고려하여 당사자 및 가족과 논의 후에 임상가가 내려
야 한다는 점을 밝혀둔다.

향후 검토 및 업데이트

본 임상가이드라인은 2024년에 발행하며 5년의 검토와 업데이트를 고려하고 있다. 검토 이력과 중
간 기간 동안의 업데이트는 중앙지원단 홈페이지의 검토보고서에 기록된다. 이 가이드라인을 업데이트
할 새로운 근거와 의견을 환영하며, 보낼 곳은 중앙지원단 이메일 (snuh.ddcenter@gmail.com)이다. 
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1장 임상 양상과 역학
▼

자폐스펙트럼장애(autism spectrum disorder, 이하 ASD)는 1) 사회적 의사소통 및 상호작
용의 결함과 2) 행동 및 관심이 제한되고 반복적인 양상이 특징인, 즉 이 두 가지 핵심영역의 장
애를 보이는 복잡한 발달장애이다. 정신의학 진단분류체계의 양대 산맥인 DSM-5 (Diagnostic 
and Statistical Manual for Mental Disorders-5: 미국정신의학회)와 ICD-11 (국제질병분류 
11판, International Classification of Diseases-11: 세계보건기구)에서 ASD가 정신병적인 장
애가 아닌 신경발달장애라는 것을 명확히 한 점은 매우 중요하다. 다시 말하면, 핵심증상들이 영
유아기부터 나타나므로 아이의 사회성, 의사소통, 학습, 적응력 발달과 기능 전반에 부정적인 영
향을 준다. “스펙트럼”이라는 용어는 ASD 당사자에게 나타날 수 있는 광범위한 증상과 다양한 
수준의 기술 및 장애를 지칭한다. 또한 “스펙트럼”이란 용어를 사용함으로써 ASD를 장애인가 아
닌가를 판단하는 범주적인 관점이 아니라, 정량적인 개념으로 보게 되었다 [1,2].

1943년 Kanner가 유아자폐증이라고 명명한 11명의 증례를 보고한 이래로 이 장애의 개념은 
꾸준히 변화되어 왔다. 1994년 발표된 미국의 DSM-Ⅳ에서는 전반적 발달장애(pervasive 
developmental disorder, PDD)란 진단범주를 사용하면서, 그 안에 자폐장애, 아스퍼거증후군, 
레트장애, 소아기붕괴성 장애, 달리 분류되지 않은 전반적 발달장애 등 5개 진단 아형을 포함시
켰다. 2013년에 발간된 DSM-5에서는 아형 분류가 임상적으로 큰 의미가 없다는 자료에 근거하
여 ASD로 통합하였다 (부록 표1-1). 이는 ASD가 두 가지 핵심영역에서 증상의 정도는 다양하
지만 단일한 스펙트럼 형태로 통합될 수 있다는 현재의 과학적 합의를 반영한다 [3].

한편, WHO가 2018년에 발표한 ICD-11의 ASD 진단기준은 상기한 두 가지 핵심영역의 결
함이 개인, 가족, 사회, 교육, 직업 또는 기타 중요한 기능영역에 지장을 줄 만큼 충분히 심각해
야 한다는 점을 명시하였다 [4]. 이러한 장애는 일반적으로 모든 환경에서 관찰되며, 상황에 따라 
증상의 정도가 다를 수는 있지만 당사자의 전반적인 기능에 영향을 주어야 한다. 또한 ICD-11은 
DSM-5가 장애의 심각한 정도를 명시만 하고 있는 것과는 달리, 지적 기능과 언어적 기능의 다
양한 수준에 대해 하위분류를 제안하였다 (부록 표1-2). ICD-11은 2022년 1월1일부터 발효되
었으나 한국표준질병·사인분류 8차 개정판(KCD-8)은 아직도 ICD-10에 기반하고 있다. ICD-11
의 국내 도입은 충분한 연구와 사회적 합의를 마친 후 이루어질 예정이다 [5]. 
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임상 양상

1. 사회적 의사소통 및 상호작용의 결함
(1) 사회적 상호작용의 결함
사회적 상호작용을 전혀 개시하지 못하거나 부적절하게 사회적 접근을 시도하는 등 광범위한 

행동양상이 나타날 수 있다. 이러한 행동양상의 영향으로 부모 이외 타인과 발달연령에 적절한 
사회적 관계를 잘 맺지 못하며 정서적으로 교류하지 못할 수 있다. 타인이 상호작용을 시도해올 
때 관심이 없거나 부적절하고 피상적이며 제한된 반응을 보인다. 또한 다양한 사회적 상황에 적
합한 행동을 잘 하지 못한다. 유아기에 사회적 미소가 드물며, 눈맞춤을 거의 하지 않거나 불확실
하게 눈을 맞춘다. 혼자 지내려 하며, 또래친구에게 관심이 적고, 친구 사귀기가 어렵고, 사귄다
고 해도 피상적이다. 낯가리기나 분리불안이 없는 경우가 많다. 자폐아동의 놀이 특징은 단순하고 
반복적이며 비사회적이고, 특히 서로 협동이 필요한 역할놀이나 상상놀이를 하지 못하며, 놀이에 
상징성이 결여되어 있다 [2,3].

(2) 사회적 의사소통의 결함
언어적 의사소통에 결함이 있으며, 비언어적 의사소통도 잘 사용하지 않는다. 언어발달이 늦으

며, 언어가 발달한다 하여도 비정상적이고, 습득한 언어능력이 있더라도 이를 의사소통에 사용하
려 하지 않는다. 말의 높낮이가 단조롭고, 억양이 특이하며, 언어의 톤이 너무 높거나 낮은 경우
가 흔하고, 말의 리듬이 부적절한 경향이 있다. 언어능력이 비교적 발달된 ASD아동에서는 자기 
관심사만 말하거나, 상대방의 반응을 고려하지 않고 일방적이어서 대화가 잘 이어지지 않는 특징
이 있다. 언어발달이 늦은 아동들이 일반적으로 사용하는 몸짓(gesture)이 결여될 뿐만 아니라 
비언어적 의사소통에서 중요한 합동주시(joint attention)가 결핍되어서 자발적으로 타인의 주시를 
끌어내지도 않고, 타인이 가리키는 것에 반응도 잘 하지 않는다 [3].

2. 제한적이고 반복적인 행동 및 관심
(1) 상동적이거나 반복적인 동작 및 언어
가장 흔히 보이는 동작들은 손가락을 튕기거나 꼬는 것, 빙글빙글 돌기, 까치발 걷기, 박수치

기, 손바닥 보기 등의 행동이다. 언어적 형태로 나타나는 경우에는 특이한 문구를 반복적으로 사
용하거나, 과거에 들었던 말이나 지금 듣는 말을 그대로 따라서 하는 반향어와 새로운 말을 만들
어 내는 신조어 등이 대표적이다. 

(2) 동일성에 대한 고집과 변화에 대한 저항 
같은 상태를 반복하려고 하며, 사소한 변화에도 저항이 많아서 새로운 환경이나 경험을 받아들

이지 않고 똑같은 것을 고집하는 경향이 있다. 자기 나름의 일상규칙들에 집착하며, 똑같은 스타
일의 옷을 고집하고, 같은 길로만 간다든가, 특정 음식만 먹는다. 특정 물체에 지속적인 집착을 
보이거나, 한 가지 질문을 되풀이한다. 
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(3) 제한적이고 고정적인 관심이나 흥미
관심의 대상이 매우 제한적이고 고정되어 있으며, 그 강도나 초점이 비정상적이다. 관심사가 

특이하고 비사회적인 경향이 있으며 (예: 지하철, 화장실, 총기류, 공룡 등), 강도가 지나치고 시
간에 따른 변화가 없이 고정적이다. 

(4) 감각에 대한 비정상적인 반응 
통증이나 온도에 지나치게 둔감한 경우가 있는 반면, 특정 소리를 극심하게 싫어하는 (예: 진

공청소기 소리, 화장실 물소리 등) 경우도 흔하다. 특이한 냄새 맡기를 과도하게 반복하거나 빛의 
움직임에 지나치게 빠져들기도 한다 [3].

경과 및 예후

ASD는 일반적으로 평생 지속되는 것으로 알려져 있다. 그러나 현재까지 진행된 아동기부터 
성인기에 이르는 추적연구들은 ASD 핵심증상의 심각성이 시간이 지남에 따라 감소하고 소수에서
는 더 이상 ASD 진단기준에 부합하지 않는다고 보고한다 [6]. 많은 경우에서 자폐인의 의사소통 
능력과 사회적 상호작용 능력이 나이 들면서 현저하게 향상되었다고 보고되었는데, 긍정적 예후에 
대한 가장 강력한 예측요인으로는 언어발달과 평균 범위의 비언어적 IQ가 제시되었다 [7,8].

일련의 긍정적인 연구결과에도 불구하고 중등도 이상의 인지장애가 있고, 특히 언어소통 능력
이 없는 대부분의 자폐인에게는 아동기처럼 계속해서 전문가의 교육이 제공되어야 하며 성인기에 
취업 및 일상생활에 대한 지원이 필요하다. 대체로, 평균 IQ 이상인 경우에도 성인기의 예후가 
좋지 않기 때문이다 [9]. 선진국에서도 고등교육을 받거나 취업할 수 있는 기회가 매우 적으며, 
자폐인의 1/3 미만이 정규직으로 일한다. 대다수의 자폐인은 가족 또는 국가의 지원에 의존하며, 
소수만이 긴밀하고 장기적인 대인관계를 발전시킨다. 따라서 지적 능력이 높은 (예: IQ>70) 자폐
인이라도 정규학교와 대학, 직장에서 독립적인 생활을 하며 사회에 완전히 통합이 되려면 많은 
사회적 지원이 제공되어야 하며, 거기에 그들의 예후가 달려있다 [10,11].

매우 많은 자폐인에서 기능을 크게 손상시키고 삶의 질을 떨어뜨릴 수 있는 정신건강문제가 
발생한다. 신체적 증상과 만성 건강문제도 일반인구보다 흔하며, 최근 연구에서는 조기사망 위험
성이 있다고 보고되었다. 조기사망률이 지적장애 및 뇌전증이 있는 자폐인에서 특히 높다. 평균이
상의 IQ를 가진 자폐인에서는 자살이 조기사망의 중요한 원인이다 [12-14].

자폐증 노인 (예: 60세 이상)의 삶에 대해서는 상대적으로 알려진 바가 거의 없다. 일반인구와 
비교할 때 이들이 나이 들면서 더 큰 인지저하를 보이는지 또는 상대적인 보존영역 또는 강건한 
영역이 있는지에 대한 정보도 거의 없다. 그러나 자폐인에서 언어적 기억력은 "전형적인" 노화와 
유사한 감소를 보이는 한편, 시각적 기술 및 작업기억력은 더 잘 보존되는 경향이 있다는 증거가 
있다 [15]. 또한 일반 노인인구보다 자폐증 노인이 정신건강 및 전반적인 삶의 질에서 저하가 적
을 수 있으며, 알츠하이머 치매 발병위험이 줄어들 수 있다는 일부 연구도 있다 [16].
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역학과 원인

1. 유병률 및 위험요인
ASD 유병률은 1970년대에 약 0.04%에서 현재는 1-2%로 증가 추세인데, 이러한 차이는 서

로 다른 조사방법, 다양한 표본수집과정, 사례정의 및 진단기준의 불일치 등에서 기인한다 [17]. 
또한 지적장애가 없는 고기능 자폐증의 진단이 늘었기 때문이기도 하다 [18]. WHO는 2012년 
ASD 세계 유병률을 약 0.6%로 추산하면서 저소득 및 중간소득 국가의 데이터 부족을 고려해야 
한다고 하였고 [19], 2020년 미국 질병통제예방센터(CDC)는 미국 아동 54명 중 한 명이 
(1.85%) ASD로 진단된다고 발표하였다 [20]. 국내에서는, 2012년에 태어난 아동 1000명당 
9.4명이 ASD로 진단되었다는 코호트 연구결과가 2021년에 보고되었다 [21]. 

ASD의 성비는 일반적으로 남성이 3배-4배 흔하다고 추정되었으나 [22], 지적능력이 높은 자
폐증 여성은 증상이 미묘하고 비전형적이어서 진단되지 않은 채로 있다는 인식이 증가하고 있다 
[23,24]. 인지기능 측면에서는 과거 조사와는 달리 단지 31%에서만 지적장애를 동반하고, 25%
가 경계선 지능 (IQ 71-85), 44%가 평균이상 지능 (IQ>85)을 갖는다고 보고되었다 [18]. 

ASD의 위험요인으로는 이미 확인된 사례의 형제자매, 나이 많은 아버지에게서 태어난 아이, 
출산 합병증으로 외상, 허혈증, 저산소증이 있었던 아이를 들 수 있고 [25], 다양한 유전자 질환
과 공존 정신장애 (‘진단과 평가’ 및 ‘공존질환’ 참조)가 있는 경우에도 위험도가 증가한다 [10].

2. 조기발견
부모들이 보통은 생후 18-24개월 무렵 자녀의 발달에 대해 우려하지만 선진국에서도 ASD로 

진단받는 평균연령은 38개월부터 120개월까지 다양하다 [26]. 저개발 국가 또는 의료보험이 없
거나 의료서비스 접근성이 떨어지는 인구집단에서는 진단연령이 훨씬 더 늦어질 수 있다.

부모들이 걱정하는 초기증상으로는 옹알이나 말하기의 지연 외에도 가리키기나 몸짓의 지연, 
호명반응의 지연 및 눈맞춤 부진 등이 있다 [27]. 또래와 사회적 상호작용의 어려움이나 비정상
적인 반복행동이 생후 2-3년 동안은 분명하지 않을 수 있으므로 유아기에 이러한 양상을 보이지 
않는다고 해서 ASD 진단의 가능성을 배제해서는 안된다. 

미국 CDC는 ASD의 “위험신호”로 다음과 같은 증상들을 열거하였다 [28].
- 생후 12개월이 되어도 이름에 반응하지 않음
- 14개월이 되어도 관심을 표하고자 물체를 가리키지 않음 (예: 날아가는 비행기를 가리키지 

않음)
- 18개월까지도 “인형에게 음식을 먹이는 척하는” 가장놀이를 하지 않음
- 눈 맞추기를 피하고 혼자 있고 싶어함
- 다른 사람의 감정을 이해하거나 자신의 감정에 대해 말하는 데 어려움이 있음
- 구어 및 언어 능력이 지연됨
- 단어 또는 어구를 반복하고 또 반복함 (반향언어)
- 질문에 관련 없는 답변을 함
- 사소한 변화에도 화를 냄
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- 강박적인 관심사
- 손을 펄럭이거나, 몸을 흔들거나, 원을 그리며 빙빙 돔
- 사물의 소리, 냄새, 맛, 모양 또는 느낌에 비정상적인 반응

  미국소아과학회는 생후 18개월과 24개월에 ASD 선별검사와, 9개월, 18개월, 30개월 영유아 
건강검진 방문 때마다 정기적인 발달 모니터링을 권장한 바 있지만 [29], United States 
Preventive Services Task Force는 “부모, 보호자 또는 기타 의료전문가에 의해 ASD에 대한 
우려가 제기되지 않은” 아이에게 선별검사를 권고할 근거가 충분하지 않다고 결론지었다 [30]. 위
험신호를 보이는 아동에게는 ASD 조기발견을 위해서 일반적인 선별검사도구들을 동원할 수 있
다. 비록 선별검사도구 대부분이 민감도가 특이도보다 높다 할 지라도 (즉, ASD 뿐만 아니라 다
른 발달문제들도 선별), 조기 발달지원이 필요한 사례를 가려내기 때문에 공중보건 관점에서 긍정
적이다.

3. 발병원인 및 위험요인 
ASD 발생의 단일한 원인은 없다는 것이 일치된 견해이다. 자폐장애인은 뇌 발달과 뇌 기능에

서 일반인과 차이가 있다. 다음의 위험요인들은 ASD로 진단될 가능성을 높이므로 공식적인 
ASD 진단평가를 의뢰하기 전에 확인하는 것이 좋다. 부록에 요약된 표가 있다 (표1-3) [31].

 
(1) 유전자 요인
지난 십 수 년간의 연구들은 ASD의 유전자 요인에 대한 초점을 유전성의 통상적 개념으로부

터 수많은 이질적 유전자 변이체로 옮겨놓았다. 2016년에 발표된 메타분석에 따르면, ASD 위험
인자의 74-93%가 유전될 수 있다 [32]. 첫 아이가 ASD일 때 다음 아이는 7-20%에서 ASD
가 발생하고, 이 위험도는 세 번째 아이에서 더 증가한다 [33,34]. ASD의 유전 모델은 아직 밝
혀지지 않았으나 복합 유전성을 갖는 것으로 보이며, 기여도가 낮은 공통 유전변이체(common 
genetic variants)와 기여도는 크지만 여전히 결정적 원인은 아닌 희귀 유전변이체(rare genetic 
variants)가 다수 제안되고 있다 [35]. 

유전자 검사는 가족계획 상담 (일부에서 ASD에 대한 의학적 설명을 제공), 공존하는 의학적 
문제의 선별, 예후 예측, 그리고 가족을 특정 지원그룹에 연결하는데 이용될 수 있다. 현재 취약 
X (Fragile X) 증후군에 대한 유전자 치료 연구가 진행 중인 바, 향후 10년 이내에 유전자 연구
를 통한 새로운 치료법이 개발될 수 있을 것으로 기대한다 [36].

(2) 신경생물학적 요인
더 이상 특정 뇌 영역이나 계통의 국소적 손상을 ASD 위험요인으로 간주하지 않는 대신, 발

달초기 전반적인 뇌 재조직의 이상상태가 신경생물학적 요인으로 제안되고 있다. 가장 자주 재연
되는 뇌영상 소견은 유아기와 초기 아동기에 뇌 용적의 과성장 패턴과 그로 인해 달라진 신경 연
결성이다 [37]. 일반적으로 특정 영역 [38,39], 흔히 전두부와 후두부 안에서 국소적인 과잉연결
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성과 더불어, 전반적으로 뇌신경의 연결성이 부족한 패턴을 일관되게 보여주지만 이러한 변화에 
대한 세포적 기전은 아직 알지 못한다.

산전 또는 주산기 뇌손상은 출산 후부터 나타나는 ASD 증상의 생물학적 원인인데 비해, 출생 
후 뇌감염이나 손상은 정상발달기 후에 나타나는 ASD의 원인이라는 주장이 있어 왔다. 자폐장애
인의 과거력 상 산전, 주산기, 산후 합병증 빈도가 높다고 보고되었으나 ASD가 특정한 산과적 
요인에 의해 생기는 것 같지는 않으며, 산과적 합병증은 아마도 유전자 요인 때문이거나 유전자 
요인과 환경 간의 상호작용 때문일 가능성이 있다 [40,41].

(3) 환경적 요인
ASD의 환경적 요인에 대한 연구는 유전자 연구와 비교하면 초기 단계에 있으며, 방법론적 한

계로 인해 논란의 여지가 있다. 모성의 식이와 생활방식 등이 환경적 요인으로 거론되고 있으나 
관련성이 경미하다 [24]. 어머니 연령 40세 이상 및 아버지 연령 50세 이상, 어머니의 대사질환
과 체중증가 등 비특이적인 요인과 더불어 세균 또는 바이러스 감염으로 인한 모성 입원, 자가면
역질환의 가족력 등 보다 특이적인 요인 등이 ASD와 더불어 발달지연의 위험도를 경도로 증가시
키는 것으로 알려져 있다 [42,43].

산전 발프로에이트 노출은 ASD 위험도를 증가시키는 반면, SSRI (선택적 세로토닌 재흡수 억
제제) 등 항우울제 노출은 우려와는 달리 위험도를 증가시키지 않았다 [44,45]. 32주 이하의 조
산, 1500그램 이하의 저체중 출산, 재태기에 비해 작거나 큰 체중 등도 ASD 위험도 증가와 관련
되었지만 인과관계는 분명하지 않다 [46]. 임신전 엽산 보충이 ASD 및 일반적인 발달장애의 위험
도를 감소시키는 것으로 알려졌으며, 일부 공기오염 물질과 임신 중 모성 스트레스원의 연관이 발
견된 바 있다 [47]. 여러 차례 조사되었지만 백신 접종과 ASD 연관성은 입증되지 않았다 [48].

[부록]

표1-1. DSM-5 자폐스펙트럼장애 진단기준
A. 다양한 분야에 걸쳐 나타나는 사회적 의사소통 및 사회적 상호작용의 지속적인 결함으로 현재 또는 

과거력상 다음과 같은 특징으로 나타난다. 
1. 사회적-감정적 상호성의 결함 (예, 비정상적인 사회적 접근과 정상적인 대화의 실패, 흥미나 감정 공

유의 감소, 사회적 상호작용의 시작 및 반응의 실패)
2. 사회적 상호작용을 위한 비언어적인 의사소통 행동의 결함 (예, 언어적, 비언어적 의사소통의 불완전

한 통합, 비정상적인 눈 맞춤과 몸짓 언어, 몸짓의 이해와 사용의 결함, 얼굴 표정과 비언어적 의사
소통의 전반적 결핍)

3. 관계 발전, 유지 및 관계에 대한 이해의 결함 (예, 다양한 사회적 상황에 적합한 적응적 행동의 어려
움, 상상 놀이를 공유하거나 친구 사귀기가 어려움, 동료들에 대한 관심 결여)

B. 제한적이고 반복적인 행동이나 흥미, 활동이 현재 또는 과거력상 다음 항목들 가운데 적어도 2가지 
이상 나타난다. 
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1. 상동증적이거나 반복적인 운동성 동작, 물건 사용 또는 말하기 (예, 단순 운동 상동증, 장난감 정렬하
기, 또는 물체 튕기기, 반향어, 특이한 문구 사용)

2. 동일성에 대한 고집, 일상적인 것에 대한 융통성 없는 집착, 또는 의례적인 언어나 비언어적 행동 양
상 (예, 작은 변화에 대한 극심한 고통, 변화의 어려움, 완고한 사고방식, 의례적인 인사, 같은 길로
만 다니기, 매일 같은 음식 먹기)

3. 강도나 초점에 있어서 비정상적으로 극도로 제한되고 고정된 흥미 (예, 특이한 물체에 대한 강한 애
착 또는 집착, 과도하게 국한되거나 고집스러운 흥미)

4. 감각 정보에 대한 과잉 또는 과소 반응, 또는 환경의 감각 영역에 대한 특이한 관심 (예, 통증/온도
에 대한 명백한 무관심, 특정 소리나 감촉에 대한 부정적 반응, 과도한 냄새 맡기 또는 물체 만지기, 
빛이나 움직임에 대한 시각적 매료)

C. 증상은 반드시 초기 발달 시기부터 나타나야 한다 (그러나 사회적 요구가 개인의 제한된 능력을 넘어서기 
전까지는 증상이 완전히 나타나지 않을 수 있고, 나중에는 학습된 전략에 의해 증상이 감춰질 수 있다).

D. 이러한 증상은 사회적, 직업적 또는 다른 중요한 현재의 기능 영역에서 임상적으로 뚜렷한 손상을 초
래한다. 

E. 이러한 장애는 지적장애 (지적발달장애) 또는 전반적 발달지연으로 더 잘 설명되지 않는다. 지적장애와 
자폐스펙트럼장애는 자주 동반된다. 자폐스펙트럼장애와 지적장애를 함께 진단하기 위해서는 사회적 
의사소통이 전반적인 발달 수준에 기대되는 것보다 저하되어야 한다.

주의점: DSM-IV 진단기준상 자폐장애, 아스퍼거장애 또는 달리 분류되지 않는 전반적 발달장애로 진단
된 경우에서는 자폐스펙트럼장애의 진단이 내려져야 한다. 사회적 의사소통에 뚜렷한 결함이 있으나 자폐
스펙트럼장애의 다른 진단 항목을 만족하지 않는 경우에는 사회적(실용적) 의사소통장애로 평가해야 한다. 
다음의 경우 명시할 것: 
지적 손상을 동반하는 경우 또는 동반하지 않는 경우
언어 손상을 동반하는 경우 또는 동반하지 않는 경우
알려진 의학적ㆍ유전적 상태 또는 환경적 요인과 연관된 경우 
다른 신경발달, 정신 또는 행동 장애와 연관된 경우 긴장증 동반 (정의에 대해서는 다른 정신질환과 관련
이 있는 긴장증의 기준을 참조)
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표1-2. ICD-11 자폐스펙트럼장애 진단기준과 하위분류

6A02: 자폐스펙트럼장애의 특징은 사회적 상호작용 및 사회적 의사소통을 개시하고 유지하는 능력이 지
속적으로 결핍되어 있고, 제한적이고 반복적이며 융통성 없는 패턴의 행동, 관심 또는 활동이 나이와 사
회문화적 맥락에 비춰볼 때 명백하게 비전형적이다. 이 장애의 시작은 발달기 동안에, 일반적으로는 초기 
아동기에, 발생하지만 증상은 사회적 요구가 제한된 능력을 초과하는 시기까지는 충분히 나타나지 않을 
수 있다. 결함의 정도는 개인, 가족, 사회, 교육, 직업 또는 기타 중요한 기능 영역에 지장을 줄 만큼 충
분히 심각하며 사회적, 교육적 또는 기타 상황에 따라 다를 수 있겠으나 일반적으로 모든 환경에서 관찰
할 수 있을 정도로 만연하다. 스펙트럼을 따라 개인은 지적 기능과 언어 능력의 전체 범위를 나타낸다.

6A02.0: 지적 발달장애가 없고 기능적 언어의 결함이 경증이거나 없음
6A02.1: 지적 발달장애가 있고 기능적 언어의 결함이 경증이거나 없음
6A02.2: 지적 발달장애가 없고 기능적 언어의 결함이 있음
6A02.3: 지적 발달장애가 있고 기능적 언어의 결함이 있음
6A02.4: 지적 발달장애가 없고 기능적 언어가 없음
6A02.5: 지적 발달장애가 있고 기능적 언어가 없음
6A02.Y: 기타 명시된 자폐스펙트럼장애
6A02.Z: 명시되지 않은 자폐스펙트럼장애

표1-3. 자폐스펙트럼장애의 유병율 증가와 관련된 위험요인

• 자폐증이 있는 형제자매
• 뇌성마비를 포함한 중추신경계 기형 및/또는 기능장애와 관련된 선천적 기형
• 35주 미만의 재태 연령
• 부모의 조현병-유사 정신병 또는 정동장애
• 산모가 임신 중 발프로에이트 사용
• 학습(지적) 장애
• 주의력결핍과잉행동장애
• 영아연축을 포함한 신생아 뇌병증 또는 간질성 뇌병증
• 다운증후군과 같은 염색체 장애
• 취약 X (Fragile X) 증후군과 같은 유전자 질환
• 근 이영양증
• 신경섬유종증
• 결절성 경화증
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2장 진단 및 평가
▼

일반 원칙

권고안 1: ASD 진단에 관여하는 모든 전문가는 최신 버전의 DSM 또는 ICD 진단기준의 사
용을 고려하고, 사용된 진단분류체계를 기록해두어야 한다.

최적진료: 발달지연, 정서 및 행동 문제, 정신장애, 정신건강 문제 또는 유전자 증후군이 있는 
아동의 평가에는 통상적 진료의 일부로 ASD에 대한 감시가 있어야 한다.

 
발달 지연, 행동 문제, 정신 문제나 유전 증후군을 가진 아이들에 대한 통상적인 진료에는 

ASD 증상 모니터링이 포함이 되어야 한다. ASD는 DSM-5 또는 ICD-11의 진단기준에 따라 
숙련된 전문가가 임상적 판단에 의해 진단을 내리며, 진단에 표준(gold standard)이 되는 단일 
도구는 없다 [1]. 진단에 필요한 정보를 얻기 위해, 전문가는 부모나 양육자부터 자세한 발달력을 
청취하고, 구조화 혹은 비구조화된 평가 도구를 이용하여 부모 그리고 낯선 성인과의 상호 작용
을 관찰하는 과정이 필요하다 [2]. 아동의 행동에 대한 보고는 정보 제공자의 주관에 따라 달라질 
수 있고, 아동의 행동은 상황에 따라 가변적이므로, 필요에 따라 여러 양육자로부터 발달력을 청
취하고 여러 차례에 걸쳐 행동을 직접 관찰함으로써 이를 보완한다.

진단의 목적은 환자와 가족에게 적절한 지원과 안내를 제공하는 것이다. 즉, 영국의 National 
Institute for Health and Care Excellence (NICE) 가이드라인에서도 “평가의 목적은 단순히 
진단을 내리는 것만이 아니라, 개인이 신체적, 심리적, 사회적 기능 측면에서 갖고 있는 어려움과 
위험이 무엇인지 고려함으로써, 어떤 치료와 지원이 필요한지를 파악하는 것이 중심 목표가 되어
야 한다”고 권유하고 있다 [3]. 그러므로, 진단을 위해서는 다학제 전문가의 평가를 통합하여 당
사자의 증상의 심각도, 기능 수준, 그리고 이것이 환경과의 상호작용에서 어떤 영향을 주고받고 
있는지를 판단해야 한다 [4].
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선별검사

권고안 2: 전체인구를 대상으로 ASD 선별검사를 할 필요는 없다. 다만 임상가는 ASD 및 기
타 발달장애 진단을 위해 추가평가가 필요한 아동의 조기발견을 도울 수 있다. 조기발견을 위
한 선별검사에는 사회적 상호작용과 놀이, 언어와 의사소통, 행동 영역에서 ASD를 암시하는 
특징이 포함되어야 한다.

권고안 3: 선별도구가 정보수집에 사용될 수 있지만 ASD 진단평가를 의뢰하거나 배제하는데 
유일한 기준이 되는 것은 아니다.

선별 도구는 추가적인 진단적인 평가가 필요한 ASD 고위험군을 선별해 내는 데 사용된다 
[5]. 우리나라에서 사용되는 선별 도구로는 Modified Checklist for Autism in Toddlers 
(M-CHAT) [6], Social Communication Questionnaire (SCQ) [7], Social Responsiveness 
Scale (SRS) [8]와 Behavior Development Screening for Toddlers (BeDevel) [9] 등이 
있다. 이 도구들은 사용목적, 적용 가능한 연령, 소요시간 등에 차이가 조금씩 있어 각자의 특성
을 고려하여 선택하여 사용한다 (부록 표2-1).

미국소아과학회의 선별검사 및 정기적 발달검사 권장에도 불구하고 [10], 모든 아이들을 대상
으로 ASD를 선별하는 것의 효과성 연구는 부족하여 다소 논란이 있다. 스페인의 PrevInfad 
workgroup, 영국의 National Screening Committee와 Canadian Task Force on Preventive 
Healthcare는 모든 아동보다는 고위험군을 대상으로 선별 검사를 시행할 것을 권고하고 있다 
[11]. ASD에 대한 선별은, 이미 ASD로 진단 받은 아이들의 손아래 형제, 영유아 건강검진에서 
언어, 인지, 사회성 영역에 심화 평가 권고를 받은 아동, 발달지연을 가진 아동, 아동이 속한 교
육 또는 보육기관에서 발달에 대한 우려가 있다고 보고한 아동과 같은 고위험 아동과, 보호자가 
아동의 발달에 대해 걱정거리를 갖고 있는 아동을 대상으로 적용하는 것이 더 적절할 수 있다 
[12,13].

우리나라에서는 생후 14일부터 71개월(6세 미만)까지 총 8회에 걸쳐서 영유아 검진이 시행된
다. 영유아 건강검진항목에는 한국 영유아 발달선별검사 (Korean Developmental Screening 
Test for Infants and Children: K-DST)가 포함되어 있어, 대근육운동, 소근육운동, 인지, 언
어, 사회성, 자조 등 총 6개의 발달영역에 대한 평가를 진행하게 된다 [14,15]. DST에서는 12
개월 이상의 아동들을 대상으로 해당되는 월령에 눈맞춤, 호명에 대한 반응, 합동주시를 비롯한 
관심사의 공유행동, 언어의 심한 지연, 또래에 대한 관심, 상상놀이와 협동놀이, 타인의 의도를 
파악하기 등 ASD 가능성을 평가하는 문항들을 추가문항에 배치하고, 이들 행동에서 "아니오"를 
받는 아동들은 심층 평가를 받도록 권유하고 있다 (부록 표2-2). 그러나 아직까지 소아정신과로 
연계되는 비율이 낮고, ASD를 선별하려는 데 얼마나 유용한지에 대해서는 더 많은 연구가 필요
하다 [16].
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진단평가

권고안 4: 선별검사에서 ASD 증상이 발견되면 철저한 진단평가를 수행해야 하며, 진단평가는 
당사자의 강점과 약점에 대한 프로파일과 더불어 최적의 접근방식으로 기술과 경험을 갖춘 다
학제팀이 수행해야 한다.

권고안 5: 진단평가에 참여하는 임상전문가는 ASD와 관련된 발달력을 수집해야 하며, 직접관
찰을 통해 사회적 기술, 의사소통 기술 및 행동을 평가해야 한다. 이때 정보수집을 지원하기 
위해 구조화된 평가도구의 사용을 고려한다.

선별 검사에서 ASD 증상이 발견될 경우 포괄적인 진단 평가가 시행이 되어야 한다. 임상가들
은 ASD 증상 관련된 발달력을 청취하고, 사회 기술, 의사소통 기술과 행동을 직접 관찰을 통해 
평가해야한다. 정보 취득에 있어서 구조화된 평가 도구 사용을 고려해볼 수 있다. 진단적 평가는 
개인의 강점과 약점에 대한 프로파일을 포함하고 다학제 팀을 구성하여 가장 최적의 접근 방식으
로 이루어져야 한다. 

우리나라에서 사용되는 대표적인 진단 도구로는 Autism Diagnostic Interview-Revised 
(ADI-R), Autism Diagnostic Observation Schedule 2 (ADOS 2), Childhood Autism 
Rating Scale, Second edition (CARS-2) 등이 있다. ADI-R은 반구조화된 면담 도구로서 
[17], 대상자의 발달력을 잘 아는 부모나 양육자를 대상으로 언어/의사소통, 상호작용, 제한적 반
복적 상동적인 행동과 관심사, 발병나이 등 4가지 영역에 대해서 평가한다. 시행하는데 90-150
분 정도가 소요된다 [18]. ADOS-2는 훈련된 전문가에 의한 직접관찰도구로, 검사 대상자와의 
놀이 또는 대화를 상호작용의 틀로 사용하여 사회적 상호작용, 비언어적 의사소통, 반복적인 행동
과 관심사, 놀이 특성 등을 평가한다 [19]. ADOS-2는 생물학적 나이와 표현언어 수준에 따라서 
5개의 모듈 중 하나를 선택하게 되며 40-60분 정도가 소요된다. CARS-2는 병력 청취와 관찰
에 기반한 간단한 도구로서 [20], 표준 버전(standard version)은 주로 6세 이하 혹은 지능이 
낮은 경우에 적용하고, 고기능 버전(high-functioning version)은 6세 이상이거나 IQ가 80 이
상인 대상자들에게 적용한다. 이 도구들은 숙련된 전문가에 의해서 행해져야 하며, 신뢰도가 높게 
사용되기 위해서는 이를 위한 훈련을 거쳐야 하는데, 도구마다 요구되는 전문성의 수준, 훈련에 
필요한 기간과 강도가 모두 다르다. 이러한 진단 도구들은 유효성이 입증되었지만, 최종 진단은 
임상가의 판단에 따라서 내려야 하며, 도구가 이를 대체할 수는 없다. 하나의 정보원에 의존하기
보다는 위에 기술한 관찰과 인터뷰 기반 도구 등을 종합적으로 사용하는 것이 가장 정확한 진단
으로 이어질 수 있다 [21,22]. 
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진단의 생물학적 표지자

ASD를 진단할 수 있는 생물학적 표지자는 아직 확립되지 않았다. 즉, 아직 혈액검사나 뇌영
상 검사를 기반으로 ASD를 진단할 수는 없다는 의미이다. 다만 기질적인 문제들이 ASD의 원인
인 경우가 있고, 이를 감별하기 위한 생물학적 검사가 필요할 수 있다. 

1. 유전자 검사

권고안 6: 임상적으로 관련이 있다면, 모든 ASD 당사자에 대해서 다음 검사의 필요성이 검토
되어야 한다; 신경학적, 기형적 특징에 대한 신체검사, 염색체 마이크로어레이, 청력상태 검사, 
ASD의 알려진 병인 (예: 결절성 경화증)을 배제하기 위한 검사.

최적진료: 추가검사는 지역의 유전학적 서비스기관의 조언에 따른다.

발달장애를 가진 아동의 15-20%에서 임상적으로 의미가 있는 유전적 이상이 발견된다. ASD
가 동반될 수 있는 유전자 질환은 부록 표2-3에 기술하였다. 유전자 검사를 통해 1) 유전질환과 
연관된 신체적인 합병증을 발견하거나 미리 예측할 수 있고, 2) 예상되는 경과나 가족 내 같은 
장애가 재발할 수 있는 위험에 대한 상담을 제공할 수 있으며, 3) 가족에게 장애의 원인에 대해 
이해하게 도움으로써 심리적인 지원을 제공하고, 4) 확진을 통해 불필요한 추가적 검사를 막을 
수 있다 [9].

American College of Medical Genetics and Genomics(ACMG), 미국소아청소년정신의
학회 및 미국소아과학회에서는 유전적인 원인을 모르는 모든 발달장애인 당사자들에게 염색체 마
이크로어레이(Chromosomal microarray)를 시행하여 복제수변이체(copy number variants)를 
검출하도록 권유한다 [10,23,24]. 특히 신체검사에서 특정한 유전자 증후군이 의심될 경우에 유
전자 검사가 필요하다. 예를 들면, Fragile X 증후군 에서는 신체검사상 큰 머리둘레, 두드러진 
턱, 큰 귀, 인대 이완(ligamentous laxity), 큰 고환 등이 발견될 수 있다. 머리둘레가 2.5 표준
편차 이상 큰 경우 PTEN 검사, 중증 지적장애가 동반된 여아들에서는 레트 증후군 감별을 위한 
MECP2, 염색체 질환이 의심될 경우에는 염색체형 검사가 필요하다 [24]. 유전자 검사를 시행하
기 앞서 3대에 걸친 가계도의 파악과 신체검진이 선행되어야 한다.

2. 기타 기질적인 검사 
뇌 MRI는 원인이 되는 구조적, 해부학적 이상이나 뇌 기형을 감별하기 위해 고려된다. 하지만 

뇌영상에서 치료가 필요할 정도로 원인이 되는 질환이 발견되는 경우는 드물기 때문에, 모든 아
동에게 권장하지는 않는다 [25]. 비전형적인 퇴행, 소두증이나 대두증, 경련 또는 뇌전증, 유전자 
증후군에 의한 뇌 구조 이상의 증거들, 신경학적 검사상 이상소견이 보일 때는 뇌 MRI를 촬영해
볼 필요가 있다 [10].
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감별을 위해 필요할 수 있는 대사질환은 부록 표2-4에 정리하였다. 하지만 실제로 의미있는 
이상소견이 발견되는 경우는 많지 않으므로, 모든 아동들에게 권장되지는 않는다. 비전형적인 퇴
행의 근거가 있거나 (예를 들어, 2세 이후에, 운동 퇴행이나 다발성 퇴행 등), 대사질환의 가족력
이 있는 경우, 근육의 긴장도가 현저히 낮거나 약한 경우, 청력장애나 시각장애가 있는 아동, 특
이한 얼굴 생김새나 신체의 특성이 있는 경우에는 대사질환에 대한 평가를 의뢰할 필요가 있다 
[26].

ASD 아동에서는 경련성질환의 빈도가 높지만 임상적으로 의미있는 경련이 없어도 뇌파의 이
상소견이 흔히 발견된다. 그러므로 모든 아동에서 뇌파검사를 하는 것은 권장하지 않으며, 경련성
질환이 의심되거나, 늦은 연령에 언어를 상실하는 경우와 같은 비정상적인 퇴행, 또는 신경학적 
증상이 있을 경우에 시행을 고려한다 [27,28].

언어, 인지 및 기능 수준의 평가 

권고안 7: ASD아동과 청소년에게는 언어와 의사소통 기술에 대해 종합적 평가를 하여 치료중
재를 위한 정보를 제공해야 한다.

권고안 8: ASD 당사자에게는 지적, 신경심리학적 및 적응적 기능의 평가가 고려되어야 한다.

최적진료: ASD 당사자의 필요사항(needs)에 대해 조사할 때 감각행동을 참작해야 한다. 또한 
관련이 있다면, 작업치료 및 물리치료 평가를 고려해야 한다. 

ASD의 평가에는 언어, 인지, 그리고 전반적인 기능 수준에 대한 평가가 반드시 포함되어야 
한다. 그 이유는 첫째, 이런 기능들이 ASD의 증상이 발현하는 양상이나 사회적, 기능적 수준을 
결정하는 경우가 많다. 앞선 검사들은 배제 진단 뿐만 아니라 공존 질환을 평가하는 데도 중요하
다. 포괄적인 진단 평가를 시행할 때 진단이 정확도가 올라간다. 둘째, 개입을 위한 계획을 수립
할 때, 기능 수준을 반드시 고려해야 하기 때문이다. 즉, ASD의 모든 치료와 교육 계획은 대상
자의 언어와 지능, 그리고 인지기능에 맞추어 개별화되어야 하며, 이를 위해서는 ASD 증상 이외
에 다른 기능의 수준과 특성을 파악해야만 한다.

인지기능과 지능은 수련받은 전문가가 평가 대상자의 연령과 언어수준에 맞추어 각 언어, 문화
권에서 표준화된 검사도구들을 선택하여 평가한다. 일반적으로 3세 이상의 아동들에서는 표준화된 
지능검사를 활용할 수 있으며, 그 이하 연령의 아동들은 발달수준을 측정하는 검사도구들을 사용
한다. 웩슬러 지능 검사인 Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence (WPPSI), 
Wechsler Intelligence Scale for Children (WISC), 그리고 Wechsler Adult Intelligence 
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Scale (WAIS)은 ASD에서 인지 기능을 평가하는 데 가장 많이 사용되는 검사이다 [29]. 우리나
라에서 언어와 운동발달, 눈-손 협응능력을 포함하여 다면적인 발달수준을 평가하기 위해서는 교
육진단검사(Psychoeducational Profile-Revised: PEP-R)를 가장 많이 사용한다. 베일리 영유
아 발달 검사(Bayley Scales of Infant and Toddler Development – 3rd edition : 
Bayley-III)는 1-42개월 사이의 아동들에서 인지 기능, 수용성 언어, 표현 언어, 소근육과 대근
육 발달을 평가하는 데 사용이 될 수 있다 [30]. 언어가 없는 아동들에서도 비언어적인 지능을 측
정하는 지능검사를 활용할 수 있는데, 한국판 라이터 비언어성 지능검사(K-Leiter-R) [31]와 한국 
비언어 지능검사 2판(Comprehensive Test of Nonverbal Intelligence 2nd edition: 
K-CTONI-2) [32]이 표준화되어 있다. 주의집중능력이나 실행기능(executive function)의 부족
이 의심되는 대상자에게는 전두엽관리기능에 대한 평가를 시행한다.

언어를 이해하는 능력과 표현하는 능력, 그리고 화용적인 기능 역시 아동의 연령과 언어수준, 
측정 목적을 고려하여, 표준화된 도구들을 활용하여 측정한다. 이는 ASD를 가진 아동에게 의사
소통기술을 가르치기 위한 개별화된 훈련을 제공하는 데 필요할 뿐 아니라, 좀 더 정확한 진단검
사를 위해 ADOS의 적절한 모듈을 선택하고, 사회성 행동의 장애를 언어능력에 비추어 진단하는 
데도 기준점이 된다. 적응능력에 대한 평가는 주로 보호자나 교사의 보고를 토대로 하게 되는데, 
자조기능이나 일상생활 관리기능에 대한 정보를 얻고 치료의 목표를 정하는 데도 필요하다. 적응
능력은 지능지수의 영향을 많이 받지만, ASD를 가진 사람들은 정상범주의 지능을 가진 경우에도 
낮은 적응능력을 갖는 경우가 많고, 이것이 장애의 영향력을 더 크게 만드는 경향이 있다 [33]. 
우리나라에서는 주로 바인랜드 적응능력 척도-II(Vineland Adaptive Behavior Scale-II) [34] 
또는 사회성숙도검사 (Social Maturity Scale) [35]를 사용한다.

ASD와 시각, 청각의 장애는 밀접한 연관을 갖고 있을 뿐 아니라, 시각이나 청력장애를 갖고 
있는 아동들이 ASD와 유사한 증상을 보일 수 있으므로, 이에 대한 검사를 포함해야 하는 경우도 
있다 [36,37]. 언어의 지연이나 주의집중력장애 Attention deficit hyperactivity disorder: 이
하 ADHD)가 현저한 경우에는 청력검사를, 시각적으로 부주의하거나 물체를 눈 앞에 가까이 대
는 상동행동을 일관되게 보이는 아동들은 시력검사를 고려할 수 있다. 

       

공존질환 진단

권고안 9: 임상가는 ASD아동, 청소년의 공존질환 및 상태에 대해 통상적 확인의 필요성을 인
식해야 한다. 필요한 경우, 기존문제를 정확히 식별하고 관리하기 위해 상세한 평가를 수행해
야 한다.

ASD는 대표적인 복잡 질환이며, 다양한 정신과적, 인지적, 신경학적, 의학적 질환들을 동반한
다. 공존질환의 평가와 진단은 ASD의 진단 과정에서 매우 중요하다. 그 이유는 첫째, 어떤 공존
질환은 ASD 유무와 상관 없이 그 자체로 치료대상이 되기 때문이다. 둘째, 공존질환이 있는 경
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우 증상으로 인해 삶의 질을 저해할 뿐 아니라, ASD에 대한 치료의 효과에 부정적인 영향을 미
치는 경향이 있다. 어떤 정신과적 동반질환들은 인지행동치료나 약물치료에 잘 반응하므로, 적극
적으로 평가하여 조기에 치료하는 것이 중요하다. ASD의 정신과적 공존질환에 대한 진단은 훈련
된 정신과 전문의에 의해 내려져야 하며, 의학적, 신경학적 질환의 진단에 대해서는 적절한 전문
가에게 의뢰할 수 있어야 한다. 

ASD에서 흔히 동반되는 공존질환의 종류와 임상적 중요성은 연령에 따라 다르기 때문에, 평
가의 우선순위를 결정할 때도 반드시 생애주기를 고려해야 한다. 영유아기와 초기 아동기에 가장 
주의깊게 살펴야 하는 공존질환은 위에 기술한 유전자증후군과 신경학적인 문제들, 그리고 의사소
통장애와 지적장애이다. 식이문제, 수면장애, 운동조절기능의 문제도 이 시기에 흔하므로 면밀한 
평가와 개입을 요한다 [38]. 아동기에 흔히 동반되는 문제들은 ADHD, 반항장애 등의 행동장애, 
불안 및 강박장애, 틱장애 등이다 [39,40]. 심한 떼쓰기, 공격성, 분노, 자해 등을 주된 문제로 
하는 자극과민성(irritability)은 영유아기부터 시작하여 모든 연령에서 동반될 수 있다.

청소년기와 성인이행기 이후에는 아동기에 갖고 있던 ADHD가 지속될 수 있으며, 불안장애와 
우울장애를 비롯한 기분장애에 더 임상적인 주의를 기울여야 한다 [41,42]. 특히 청소년기 이후
에 ASD에서 나타나는 우울장애는 증상이 비전형적인 경우가 많고, 자살사고와 행동으로 이어질 
수 있으며, 고기능 ASD를 가진 경우는 일반적인 청소년과 마찬가지로 보호자의 보고보다 자기보
고에서 더 잘 드러나는 경우가 많으므로 개인마다 적절한 평가방식을 적용한다 [43]. 공존질환을 
진단할 때는 ASD 자체의 특성에서 기인하는 문제뿐 아니라, 개인과 환경의 상호작용에서 비롯되
는 문제들에도 주의를 기울여야 하는데, 대표적인 문제 가운데 하나가 청소년기 이후에 주로 발
생하는 과체중, 비만, 대사증후군 등이다 [44]. 

ASD진단에서 임상적으로 주의깊게 평가해야 하는 공존질환을 부록 표2-5에 정리하였다. 
       

감별진단

ASD는 일반적으로 전반적 발달지연, 지적장애, 의사소통장애, ADHD를 비롯한 다른 발달장애
와, 그리고 기질적인 원인에 의한 뇌발달장애와의 감별을 요한다. 하지만 이렇게 감별을 요하는 
모든 장애들이 동시에 ASD와 공존할 수 있으므로, 서로간에 상호배제적이지 않다는 사실을 기억
해야 한다. 즉, 다른 발달장애의 유무를 기준으로 ASD를 감별하는 것 보다는 ASD의 진단기준을 
만족하는지를 먼저 평가해야 할 필요가 있겠다. 청소년기 또는 성인기에 처음 진단받는 경우에는 
회피성 또는 조현형 성격장애, 사회불안장애, 기분부전장애 등의 만성 기분장애, 조현병 등 다른 
질환들과 감별해야 한다. 이런 경우 사회적 의사소통 능력, 사회적 관계를 맺는 능력이 어린시절
부터 지속되었는지, 그리고 종적인 발달력 청취를 통해 발달과정 중에 반복적인 행동이나 고정된 
관심사, 감각적인 예민함 등이 존재했는지의 여부를 정확히 판단하는 것이 중요하다. 
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진단에서 고려할 점들 

1. 성인에서의 진단

최적진료: 성인에서 발달지연, 발달이정표 미달 (직업, 친밀한 관계 형성 또는 부모로부터의 
독립), 정서 및 행동 문제, 지적장애 또는 유전자 증후군이 있는 경우에는 ASD 평가를 고려
해야 한다. 

청소년기 이후, 특히 성인기에 ASD를 진단하는 것은 어린시절에 진단하는 것보다 더 복잡하
고, 감별진단이 어려울 수 있으므로 주의를 요한다. 진단절차는 아동과 동일하게 발달력, 현재 나
타나는 증상이 진단기 준에 부합하는지의 여부, 공존증상의 확인 등이 필요하다. 처음 진단받는 
나이가 많을수록, 과거 발달력을 확인하는 것이 어려울 수 있는데, ADI-R 등 발달력에 대한 면
담 이외에도 과거의 의무기록, 학교에 기록된 정보, 치료실의 기록 등을 참고하는 것이 유용할 수 
있다. NICE Guideline (2012)에서는 초기 성인기에 ASD를 진단할 때 1) 타인과의 상호작용의 
제한, 즉 타인에게 무관심하거나, 냉담하거나, 부적절한 방식으로 상호작용을 함, 2) 상호작용의 
목적이 자신의 필요를 충족시키는 것에 제한됨, 3) 너무 순진하거나 일방적인 상호작용, 4) 타인
이 먼저 상호작용을 시도하려고 할 때 제한적인 반응을 보임, 5) 다양한 사회적 상황에서 맥락에 
맞게 자신의 행동을 조절하지 못함, 6) 타인에 대한 공감을 잘 표현하지 못함, 7) 융통성 없는 
일정이나 루틴을 고집하고 변화에 대해 저항함, 8) 반복적인 행동이나 활동 등을 고려하도록 권
고하고 있다.

2. 여성에서의 진단

권고안 10: 임상가는 ASD 여성이 남성과는 다른 증상양상과 장애수준을 보일 수 있음을 고
려해야 한다.

ASD 여성의 유병율이 과소보고 된다는 의견이 지속적으로 있어왔다. 이에 대한 가능한 설명
은 진단기준이 여성의 ASD 특성을 식별할 만큼 충분히 민감하거나 구체적이지 않다는 것이겠으
나, 남성과 여성 간에 ASD 증상표현이 어떻게 다른지는 상충되는 연구 결과들로 인해 아직 확정
되지 않았다. 그러나 공통적으로 강조되는 잠재적 차이로서, ASD 여성이 남성에 비해 1) 친구를 
사귀고 또래집단과 어울리고자 하는 욕구가 더 많음, 2) 또래를 모방하여 사회적 놀이기술의 결
함이 덜 드러남, 3) 대처기술이 뛰어나서 남성과 같은 수준의 ASD 특성을 갖고 있더라도 나이가 
든 뒤에야 잠재적 진단을 받음, 4) ‘반복적이고 제한된 행동과 관심’이 덜   심각하여 6세 이전에는 
잘 나타나지 않음, 5) 섭식장애의 발병률이 더 높을 수 있음, 6) 마음의 이론(theory of mind)
에서 덜 손상을 보일 수 있음 등이 제안되고 있다 [45,46].

지적장애나 행동문제가 없는 경우 ASD 여성은 진단기준을 충족할 가능성이 적은데, 이는 ‘제
한된 관심과 반복적 행동’을 덜 보이는 다른 표현형(phenotype)을 갖기 때문으로 추정된다. 지
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적장애를 동반한 ASD에서는 남녀 비율이 1:2로 보고되는데, 진단기준의 ‘제한된 관심과 반복적 
행동’이 지적장애에서 더 일반적이라는 점을 고려하면, IQ가 높은 ASD 여성의 적응 및 보상 능
력이 ASD 진단역치에 미치지 못하게 한다는 가설을 뒷받침할 수 있다. 

3. 진단에 대해 전달하기

최적진료: 임상가는 ASD아동의 형제자매에서 ASD 위험이 상당히 증가한다는 사실을 가족에
게 알릴 것을 고려해야 한다. 

진단을 내리고 기능과 공존질환을 평가한 이후에는, 진단에 대한 정보를 보호자, 그리고 필요한 
경우 당사자에게 전달하는 과정이 매우 중요하다. 진단을 올바르게 전달하는 것은 가족이 장 ․ 단기에 
걸친 계획을 수립할 수 있도록 돕는 첫걸음이 된다. 가족이 잘 이해할 수 있는 표현으로, 명료하
게 설명해야 하며, 정확한 의학적인 용어를 사용하는 것이 좋다. ASD를 진단하기 위해 시행한 
검사과정에서 관찰한 행동특성에 관한 정보들, 장애가 갖는 정확한 의미, 근거기반 치료에 대한 
정보, 앞으로의 경과에서 예상되는 것들을 공감적인 태도로 전달해야 한다. 임상가들은 ADOS나 
ADI-R와 같은 검사 도구의 원점수를 알려주는 것을 피하는 것이 좋은데, 이 점수는 개인의 전반
적인 기능을 반영하는 것이 아니기 때문이다. 오히려 질적인 관찰과 기술을 통해 가족들이 아이
들의 프로파일을 이해할 수 있도록 도와주어야 한다. 청소년기 이후에는 ASD를 가진 당사자에게 
진단에 관해 전달하게 되는 경우도 있는데, 언제, 어떤 방식으로 알려주는 것이 임상적으로 가장 
바람직한지에 대한 연구는 별로 없지만, 대체로 부모와 임상전문가가 이에 대해 미리 상세히 논
의할 것, 당사자의 반응을 다루기 위한 후속 면담을 기획할 것, 진단을 알려준 이후의 긍정적 ․ 
부정적 반응 모두에 미리 대비할 것을 권한다.
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[부록] 

표2-1. 우리나라에서 사용되는 ASD 선별도구 목록 

선별도구 구성 사용 연령
문항 
개수

소요 
시간

채점 방법 Source 참고문헌

M-CHAT 
M-CHAT-R/F

부모채점 
설문지 

16-30개월 23
20

5-10분 3개 이상의 문항 혹은 
자폐위험을 판단하는 문
항중 2개 이상에서 
“예”인 경우 고위험군 / 
8점 이상인 경우에 
ASD 고위험군으로 진
단적인 평가가 필요함. 
점수가 3에서 7점 사
이인 경우에 추적면담
이 필요함. 

http://mchat
screen.com
M-CHAT 만 
표준화 

Robins et 
al. (5)
Kim et al. 
[42]

SCQ 부모채점 
설문지 

“현재”와 
“평생” 
2가지 
형태

4세 이상 40 5-10분 1번 문항 (간단한 어구
로 말할 수 있는지) 에
서 ‘예’인 경우 2번부
터, ‘아니오’인 경우 8
번부터 합산. 
평생버전에서 절단점수 
15점.

인싸이트 Berument 
et al.,(6)
Kim et al. 
[43]

SRS 부모채점 
설문지

학령기   
(4-18세)
전학령기 

(2.5-4.5세)
성인

(19세 이상)
성인 

자가보고

65 15-20분 연령과 성별에 따른 T
점수 산출
75점 이상일 경우 ASD 
고위험군

Western 
Psychological 
Services 
https://wpsp
ublish.com
영유아본만 
표준화되었고 
번역본은 모두 
구할 수 있음. 

Constantin
o et al.(7)
Cheon et 
al. [44]

BeDevel 구조화된 
인터뷰 + 
놀이기반 
반구조화
된 관찰 

도구 

9-42개월 연령 
집단에 
따라 
다름

(9,12, 
18, 24, 
36개월)

10-15분 연령별로 진단적 의미가 
있는 primary item 개
수에 따라 선별 유무 
결정 

출판 준비 중 
한국어로 
개발됨 

Bong et 
al. [45]

Abbreviations: Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT), Modified Checklist for Autism 
in Toddlers Revised with Follow-UP (M-CHAT-R/F), Social Communication Questionnaire (SCQ), 
Social Responsiveness Scale (SRS), Behavior Development Screening for Toddlers (BeDevel)
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표2-2. 영유아 검진 (K-DST)상 ASD 선별을 위해 사용되는 추가 질문

월령 추가 질문
12~13 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 경우

는 해당되지 않는다).

이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).

14~15 이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).

16~17 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 경우
는 해당되지 않는다).

이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).

18~19 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 경우
는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 
부르기 등)을 하지 않는다.

20~21 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 경우
는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 
부르기 등)을 하지 않는다.

22~23 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 경우
는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 
부르기 등)을 하지 않는다.

24~26 의미 있는 단어를 말하지 못한다(예: “멍멍”, “맘마”, “물” 등)
아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
상징 놀이를 하지 않는다(예: 인형에게 음식 주기, 재우기, 블록을 음식으로 대치하며 먹는 
척, 국자를 전화기로 사용 등)

27~29 의미 있는 단어를 말하지 못한다(예: “멍멍”, “맘마”, “물” 등)
아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
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30~32 의미 있는 단어를 말하지 못한다(예: “멍멍”, “맘마”, “물” 등)
아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.

33~35 의미 있는 단어를 말하지 못한다(예: “멍멍”, “맘마”, “물” 등)
아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.

36~41 의미 있는 단어를 말하지 못한다(예: “멍멍”, “맘마”, “물” 등)
두 단어가 결합된 말을 하지 못한다(예: “밥 줘”, “우유 먹자” 등). 
아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
또래 아이들에게 관심이 없다. 또래와 함께 있어도 아이들을 지켜보거나 행동을 따라 
하거나, 함께 놀려고 시도하지 않는다.
2 인 이상이 하는 역할 놀이를 하지 않는다.(예: 의사와 환자 되어보기, 엄마와 아빠 되어 
보기 등)

42~47 의미 있는 단어를 말하지 못한다(예: “멍멍”, “맘마”, “물” 등)
두 단어가 결합된 말을 하지 못한다(예: “밥 줘”, “우유 먹자” 등). 
아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
또래 아이들에게 관심이 없다. 또래와 함께 있어도 아이들을 지켜보거나 행동을 따라 
하거나, 함께 놀려고 시도하지 않는다.
2 인 이상이 하는 역할 놀이를 하지 않는다.(예: 의사와 환자 되어보기, 엄마와 아빠 되어 
보기 등)

48~53 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
또래 아이들에게 관심이 없다. 또래와 함께 있어도 아이들을 지켜보거나 행동을 따라 
하거나, 함께 놀려고 시도하지 않는다.
간단한 규칙이 있으면서 팀을 나누어서 하는 놀이(예: 숨바꼭질, 잡기놀이 등)나 3 인 이상이 
모여 하는 규칙이 있는 역할놀이(예: 가게놀이, 학교놀이 등)을 하지 않는다.
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표2-3. ASD와 연관된 유전자증후군
22q11.2 deletions
Angelman syndrome
CHARGE syndrome
de Lange syndrome 
Fragile X syndrome 
MED 12 disorders (including Lujan-Fryns syndrome)
Prader-Willi syndrome
PTEN-associated disorders (Cowden syndrome, Bannayan-Riley-Ruvalcaba syndrome)
Rett syndrome(레트증후군)
Smith-Lemli-Opitz syndrome
Smith-Magenis syndrome
Sotos syndrome
Tuberous sclerosis(결절성 경화증)

54~59 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
또래 아이들에게 관심이 없다. 또래와 함께 있어도 아이들을 지켜보거나 행동을 따라 
하거나, 함께 놀려고 시도하지 않는다.
간단한 규칙이 있으면서 팀을 나누어서 하는 놀이(예: 숨바꼭질, 잡기놀이 등)나 3 인 이상이 
모여 하는 규칙이 있는 역할놀이(예: 가게놀이, 학교놀이 등)을 하지 않는다.

60~65 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
또래 아이들에게 관심이 없다. 또래와 함께 있어도 아이들을 지켜보거나 행동을 따라 
하거나, 함께 놀려고 시도하지 않는다.
간단한 규칙이 있으면서 팀을 나누어서 하는 놀이(예: 숨바꼭질, 잡기 놀이 등)나 3 인 
이상이 모여 하는 규칙이 있는 역할놀이(예: 가게놀이, 학교놀이 등)을 하지 않는다.
다른 사람의 감정이나 의도를 파악하지 못한다.

66~71 아이가 보호자와 눈을 잘 맞추지 않는다(다른 것에 집중하고 있어서 눈을 맞추지 않는 
경우는 해당되지 않는다).
이름을 불러도 대부분 쳐다보지 않는다(청력에 이상이 있거나, 다른 것에 집중하고 있어서 
불러도 쳐다보지 않는 경우는 해당되지 않는다).
어른들의 관심을 끄는 행동(예: 손가락으로 물건을 가리키면서 보호자의 반응을 살피기, 
물건 가져다 보여주기, 같이 놀자고 조르기, 소리내어 부르기 등)을 하지 않는다.
또래 아이들에게 관심이 없다. 또래와 함께 있어도 아이들을 지켜보거나 행동을 따라 
하거나, 함께 놀려고 시도하지 않는다.
간단한 규칙이 있으면서 팀을 나누어서 하는 놀이(예: 숨바꼭질, 잡기 놀이 등)나 3 인 
이상이 모여 하는 규칙이 있는 역할놀이(예: 가게놀이, 학교놀이 등)을 하지 않는다.
다른 사람의 감정이나 의도를 파악하지 못한다.
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표2-4. ASD와 연관될 수 있는 대사 상태들

3βâ-hydroxycholersterol-7-reductase deficiency (Smith-Lemli-Opitz syndrome)
6-N-trimethyllysin dioxygenase deficiency
Adenylosuccinate lyase deficiency
Cerebral folate deficiency
Cytosolic 5’ nucleotidase superactivity
Dihydropyrimidinase deficiency
Disorders of γ-amibutyric acid metabolism 
Phosphoribosylpryophosphate synthetase superactivity
Succinic semialdehyde dehydrogenase deficiency
Sulfation deficits 

표2-5. 임상적 주의가 필요한 ASD의 정신의학적, 발달적 및 기능적 공존상태

발달장애 정신장애 기능적 ․ 신체적 문제

지적장애, 경계선 지능 
의사소통장애
운동기능장애와 협응문제
특정학습장애 

주의력결핍과잉행동장애 
불안장애: 사회불안장애, 범불안장애, 

분리불안장애, 선택적 함구증, 
특정공포증 
틱장애
강박장애 
이자극성과 공격행동 

기분장애: 우울장애, 양극성장애
자살사고와 시도 
긴장증 

수면장애
섭식 및 식이장애 
소화기계 증상: 변비, 대변실금, 

소화불량, 염증
면역 결핍 
청각 장애
시각 장애 
과체중, 비만 
대사 증후군 
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3장 치료원칙 및 생애주기별 중재
▼

치료의 일반적 원칙

ASD를 일원화된 이론으로 설명하려는 시도가 있었으나 [1,2], ASD의 발현양상은 매우 다양하다. 
ASD에는 질적으로 분명하게 차이 나는 핵심증상이 있다는 범주적 접근(categorical approach)이 
익숙하다 할지라도, 전문가들은 한편으로는 심리 및 행동 특성을 일반적 성향과 자폐적 양상 사이
의 연속선상에서 파악하려는 차원적 접근(dimensional approach)에도 주의하고 있다 [3,4]. 일반
인 중에도 사회성이 부족한 사람이 있듯이 ASD 당사자도 나름의 강점을 가지고 있는데, 예를 들
어 자폐적 성향이 높은 사람은 공감능력이 부족한 반면 체계화하는 능력은 높다 [5,6]. 따라서, 
ASD 당사자를 위한 치료전략을 설정할 때는 표적증상에 대한 중재도 중요하지만, 이들이 자신의 
특성과 강점을 발휘할 수 있도록 ‘적소 구축(niche construction)’을 목표로 삼아야 한다 [7]. 다
시 말하면, 치료실과 교육현장의 불편한 감각적 자극을 최소화하고, 여러 중재상황에서 선행자극을 
조정해야 하는데, 이러한 조정은 ASD 당사자의 발달단계와 가족의 상황에 따라 달라져야 한다.

ASD 중재효과에 대한 연구들이 많지만, 대조군이 없거나, 비뚤림(bias) 등이 개선되지 않은 
경우가 대부분이다. 최근 몇 년 간 무작위 대조시험(randomized controlled trial, RCT) 연구가 
증가하고 있으나 [8], 우리나라 ASD 당사자를 대상으로 시행된 RCT 연구 [9]는 아직 소수에 불
과하다. 또한, 생애주기에 따른 단계적 치료서비스 제공에 관한 자료도 부족하다. 따라서, 본 가
이드라인은 가급적 치료 및 중재 효과가 RCT로 입증된 정보를 제공하되, RCT 수준은 아니지만 
권위있는 학회, 저널, 외국 가이드라인에서 언급되고 있는 근거기반의 연구결과, 그리고 해당분야
의 전문가 의견을 취합해 정리하였다. ASD 당사자와 가족을 위한 실용적 지식을 전달하기 위해 
다음 8가지 일반원칙을 권고한다.

1. 모든 치료의 계획과 실행은 ASD 당사자 개인의 특성에 따라 다르게, 또한 가장 적정하게 이
루어져야 한다. ASD 원인 및 발현양상은 매우 이질적이기 때문에 모두에게 똑같이 효과적인 
단일 치료법은 없다. 발현의 다양성, 개개인이 가지고 있는 사회적 기술수준의 차이, 강점 및 
관심사의 차이, 개개인을 둘러싼 환경을 고려한 ‘맞춤형’ 치료중재와 사회적 지지가 이루어져
야 한다.

2. 가능한 한 조기에 치료를 시작하도록 한다.
우리나라 양육문화의 특성상, 발달이 지연된 상태임에도 ‘일단 기다려보자’는 일종의 비합리적 

기대가 상당히 존재한다. 최근에는 발달이 늦는 아이에 대해 젊은 부모들의 관찰수준 및 조기치
료 개입욕구가 높아지고 있는데도 오히려 일부 의사 혹은 전문가들이 영유아나 학령 전 ASD아동
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의 조기치료에 소극적인 경우가 있다. ASD가 의심되는 아동들이 조기중재로 훨씬 높은 수준의 
기술을 획득한다는 많은 연구보고가 있는바 [10,11], 조기평가를 통해 ASD 증상이 확인될 경우
에는 조기 치료 및 중재가 필수적이다.

3. 치료 전 평가를 통해, 어떤 치료 및 중재가 유용할지를 결정한다.
ASD에 동반되는 의학적 문제 (예: 뇌전증 등), 기질적 특성, 행동문제, 현재 발달수준 등에 

대한 평가를 실시한 후, 어떤 치료 및 중재가 유용할지 결정해야 한다. 특히 ASD 당사자가 갖고 
있는 능력에 대해 정확한 기능평가가 포함되어야 한다. 또한, 가족의 상황 및 치료관련 환경적 요
소도 고려해야 한다. 중재의 중 ․ 장기적 목표도 미리 결정해야 한다. 덧붙여, 치료중재를 통해 
ASD 당사자가 어떤 결과(outcome)를 얻었는지를 모니터 할 수 있는 평가방법도 정해야 한다.

4. 치료 및 중재의 강도와 일반화를 고려한다.
여러 개의 중재가 산발적으로 이루어지거나 단기간에 끝나는 방식은 삼가는 것이 좋다 [12]. 치

료세션 횟수를 미리 정해놓고 그 횟수에 맞추는 방식도 피해야 한다. 치료와 중재 방식들은 비록 
다른 형식으로 진행된다 하더라도 체계적으로 이루어져야 하며, 가급적 각 치료 및 중재 담당자 간 
커뮤니케이션을 통해 효과를 극대화해야 한다. 또한, 구조화된 환경에서만 효과가 나타나는 것은 큰 
의미가 없으며, 실생활에서도 효과가 지속되는 일반화(generalization)가 이루어져야 한다.

5. 당사자의 강점과 약점을 모두 고려하되, 치료에서는 강점을 고려한 치료를 선택한다.
ASD 치료 및 중재 전략은 당사자의 연령, 발달수준, 개인이 처한 환경에 따라 다르기 때문에, 

개개인의 강점관련 특성과 약점관련 특성을 면밀히 검토해야 한다. 특히, 치료 및 중재를 선정하
는 전문가는 ASD 당사자의 증상 혹은 문제행동 등의 약점에만 초점을 맞추기보다 그간 당사자 
및 보호자가 보지 못하였을 강점을 발견해내고, 이에 맞는 치료법을 선택해야 한다. 이를 통해 
ASD 당사자 개개인의 ‘적소 구축(niche construction)’이 이루어질 수 있다 [7].

6. 환경을 ASD 친화적으로 하는데 집중한다.
ASD 당사자 개개인에 대한 친화적 환경의 조성은 매우 중요한데, 이들의 69~93%가 청각, 

시각 또는 미각 등에 대한 과도한 예민성을 보인다고 보고될 정도로 특이한 감각체험이 흔하기 
때문이다 [13]. 이렇게 높은 빈도를 고려하면, 이를 ‘문제증상’이라는 관점이 아니라 ‘자신에게 편
안한 환경, 친화적인 환경에서는 강점이 될 수도 있는 일종의 특성’이라는 관점으로 보는 것이 옳
을 수도 있다. 자신을 둘러싸고 있는 환경의 적절한 변화를 통해 이들의 정서적 안정감이 오랜 
기간 유지되도록 도움을 줄 수 있어야 한다. 

7. 가급적 근거기반의, 다학제적 치료 계획을 세운다.
ASD에 대한 여러 가이드라인은 근거기반의, 다학제적 치료모델을 추천하고 있다 [14,15]. 즉, 

구조화된 교육 및 행동 중재 이외에도 인지행동치료 형식의 정신사회적 개입 등은 고기능 ASD 
당사자에게 효과적일 수 있다. 한편, 약물치료적 중재는 동반되는 정서적 문제, 반복되는 상동행
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동, 수면문제, 공격성, 자타해 문제 등에 효과적일 수 있다. 전문가들은 당사자 및 가족에게 가급
적 원칙적으로 근거기반의 다학제적 치료계획을 추천하되, 동시에 개개인의 가정적, 환경적 상황
을 고려한 치료계획을 추천하여야 할 것이다.

8. ASD 당사자 및 가족들과 함께 작업해 나간다.
비록 임상전문가들이 여러 효과적인 치료계획을 수립한다 해도, 최종결정자는 ASD 당사자와 

가족이다. 가족은 여러 치료 및 중재에 대한, 그리고 각 중재의 실질적 효과에 대한 정보를 충분
히 인지하여야 한다. 각 가정에는 고유한 상황이 있는데, 어떤 치료계획이 그 고유상황의 심각한 
변경을 요구한다면 이는 수정되어야 한다. 또한, 당사자와 가족이 치료에 적극적인 참여를 결정할 
때 매우 중요한 몇 가지 조건들이 있다; 예를 들어, 학교등교 유지가 필요한 상황에서 치료중재 
시간의 배려는 가능한지, 여러 치료에 대한 재정적 어려움을 덜어줄 지원체계가 있는지, 국가장애
인 등록의 장점과 단점은 무엇인지 등. 이에 대해 임상전문가들은 관련 정보를 잘 파악하고 조언
할 수 있어야 한다.

생애주기에 따른 중재

1. 영유아기
자녀가 ASD 진단을 받으면 가족은 그것이 무엇을 의미하는지 이해하지 못해 당황하게 된다. 

이때, 임상전문가는 가족에게 역학, 원인, 임상양상, 경과, 예후인자, 치료방법 등을 쉽게 설명하
고, 필요하면  안내책자, 리플릿, 공신력 있는 관련기관 홈페이지 등 신뢰할만한 정보제공 자원을 
소개해서 이들이 ASD를 포괄적으로 이해할 수 있도록 도와야 한다 [16]. 치료계획을 세울 때는 
ASD아동의 결함과 고착된 장애에만 초점을 맞추어서는 안 되고, 정상발달 궤적을 기준으로 다양
한 관점에서 평가한 후, 아동의 강점과 비교적 정상발달하는 영역, 가족의 관심영역과 가용자원 
등을 종합적으로 살펴 맞춤형 중재전략을 구상해야 한다 [8].

중재는 근거기반이어야 하며, 빨리 시작할수록 좋은 예후를 기대할 수 있다 [17]. 중재목표는 
사회적 의사소통과 상호작용의 결함, 제한된 관심사, 독특한 원칙, 상동증, 감각정보처리에서의 이
상 등 ASD 핵심증상과, 그로부터 파생된 정서, 적응 및 행동문제이며, 이들 각각에 대해 다양한 
치료방법을 조합하게 된다 [18]. 특히 영유아기에는 눈맞춤, 호명반응, 모방, 합동주시, 요구하기, 
언어기술, 놀이기술과 같은 기본적인 기능의 향상에 주력하게 되는데, 구조화된 환경과 일상적 환
경에서 중재할 수 있다. 구조화된 환경에서는 행동중재전문가와 아동간 일대일 교육이 이루어지
며, 같은 중재원리를 식사시간, 놀이시간, 이동하는 시간 등 일상적 환경의 다양한 상황에 적용하
여 기능의 일반화를 꾀할 수 있다. 이때 가족의 참여가 필수인데, 가족은 행동중재전문가의 감독
을 받아 충실하게 훈련해야 하며, 여기에는 충분한 시간과 노력이 필요하다 [8].

ASD아동은 발달장애인이기 전에, 필요로 하는 것(needs)이 또래의 일반 아동과 다르지 않은 
아이이므로 안정애착, 균형잡힌 식사, 양질의 수면 등 일반적인 환경을 제공하여야 한다 [19]. 
ASD아동에게는 위장장애, 뇌전증, 수면장애, 대사질환, 치과질환 등의 공존질환이 자주 발생하므
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로 함께 중재해야 한다 [20]. 이들도 다양한 교육적 혜택과 보다 넓은 세상을 경험할 권리가 있
으므로 의사소통 환경과 사회적, 물리적 환경을 아동에게 맞추어 조정할 필요가 있다 [21].

가족은 ASD아동의 도전적 행동과 감정폭발, 가정생활 붕괴, 형제자매의 불편과 소외감, 재정
적 곤란, 신체와 정신의 쇠약, 부부갈등, 정보와 자원의 부재 등으로 심각한 스트레스를 경험하게 
되므로 이를 중재해야 한다 [22]. 또한 발달재활서비스, 장애인 등록, 발달장애인 지원서비스, 특
수교육 지원서비스, 지역사회 자조모임이나 가족모임 등 모든 지원서비스에 대한 접근이 용이하도
록 관련정보를 제공하여, 가족이 심리적 안정을 찾고 아동을 지원할 수 있도록 도와야 한다 [23].

2. 학령기
ASD아동이 유치원이나 초등학교에 진학할 나이가 되면 교육배치의 문제를 만나게 된다. 미국

의 IDEA(Individuals with disabilities education improvement act)와 마찬가지로 우리나라
의 ‘장애인 등에 대한 특수교육법’에서는 ASD아동이 일반학교에서 차별을 받지 않고 또래와 함
께 개개인의 교육적 요구에 적합한 통합교육을 받도록 명시했다 [24]. 가족은 자녀를 이러한 학
교에 보내고 싶어하지만, 일반교사들은 ASD아동을 효과적으로 관리하는 전문적인 교육을 거의 
받지 못한다 [25]. 따라서 ASD아동과 가족에게는 일반학급과 특수학급을 함께 운영하는 부분통
합학교나 특수학교가 현실적인 대안이 된다. 통합교육에서는 ASD아동이 사회적 상호작용의 기회
를 가질 수 있고, 습득한 기술을 일상적 환경에 적용하는 일반화 능력을 기를 수 있다. 반면, 전
담 특수교육은 발달수준이나 증상의 심각성과 도전적 행동문제로 인해 아직은 이러한 기술의 확
장을 기대하기 어려운 아동에게 유리하다. 그러나 특정 형태의 교육서비스가 더 우월하다는 증거
는 없다 [19]. 다만 가족이 학교시스템을 선택할 때는 자신의 독단적 판단이나 주위 사람들의 조
언을 참고하기 보다는 특수교육전문가와 상의하여 결정할 것을 권고한다.

특수학급과 특수학교는 ASD아동 개개인의 특성이나 발달연령에 따라 필요한 것을 제공할 수 
있는 잘 훈련된 전문요원과 이를 구현할 수 있는 특별한 환경을 갖추는 것이 중요하다 [19]. 사
회성과 언어발달을 촉진하는 프로그램을 갖추고, 아동의 감각적 특성을 고려해 시각적, 청각적 자
극환경을 조정하는 것이 필요하다 [23]. 시각자료를 활용해 누구나 쉽게 시설을 이용하고, 시간표
와 각종 활동을 이해하고, 원활히 의사소통 할 수 있도록 교내 모든 환경에 보편적 설계
(universal design)를 할 수 있다 [18]. 예를 들어, 다음에 무슨 일이 일어날지 몰라 불안할 때 
상동행동이 심해지는 아동에게는 사진이나 그림을 활용한 시간표를 만들어 다음 일정을 알게 하
면 상동행동을 줄이고 환경 적응을 도울 수 있다. 

ASD아동은 학업성취도가 낮고, 교사나 또래와의 관계가 원만하지 못한 경우가 잦은데, 이는 
사회기술 부족과 내재화, 외현화 행동문제에 기인하는 경우가 많다 [25]. 교사와의 좋은 관계는 
ASD아동의 성공적인 학습기술 성취, 행동조절, 사회기술 습득, 원만한 또래관계 형성에 필수적이
므로 교육서비스 제공자는 이를 고려해야 한다 [26]. 더불어 교직원은 ASD아동이 착취와 괴롭힘
에 노출될 위험이 높다는 것을 인지하고 [27], 학생들에게 자아정체성, 인터넷에서 자신을 보호하
는 방법, 괴롭힘을 인식하고 보고하는 방법, 자존감 높이는 방법 등을 교육해야 한다 [19]. 사춘
기의 ASD청소년은 공공장소에서 신체를 노출하거나, 자위행위를 하거나, 부적절하게 흥분할 수 
있고, 성적 학대를 당할 수도 있는데, 이에 대비하려면 전문적인 성교육이 필요하다. 교사는 신체 
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각 부위의 명칭과 기능, 신체 성숙과정, 사회화된 성적 행동, 성적 충동을 관리하고 성적 학대로
부터 자신을 보호하는 방법 등을 가르쳐야 한다. 

가족은 ASD아동의 이러한 어려움을 미리 인지하고, 입학 전에 몇 가지 준비를 할 수 있다. 아
동은 정리정돈, 화장실 이용법, 음식을 골고루 섭취하기, 신발을 신고 벗기 등의 기본생활습관을 훈
련하고, 가족은 학생에 대한 정보를 정리해 교사에게 전달하고, 같은 학교에 진학하는 동네친구들과 
자연스럽게 어울리도록 하여, 새로운 환경에 적응할 수 있는 기반을 마련하는 것이 좋다 [23]. 이 
밖에 교사가 ASD아동을 잘 이해하려면 개개인의 임상증상과 특성, 그리고 공존질환 등을 파악해야 
하는데 이를 위해 임상가와 주기적으로 소통할 것을 권고한다. 교육현장에서 관찰되는 ASD아동의 
이해하기 어려운 행동이나 우울증, 불안장애, ADHD, 뇌전증, 위장장애 등 다양한 공존질환에 대해 
언제든지 자문을 구하고 중재를 요청한다면 보다 효과적으로 아동을 도울 수 있다.

3. 성인이행기
많은 ASD청년이 독립하지 못하거나, 친구를 사귀지 못하고, 급여가 충분한 직장에 취업하지 

못해 가족에게 의존하게 된다는 연구보고가 있다 [28]. ASD의 핵심증상은 성인이행기에도 지속
되고 [29], 여전히 언어치료, 작업치료, 사회기술 훈련이 필요하다. 이 밖에 원만한 독립을 위해 
자기관리기술 훈련, 생활기술 훈련, 직업기술 훈련, 그리고 진로 및 고용 지원, 멘토링 프로그램, 
사례관리, 정신건강 상담과 같은 일대일 지원서비스가 필요하지만 활용할 수 있는 자원은 부족하
다. 이러한 ‘서비스 절벽’ 현상이 발생하는 이유는 필요한 지원의 종류가 아동기와는 다른데, 성
인으로 이행하는 시기에 중재할 수 있는 과도기적 프로그램, 전문가, 시스템, 국비나 기금 등의 
예산은 부족하기 때문이다 [30-32].

ASD아동의 절반이 정상범위의 인지능력을 발달시키므로 [33], 이들은 성인이 되었을 때 대학
에 진학할 수 있겠으나, 성공적인 대학생활은 쉽지 않다. 고정된 루틴에 익숙하여 복잡한 커리큘럼
에 적응하기 어렵고, 사회기술 부족으로 확장된 조직에 융합하지 못한다 [25]. 대학 역시 시험시
간을 연장하거나, 과제 제출기한을 미루어 주거나, 그룹활동에 선택권을 주는 것과 같이 학습에 필
요한 지원은 제공하지만 그 외에 학생의 개인적 특성을 고려한 맞춤형 지원은 하지 않는다 [34, 
35]. 고용환경도 ASD 당사자에게 친화적이지 않아 사회에서 더욱 고립되며, 우울 불안하여 자살
을 시도할 수 있으므로 [36,37], 당사자와 가족은 이러한 현실에 대비해야 한다 [38]. 다시 말하
면, 가족, 교사, 전문가가 만나 학생의 기능 수준, 장단점, 관심분야, 목표에 기반해 진학할 학교와 
전공 혹은 직장을 선택하고, 이를 위해 필요한 서비스와 제공기관을 찾아야 한다. 또한, 대인관계 
기술, 문제해결 기술, 의사결정 기술, 시간과 스트레스 관리법 등을 향상시키며 [39,40], 원하는 
직장의 업무를 파악하고 필요한 자질과 인터뷰 기술을 연습하도록 도와야 한다 [41].

4. 성인기
ASD성인의 기대수명에 대해서는 명확히 알려진 바가 없지만, 사고 혹은 신체질환으로 사망하

는 경우를 제외하면, 많은 경우에 노년에 도달한다 [42]. 따라서 이들은 일생의 대부분을 성인으
로 살며, 문화와 가치체계의 맥락 안에서 자신의 목표, 기대, 관심사를 실현하며 만족스러운 삶을 
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살고 싶어한다. 이에 WHO는 ‘삶의 질’ 측정도구에 9가지 자폐증 관련항목을 추가하여, 높은 삶
의 질을 달성하는 것은 ASD 당사자를 포함한 모든 성인의 목표임을 강조했다 [43].

일반적으로 사회적 지원은 스트레스를 완충하고 소속감과 자존감을 향상시키므로 삶의 질을 좌
우하는 중요한 요소이다 [44]. 혼자 있는 것을 선호한다는 일반적 편견에도 불구하고 ASD 당사
자 역시 친밀감, 호혜성, 정서적 풍부함이 결여된 사무적 인간관계로 인해 강렬한 외로움을 느낀
다 [45]. 따라서 ASD아동이 성인이 되어도 사회적 기능을 향상시키기 위한 근거기반의 중재는 
여전히 필요하다.

적절한 급여가 보장된 안정된 직장도 삶의 질을 향상시키는데 효과적인 수단이다 [46]. 양질의 
고용환경은 ASD의 핵심증상을 완화하고, 인지기능을 개선하며, 건강증진과 자존감 향상에 도움을 
준다 [36]. 뿐만 아니라 재정적 독립을 가능하게 하여 쾌적한 주거환경과 여가활동에 대한 접근
성을 높인다 [19]. 취업지원은 지역사회기반 직업할당, 구직 및 취업준비에 대한 지원, 그리고 취
업 후 현장지원의 형태로 구성되며 [41], 업무능력 향상과 적응에 필요한 기술훈련을 위해 모델
링, 리허설, 피드백, 강화 등의 행동중재를 시도할 수 있다 [41,47]. 그러나 무엇보다 중요한 것
은 면접절차와 물리적 업무환경 등을 ASD 친화적으로 바꾸려는 고용주의 노력이다 [19].

질 좋은 주거환경에 대한 고민은 ASD 당사자가 최소한의 제한된 환경에서 지역 사회의 구성
원이 되도록 할 수 있다 [41]. 이웃과 친밀한 관계를 맺고, 역할을 수행하고, 도움을 받으며 사는 
것은 외로움을 줄인다 [19]. 이 밖에, 전술한 신체적, 정신의학적 공존질환에 대한 중재나 여가 
및 일상생활 기술을 개발하도록 고안된 프로그램도 삶의 질을 향상시킬 수 있다 [48]. ASD 당사
자가 일반인구 대비, 더 많은 범죄를 저지를 위험이 있다는 증거는 없지만, 그들의 사회적, 정서
적 결핍이 폭력성을 촉발할 수 있다는 사실을 늘 고려해야 한다 [49]. 가족은 치료 팀의 필수적
인 구성요소로 간주되어야 하며, 가족의 삶의 질은 ASD 당사자의 삶의 질과 동등하게 고려되어
야 한다 [50]. 이 모든 과제들은 여전히 도전이지만, 더 많은 노력을 통해 실현할 수 있다.
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4장 교육 및 행동중재
▼

연구를 통해 가장 효과적으로 밝혀진 ASD 교육 및 행동중재 방법은 치료영역이나 연령에 관
계없이 대다수가 응용행동분석(Applied Behavior Analysis, ABA)을 기반으로 한다. ABA는 학
습 이론에 뿌리를 둔 과학적이고 체계적인 접근 방식으로, 50년대 초부터 ASD를 포함한 발달장
애인의 행동 변화를 위한 치료전략으로 적용되기 시작했고[1], 70년대 초에는 다양한 행동문제를 
가진 아동이나 당뇨, 천식, 비만 등 다양한 임상집단의 행동을 변화시키는 전략으로 적용이 되면
서 행동중재, 행동수정, 행동치료와 같은 새로운 용어가 도입되었다[2]. 90년대에는 일반 학교 장
면에서 학생들의 문제 행동의 예방을 강조하는 중재 접근인 긍정적 행동 지원이 일반화되기 시작하
였다[3]. ASD의 행동중제에 대해서 연구결과를 근거로 미국질병관리본부 [4], 호주질병관리본부 
[5], 유럽아동청소년정신의학회 [6], 미국심리학회 [7], 미국소아청소년정신의학회 [8] 등뿐 아니라 
미국 뉴욕주 [9], 워싱턴주 [10], 메인주 [11] 등 국가나 전문기관에서 발표한 가이드라인에서 공통
적으로 ABA에 기반한 프로그램을 추천하고 있다. 이 섹션에서는 가장 대표적인 교육 및 행동중재
로 치료자에 의한 포괄적인 조기중재와 개별화된 집중중재, 그리고 부모-매개 중재 및 부모교육을 
소개하고, 마지막으로 기타 다른 중재들을 간략히 소개한다. 보다 상세한 정보 및 자원 출처는 부
록에서 확인할 수 있다.

포괄적인 조기중재

ASD 진단과 동시에 언어, 인지, 자조, 사회성 등 거의 모든 발달영역에 대해 개입을 제공하는 
것을 포괄적인 조기중재라고 하며, 이의 효과성은 수많은 연구에 의해 반복 지지되었다 [12,13]. 
특히 만 3세 이전에 시작하는 빠른 중재는 일반아동과의 발달 격차를 줄이고, 지능, 의사소통 및 
다른 발달영역의 향상을 돕는다 [14,15]. 비록 효과성이 영역에 따라 제한된다는 보고가 있으나 
[16,17], 조기집중행동적개입(Early intensive behavioral intervention; EIBI)은 근거가 확립된 
대표적인 포괄적 조기중재다 (부록 참조). EIBI에서는 아동에게 기대되는 능력을 구체적인 기술로 
목록화하고, ABA 원리에 따라 분절학습훈련(Discrete Trial Training; DTT)이라는 교수법을 
[18] 사용하여 치료자당 아동의 비율이 1:1로 최소 주 25시간, 장기간 아동의 전반적인 인지와 
적응행동에 필요한 기술을 일일이 가르친다. 국내에서는 한국응용행동분석 전문가협회 홈페이지
(www.bcba.co.kr)에서 각종 사설 전문기관이 제공하는 해당 서비스에 대한 정보를 얻을 수 있다. 

최근에는, 기존의 기술습득중심의 ABA 접근에 발달적 관점을 접목하여 자연스러운 맥락에서의 
아동주도학습을 강조하는 자연주의적 발달행동방법 (Naturalistic Developmental Behavioral 
Intervention; NDBI)이 소개되었는데, 가장 대표적인 것이 Early Start Denver Model 
(ESDM)이다. ESDM은 3-4세 이전 아동의 사회성과 언어발달에 상대적으로 중요성을 두며, 부
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모의 적극적인 참여를 강조한다. 연구들은 2년 정도의 중재를 받은 ESDM 집단이 중재받지 않은 
집단에 비해 언어와 적응행동 등에서 유의한 향상을 보이며 [19], 뇌파가 활성화됨을 보고하였다 
[20]. 국내에서도 한 연구에서 6개월의 ESDM 중재를 적용하고, 전반적 발달 점수와 부모 삶의 
질 향상을 확인하였지만[21] 국내의 경우, 공인 ESDM 자격증 소지자가 극소수이고 책자 등이 
제한되어 있어 적용이 활발하지 않다 (부록 참조).

개별화된 집중중재

권고안 1: ASD 당사자의 의사소통 이해 및 표현을 지원하기 위해서는 개별적 평가와 함께 
그림교환 의사소통체계(PECS) 및 환경시각적 지원 (예: 그림 또는 사물형태) 등을 이용한 중
재가 선택되어야 한다.

권고안 2: ASD 당사자가 적응능력, 의사소통 및 사회적 기술에서 독립성을 구축하도록 ABA
기반 중재기술에 잘 훈련된 전문치료사의 지원을 고려해야 한다.

개별화된 집중중재는 사회기술 및 사회적 의사소통, 수면, 섭식, 대소변 가리기, 정서적 문제 
(불안, 분노 등)와 같이 다양한 발달영역 각각에 대해 치료자가 개별화된 개입절차를 적용하는 것
을 말한다. 주된 접근법은 ABA로 영유아뿐만 아니라 아동, 청소년 및 성인을 대상으로 단일 행
동의 향상을 위해 단기간 진행된다. 본 가이드라인에서는 사회적 기술 및 사회적 의사소통과 같
은 ASD의 핵심 증상과 수면, 식사 문제, 배변 훈련 및 정서적 어려움을 포함한 복합 증상에 대
한 효과적인 개입 방법을 검토하였다.

연구가 가장 활발한 중재영역은 사회기술로, 사회기술훈련(Social Skills Training; SST)이 대
표적이다 (부록 참조). 주로 발달중재센터에서 전문가에 의해, 혹은 가정이나 학교에서 또래/교사
에 의해 평균 6~12주 기간 내에 총 8~13회기 동안 진행되며 [22], 인사하기, 대화 시작하고 반
응하기, 칭찬 주고받기, 물건 공유하기, 얼굴표정 맞추기와 같은 매우 구체적인 사회기술을 가르
친다. SST는 ASD아동의 사회적 기술 향상에 효과적임을 보고하나 [23], 가정, 학교 또는 실제 
또래집단이나 다른 기술로의 일반화는 제한적이다. 국내의 경우, 몇몇 기관에서 개별 또는 소집단 
규모로 서비스를 제공하고 있으나 수요에 비해 접근성이 매우 제한된다. 또다른 효과적인 중재는 
JASPER(Joint Attention Symbolic Play Engagement and Regulation)로 [24], 공동주의를 
향상시키고 놀이기술을 훈련하는 프로그램이다 [25]. 이 방법은 효과성이 축적된 대표적인 영유아 
대상 사회기술증진 중재기법이지만, 매뉴얼이나 교재 미배포 등 접근성이 낮아 국내적용이 매우 
제한적이다.

한편, 사회적 의사소통 증진을 목표로 의사소통에 어려움이 있는 ASD 당사자에게 기호, 상징 
또는 그림과 같은 시각적 단서를 이용한 대체의사소통 방법이 추천되는데, 특히 그림교환 의사소
통체계(Picture Exchange Communication System; PECS)가 [26] 가장 활발히 적용되고 있
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다. 연구들은 PECS가 사회성 증진 [27], 문제행동감소 [28]뿐만 아니라 대화 시작하기 및 요청
하기 등의 언어적 의사소통에도 효과적이라고 보고했다 [29]. 

ASD에 빈번하게 동반되는 수면, 섭식, 배설문제에 대해서는 다음 장 (도전적 문제행동 중재)
에서 제시하듯이 ABA기반 중재가 권장되며 [30], 주로 치료자가 부모를 교육하는 방식으로 진행
된다 (부록 참조). 수면문제는 유형에 따라 다른 기법이 권장되는데, 수면개시 및 수면유지에는 
점진적 소거(Faded bedtime), 밤중에 깨기(Night waking)에는 소거(Extinction), 야경증에는 
시간맞춰 깨우기(Scheduled awakening)가 효과적이다 [31]. 수면위생(Sleep hygiene)은 수면
중재 프로그램에 필수적인 요소로 간주되지만, 단독으로는 심각한 수면문제를 개선하지 못한다
[32]. 

섭식문제 역시 ABA기반 중재가 권장되는데, 가장 빈번하게 보고되는 편식과 식사시간 문제행
동에는 수반 보상(Contingent reward), 숟가락 치우지 않기(Non-removal spoon), 그리고 자
극 조성(Stimulus shaping)이 함께 사용될 때 효과적이라고 보고되었다 [33]. 극심한 편식문제
에는 음식의 종류, 질감, 양 등에 대한 자극 용암법(Stimulus fading), 좋아하는 음식과 싫어하는 
음식을 동시에 혹은 번갈아 제시하는 선행조작 절차(Antecedent manipulation), 그리고 숟가락 
치우지 않기 및 차별강화 등을 포함하는 결과-기반 절차(Consequence-based procedure)를 
동시에 사용할 것이 권장된다 [34]. 섭식문제는 주로 전문가에 의해 중재가 진행되나, 일반화와 
효과유지를 위해서는 부모의 적극적인 개입이 필수적이다 [34,35]. 국내의 경우, 섭식문제를 다루
는 전문가는 극소수라 개입 접근성이 매우 제한적이다. 

대소변 가리기의 경우에도 ABA기반 중재의 효과성이 보고되는데, 발달연령이 만 2세가 되면 
시작하되 소변을 먼저 훈련시킨 후 대변훈련으로 진행할 것을 권장한다. 하루 8시간 훈련을 1-2주 
동안 집중적으로 하는 방법은 [36] 특히 지적장애를 동반한 경우에 효과적이나 [37], 국내에서는 
해당 전문가의 부재 또는 중재를 행할 지원인력의 부족 등으로 잘 사용되고 있지 않다. 대신, 대
상자의 연령이나 인지능력에 따라 행동조성(Shaping) 및 점진적 지도(Graduated guidance), 시
간맞춰 화장실 가기(Scheduled sittings)나 자극 통제(Stimulus control) 등을 결합하여 사용한
다 [38,39]. 

ASD아동이 청소년기 및 성인기로 이행하면서 행동문제 외에 우울, 불안, 분노와 같은 정서적 
어려움 [40]이나 심각한 적대적 및 공격적 행동을 보이는데 [41], 최근 연구들은 우울, 불안, 분노
에 대해 근거기반 치료인 인지행동치료(Cognitive Behavioral Therapy; CBT)가 효과적임을 보
고한다 [42-44]. 국내의 경우, ASD에 특화된 전문가의 부재로 서비스 제공이 원활하지 못하다. 

근래에는 컴퓨터나 스마트폰 등 디지털 전자기기를 이용한 중재가 적용되고 있다. 비록 추가연
구가 필요하나, 몇몇 리뷰 연구들은 디지털 기술-기반 치료가 사회적 기술 및 의사소통 향상에 
효과적임을 보고하였으며 [45], 학업기술 및 직업기술에 적용한 소수의 연구들도 효과가능성을 보
여준다 [46,47]. 가장 최근에 미국식약청(FDA)이 ASD에 대한 디지털기반 진단도구(Cognoa 
ASD Diagnostic Aid)를 승인하였는데 [48], 이러한 개발추세를 고려할 때 효과성이 검증된 디
지털 치료법의 소개가 곧 뒤따를 것으로 기대된다. 국내의 경우, 극소수의 앱이 연구목적으로 개
발되었으나 [49,50], 상업적으로 배포된 것은 없다. 
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부모교육

최적진료: 부모-매개 중재 프로그램이 고려되어야 하는데, 이는 자녀와 상호작용하여 발달을 촉
진시킬 뿐만 아니라, 부모 자신의 만족도, 역량 및 정신건강을 높이는 데 도움이 되기 때문이다.

부모교육에는 부모가 ASD에 대해 이해하고 적응적으로 대응할 수 있도록 정보를 제공하는 심
리교육(psychoeducation)과, 부모가 직접 전문치료사의 역할을 하며 중재기법을 자녀에게 실행
할 수 있도록 교육 및 실습을 시키는 부모-매개 중재가 있다 [51]. ASD의 심리교육은 현장에서 
빈번하게 제공되나 그 효과성을 연구한 것은 매우 제한적이다 [52].

반면, 부모-매개 중재로서의 부모교육에 대한 연구는 긍정적인 결과를 보고한다. 이러한 부모
교육은 통상 DTT, ESDM, 문제행동 다루기 등 다양한 주제에 대해, 개인 또는 소규모 집단 규
모로, 8-20회기 동안 강의식 교육과 코칭 실습을 병행해서 진행된다 [53]. 최근에는 지역적 접
근성을 높이고자 인터넷 기술기반의 원격 부모교육도 점차 활성화되고 있다 [54].

대표적인 예로는, 부모가 직접 가정에서 다양한 발달영역에서 행동중재를 할 수 있도록 부모에
게 DTT 교수법을 가르치는 방법이 있다 [55]. 그러나 가정에서 양육자인 부모가 고도의 구조적
인 중재방식을 자녀에게 장기간 적용하는데 어려움이 보고되면서 [56], 최근에는 자연주의적 발달
행동중재의 대표적 방법인 ESDM을 활용한 부모교육(Parent-implemented ESDM, P-ESDM)
이 주목받고 있다 [57]. P-ESDM은 부모가 실행하기에 적합하며 [58], 사회적 상호작용, 언어 
등의 발달에 효과가 있는 것으로 나타났다 [59]. 그러나 전문가에 의한 포괄적 행동중재에 비해 
부모교육만의 효과는 적은 것으로 평가되며, 장기적인 효과성도 상대적으로 덜 입증되었다 [60]. 
따라서 전문가 주도 중재와 부모교육이 결합된 방식이 추천되며, 이에 대한 효과성은 잘 확립되
어 있다 [61]. 국내의 경우, ESDM 자격을 가진 전문가가 극소수인 관계로, 현장 적용은 매우 
제한적이다.

한편, 공격, 자해, 수면문제 등 문제행동 및 부적응행동 중재에도 부모교육이 제공된다. 그 중 
연구가 가장 활발한 영역은 문제행동을 중재하기 위한 부모교육인데, 구체적인 내용은 다음 장(도
전적 문제행동 중재)에서 제시하겠다. 주로 전문가에 의해 개인 또는 집단 형태로 평균 6-24주 
동안 4-16회기가 진행되며, 문제행동의 원인분석 및 선행사건 조작, 긍정적 강화 등 문제행동 
감소를 위한 기술에 대해 이론교육과 실습훈련을 제공한다 [62]. 문제행동 부모교육은 아동의 문
제행동 및 과잉행동의 감소뿐만 아니라 부모의 양육스트레스 개선에도 효과가 있는 것으로 보고
되었다 [63]. 국내의 경우, 몇몇 기관에서 소집단 규모로 서비스를 제공하고 있으나 수요에 비해 
접근성이 제한된다. ASD아동의 40~80%에서 보고되는 수면문제에도 ABA에 기반한 부모교육이 
추천된다 [64]. 수면문제 중재를 위한 부모교육은 주로 수면위생, 점진적 취침시간 조정(faded 
bedtime), 강화와 소거를 활용한 새로운 수면행동형성, 수면일기 작성 등에 대한 교육을 제공하
며, 취침저항 등 수면관련 부적응 행동의 감소와 수면시간 증가에 효과적인 것으로 보고되었다 
[65].
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다른 치료들

1. 언어치료
ASD아동의 상당수가 언어(language) 및 말하기(speech)의 발달에 어려움을 보이므로 언어재

활전문가가 시행하는 언어치료가 제공되고 있다 [66]. ASD 언어치료에서는 말하기의 산출에만 집
중하기 보다는 개개인에 가장 적합한 수단을 찾아 의사소통의 향상에 노력할 것이 권고된다 [67].

2. 감각통합치료
ASD에 자주 동반되는 감각자극에 대한 과잉 또는 과소 반응의 중재에는 감각통합치료가 제공

되고 있으나 이러한 중재의 효과성에 대해서는 엄격한 실험구조의 과학적 증거가 부족하다 [68]. 
특히 무게감 있는 조끼착용, 그네타기 등을 통한 각성 및 행동조절에 초점을 맞춘 감각기반중재
(Sensory-based interventions; SBI)는 근거 축적이 미비하여 그 효과성에 대해 결론짓기 어
렵다. 그러나 최근의 체계적 검토에서는, IQ가 65이상이고 4-12세인 ASD아동에게 Ayres 감각
통합치료가 충분한 근거기반을 갖는다고 보고되었다 [69]. 

3. 발달사회적 의사소통 요법
어린 아동의 의사소통을 촉진하기 위해 아동주도의 자발적 놀이와 성인과의 공동주의 등을 강

조하는 프로그램으로, 플로어타임(FloortimeTM) [70]과 Hanen의 More than Words 프로그램 
[71] 등이 소개되고 있으나, 이의 효과성에 대해 과학적으로 입증된 증거는 일관되지 않거나 부
족하다 [72,73].

4. TEACCH(Treatment and Education of Autistic and related Communication- 
handicapped Children) 프로그램

TEACCH는 ASD 증상의 개선이나 기능향상보다는, ASD 특성을 적극적으로 활용하여 가정생
활, 학습, 직업활동, 의사소통 등에서 최대한 독립적으로 활동할 수 있도록 지원하는 것을 목적으
로 한다 [74]. 대표적인 방법으로 ‘시각적 구조화’를 활용하여, 단순하고 목적이 명확한 물리적 
환경을 조성하거나 시각적인 스케쥴 등을 제공한다. 연구에서 직접적으로 입증된 TEACCH의 효
과성은 제한적이나, 국내를 포함해서 특수학급 등 현장에서 적극적으로 활용되고 있다 [75].

5. 사회적 이야기(Social Stories)
사회적 이야기는 사회인지 및 사회적으로 적절한 행동을 가르치기 위한 중재방법으로, ASD 

당사자의 관점에서 쉬운 문장으로 기술된 사회적 상황에 대한 이야기를 활용한다 [76]. 특수교육
현장에서 많이 사용되고 있으나, 효과성에 대해 과학적으로 입증된 증거는 제한적이다 [77]. 

6. 새로 소개된 치료들
새로 소개되어 유망하다고 여겨지나, 효과성에 대한 근거 확립을 위해 추가 연구가 필요한 중
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재법들이 있다. 이러한 중재에는 PEERS, Paediatric Autism Communication Therapy 
(PACT), Research Units in Behavioral Intervention (RUBI), Unstuck and On Target 등
이 있다. PEERS 프로그램은 청소년을 대상으로 사회적 역량과 사회적 기술을 향상시켜 사회적 
기술 지식, 사회적 반응성, 사회적 의사소통과 사회적 인지를 아우르는 전반적인 사회적 기술을 
향상시키는 것을 목표로 한다[78]. PACT는 비디오 피드백 기법을 사용하여 부모와 자녀 간의 의
사소통을 인식하고, 이에 대응하며, 향상시키는 데 초점을 둔다[79]. RUBI는 ASD 아동의 다양
한 문제 행동을 줄이기 위해 개발된 부모 교육 프로그램이며[80], Unstuck and On Target은 
고기능 ASD를 위한 교실 기반 중재 접근법으로 일상적인 상황에서 인지 및 행동 유연성을 증진
하는 수업을 제공한다[81]. 국내의 경우, PEERS는 제한적이지만 임상 현장에서 적용되고 있으
며, 다른 치료들은 아직 국내에 도입되지 않아 적용에 제한이 있다.

[부록]

1. 조기중재 관련 국내도서. 
http://www.yes24.com/Product/Goods/96095870
https://www.hakjisa.co.kr/mobile/subpage.html?page=book_book_info&bidx=2525

2. ESDM 관련 국내도서. 
https://book.naver.com/bookdb/book_detail.nhn?bid=13328916
3. 사회기술훈련(SST) 국내도서. 
http://www.yes24.com/Product/Goods/11115832

4. 사회기술훈련(SST) 제공 전문기관. 
루돌프어린이사회성발달연구소. http://www.rudolph.co.kr/main/ko/index.html 
분당서울대학교병원 발달․자폐․사회성 클리닉. 
https://www.snubh.org/dh/main/index.do?DP_CD=DCD22&MENU_ID=005012

5. 수면중재 관련 국내도서. 
https://book.naver.com/bookdb/book_detail.nhn?bid=6042673

6. 섭식중재 관련 국내도서. 
https://book.naver.com/bookdb/book_detail.nhn?bid=5335551

7. 대소변 가리기 중재 관련 국내도서. 
http://www.yes24.com/Product/Goods/30664082

8. 문제행동 부모교육 제공 전문기관.
한국ABA행동발달연구소. http://www.koreaaba.com/program/aba2.php 
서울대학교병원 발달장애인거점병원․행동발달증진센터.
http://nadd-snuh.org/bbs/page.php?hid=m04_04
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5장 도전적 문제행동 중재 
▼

문제행동의 이해

ASD에 있어서 적어도 절반 정도는 한가지 이상의 쉽게 해결되지 않는 문제행동이 있다 [1]. 일부에서
는 이를 도전적인(challenging) 문제행동으로 해석을 하지만, 이는 ‘도전적’ 행동이 아니라, ‘본인이나 돌
보는 사람에게 어려움을 주면서도 쉽게 해결되거나 완화되지 않는’ 행동에 더 가깝다. 이러한 행동은 자
신이나 돌보는 사람의 심리적, 신체적 건강에 위협이 되고, 학습이나 활동, 놀이를 현저히 방해함으로써 
교육과 사회적 참여기회를 제한하게 된다. 또한 ASD 당사자와 돌보는 사람의 삶의 질을 악화시킨다 [2].

문제행동이 어떻게 형성되는 지에 대한 선행연구들은 ‘생물학적 요인’ (신경발달장애, 신체질환과 같
은 공존질환, 수면문제, 사춘기적 변화 등)과 ‘환경적 요인’ (주변환경의 급격한 변화, 부모나 주위사람
들의 대처방식으로 인한 강화)이 상호작용하여 문제행동이 발생한다고 본다 [3]. 문제행동을 효과적으로 
중재하고 그에 따른 행동변화를 객관적으로 평가하려면 문제행동을 정확하게 정의하는 것이 중요하다. 
또한 문제행동이 발생하면 이에 대한 중재방법을 고민하기 전에 우선 행동의 원인이 무엇일까, 다시 말
하면 아래 제시된 기능 중 어떤 것이 해당 문제행동을 가장 잘 설명하는지 생각해 봐야 한다 [3]. 

ASD의 ‘문제행동’을 접하게 되었을 때는 그 행동이 실제로 ‘문제행동’인지를 먼저 평가해야 한다. ASD 
당사자에게 삶의 질을 떨어뜨리고 사회 안에서 생활하는 것을 어렵게 하는지, 당사자나 주변사람에게 위험
한 행동인지를 잘 관찰해야 한다. 예를 들어, 옷 벗는 행동은 공공장소에서는 용납되지 않지만 혼자 있을 
때는 가능하므로 그 행동 자체를 소거하기 보다는 개인공간에서만 하도록 교육하는 것이 우선되어야 한다. 

일반적이지 않아서 원치 않는 관심을 끌지만 실제 당사자에게는 상당한 즐거움을 주고 자신과 
주변사람에게 해가 되지 않는 행동을 문제행동으로 규정하지 않도록 조심해야 한다. 일단 문제행
동으로 규정하면 소거나 치료의 대상이 되는데 이때 중요한 것은 문제행동을 대신할 다른 행동을 
제시할 수 있는 지이다. 예를 들어, 옷이나 종이를 찢는 감각을 좋아하는 아동의 경우 이 행동을 
소거하려면 건강한 자극을 제공하면서 동시에 소거를 위한 치료가 진행되어야 하는 데 아동이 만
족할 만한 건강한 자극을 찾는 일은 생각보다 어려울 수 있다. 일부 경우에서는 특정 행동을 소
거하려다 생긴 다른 상동행동이 사회적으로 더 받아들이기 어려운 행동일 수도 있다. 만약 옷이
나 종이를 찢는 행동에 너무 몰두하여 교육시키기 어렵다면, 보다 원활한 수업진행을 위한 긍정
적 보상으로 이 행동을 활용하는 것이 나은 선택일 수 있다.

발달단계별로 자주 나타나는 문제행동의 양상과, 심각한 문제행동이 발생했을 때 취해야 할 문
제행동 평가 및 치료 과정은 부록에 제시되어 있다 (그림 5-1, 5-2).
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문제행동의 기능 평가

ASD 당사자에게서 쉽게 해결되지 않으면서 삶의 질을 떨어뜨리는 문제행동을 발견했다면, 그 
다음에는 문제행동을 유발하거나 악화시킬 수 있는 요소들에 대하여 검토해야 한다. 영국의 
NICE 가이드라인은 이러한 요소들을 아래와 같이 요약하였다 [4].

- 상황을 이해하거나 자신의 요구를 표현하는 데 어려움을 초래할 수 있는 의사소통 문제
- 통증 또는 위장장애와 같은 공존 신체질환
- 불안 및 우울증과 같은 정신건강문제와 ADHD와 같은 다른 신경발달장애의 공존
- 조명 및 소음과 같은 물리적 환경과 이에 대한 예민함
- 가정, 학교, 여가활동을 포함한 사회적 환경
- 일상 또는 개인 상황의 변화
- 사춘기를 포함한 발달상의 변화
- 타인에 의한 착취 또는 학대
- 문제행동에 대한 부주의한 강화
- 예측가능성과 구조의 부재

문제행동을 유발하거나 강화시키는 원인에 대한 평가를 기능평가라고 하는데, 실제 아동이 보이는 
행동은 대부분 ‘기능’이 있기 때문이다. 잘 살펴보면 그 기능은 자신의 의사표현일 때가 많다. 무엇인
가를 ‘요구’하거나, 어떤 일을 ‘하기 싫다’ 거나 ‘관심’을 가져달라는 표현이며, 심지어 감각자극 행동 
역시 ‘심심해요’라는 표현일 수 있다. 건강한 의사소통이 가능하다면 필요하지 않은 행동이므로, 문제
행동으로 의사표현을 해야만 하는 환경이 무엇인지에 대하여 고민하여야 한다 (그림 5-3). 

문제행동의 기능을 제대로 파악해야 적절한 개입계획을 세울 수 있으며 어떤 대체행동 또는 
의사소통 방식을 가르쳐줄 건지가 분명해진다. 지속되는 행동에는 분명히 원인이 있으므로 객관적 
관찰과 정보수집을 통해 행동을 유발하는 선행자극과 결과를 파악하는 것이 중요하다. 이러한 문
제행동의 기능을 파악하기 위해 ABC 차트를 작성해 볼 수 있다 (그림 5-4).

A: 행동 이전에 일어나는 사건, 행동을 유발하는 자극
B: 관찰 가능한 용어로 정의된 행동
C: 행동 직후의 사건/반응으로서 나중에 그 행동의 발생 여부에 영향을 미침

중재에 대한 구체적인 전략을 수립하기 위해서는 행동의 기능적 분석, 문제행동의 강화 요인에 
근거하여 다음을 식별해야 한다. 

- 행동을 촉발하는 것으로 보이는 환경적 요인
- 아동이 보이는 행동의 구체적 강도와 빈도
- 아동이 그 행동을 함으로써 전달하고자 하는 의도
- 행동의 결과 (즉 행동으로 상황이 어떤 방식으로 전개되는 지)
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실제 이러한 행동은 치료실 내에서 분석되고 관찰되기도 하지만, 가정이나 학교에서만 관찰되는 
경우도 종종 있다. 정확한 기능의 파악이 적절한 전략수립에 필수적이기 때문에 아동을 돌보는 부
모나 교사에게 이러한 행동관찰을 교육하는 것이 매우 중요하다. 예를 들어, ‘아이가 떼를 써요, 
난리가 났었어요’ 라고 호소하면 그때 구체적으로 어떤 행동이 있었는지 (자해, 타해, 소리 지르기 
등), 어떤 부위에 어떤 강도로 있었는지 등 객관적이고 관찰 가능한 행동으로 표현하도록 여러 회
기에 거쳐서 평가하여야 한다. 또한 이러한 문제행동이 있을 때마다 어디에 (수첩, 달력, 핸드폰 
메모, 관련 앱) 기록해야 할지, 작성지는 어디에 비치할지, 즉시 작성할 지 또는 동영상을 찍고 나중
에 작성할지 등 행동관찰을 위한 자세한 전략도 미리 부모, 교사와 상의하여 수립해 두어야 한다. 

문제행동의 중재계획 수립

문제행동의 기능평가를 마치면 중재에 대한 전략을 세워야 한다. 중재전략을 세울 때는 이 전략이 실
제 아동의 생활에서 일반화가 가능한 것인지 미리 살필 필요가 있다. 치료실에서 문제행동이 소거되었는
데도 가정과 학교에서는 여전히 나타난다면 아동과 보호자의 삶의 질을 개선한다는 궁극적 목적이 달성
되지 않기 때문이다. 치료실에서의 모든 치료는 ‘일반화’라는 대전제 하에서 고민하고 실시해야 한다. 

문제행동의 기능에 따라 일반적으로 수립하는 중재전략의 원칙은 다음과 같다. 
(1) 다른 사람의 관심이나 반응을 끌기 위해 (관심에 의해 유지되는 행동)
- 문제행동을 할 때: 관심(반응)을 보이지 않는다.
- 문제행동을 안 할 때: 충분한 관심(반응)을 보인다.
(2) 자신에게 요구되는 과제나 활동이 싫어 피하기 위해 (과제 회피에 의해 유지되는 행동)
- 문제행동을 할 때: 과제나 활동을 계속 하도록 한다.
- 문제행동을 안 할 때: 지시 따르기나 적절하게 표현하기 등 대안행동을 가르친다.
(3) 원하는 것을 얻기 위해 (요구에 의해 유지되는 행동)
- 문제행동을 할 때: 원하는 것을 주지 않는다. 
- 문제행동을 안 할 때: 적절한 방법으로 표현하는 대안행동을 가르친다.
(4) 감각적 자극을 얻기 위해 (자기자극에 의해 유지되는 행동)
- 문제행동을 할 때: 감각자극을 차단시키거나 줄여준다. 장소를 이동시키거나 시간을 준다. 
- 문제행동을 안 할 때: 할 일을 주고, 놀이기술 향상 등 대안행동을 가르친다. 사적인 행동을 

해도 되는 장소와 안 되는 장소를 구분하도록 가르친다. 
(5) 그 밖의 특정 자극이나 상황, 질병 등을 이유로 (기타 원인에 의해 유지되는 행동)
- 문제행동을 할 때: 그 행동을 일으키는 요인으로부터 분리시킨다.
- 문제행동을 안 할 때: 분노를 조절하는 적절한 방법을 가르친다.
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ASD아동의 문제행동에 대해 지금까지 살펴본 평가 및 중재법의 보다 상세한 내용은 ‘발달장
애 아동청소년의 문제행동치료 가이드라인’의 ‘ASD 문제행동 평가 및 치료 과정의 흐름도’에서 
확인할 수 있다 (그림 5-5) [5].

부모교육의 중요성

모든 치료과정에서 부모나 돌보는 사람이 처음부터 같이 시작하는 것이 좋은 이유도 일반화를 
위해서다. ASD아동의 문제행동이 어떤 과정을 통하여 어떠한 원리로 완화되고 소거되는 지 치료
과정을 같이 관찰하고 이해하지 않으면 일반화는 쉽지 않다. 치료과정의 원리를 이해하게 되면, 
이를 일상생활에 응용하면서 새로운 문제행동 형성을 예방할 수도 있다. 치료실에서 진행된 중재
전략을 일상생활에 일반화하기 위하여 부모교육에서 다루어져야 할 주제들은 다음과 같다. 

(1) 강화물
- 강화물이란 행동을 증가시키는 모든 것

기본적인 강화물: 음식, 마실 것
사회적 강화물: 칭찬, 안아줌

- 강화물을 제공할 때 “잘했어!” “그렇지!”처럼 칭찬하는 표현을 같이 쓰면서 물질적 강화와 
사회적 강화를 짝지어서 강화를 제공하면 더욱 효과적이다.

- 아동의 관심사에 맞춰 강화물을 고르는 것이 바람직하다.
- 변화시키고자 하는 행동을 선택한 뒤, 아동이 직접, 점차 더 하기를 바라는 행동을 했을 때, 

매번 바로, 강화물을 제공하는 것이 중요하다.
- 강화물의 효용가치를 계속 유지시키는 것 또한 효과적 강화를 위해 중요하다.

(2) 의도적으로 무시하기
- 의도적으로 무시하기란 아동의 특정 행동을 의도적으로 무시한다는 뜻
- 아동이 하지 않기를 바라는 문제행동에 따른 결과로 의도적 무시를 받는다면, 그것은 불쾌

한 자극이므로 더 이상 그 행동을 할 이유를 점차 잃을 수 있다.
- 예: 아동이 특정 문제행동을 하고 난 뒤, 

아동의 눈을 마주치지 않고, 쳐다보지 않고,
아동을 만지지 말고, 말을 하지 않고,
얼굴표정은 반응하지 않고, 화 내지도, 놀라지도 않는 중립적인 무표정

- 잠재적인 문제들: 아동의 행동이 나아지기 전에 종종 악화될 수도 있어 전략이 효력이 생기
기까지는 시간이 걸릴 수 있다.

(3) 지시 따르기
- ASD아동이 지시를 따르지 않는 비순응 행동을 보이는 이유는 다양할 수 있다.
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- 지시 따르기를 여러 차례 훈련해 순응행동을 늘린다는 의미는 새로운 습관의 형성을 포함하
는 개념이다.

- 지시 따르기는 아래와 같은 네 가지 단계를 통해 가능
1단계: 아동 가까이 서서 그가 당신에게 주목할 수 있도록 한다.
2단계: 무엇을 해야 하는지 지시 내용을 말한다. 묻거나 요청하지 말고, 무엇을 해야 하는 

지 말하는 것이 중요하다.
3단계: 아동이 당신의 지시를 마칠 수 있도록 신체적으로 도와준다.
4단계: 아동이 당신의 지시에 순응하면, 바로 구체적으로 칭찬해준다.

- 만약 아동이 신체적으로 도움 받을 때 이를 거부하거나 공격적으로 변한다면, 빠르고 쉽게 
끝낼 수 있는 지시를 먼저 끝낼 수 있게 한다.

(4) 촉구하기
- 아동이 새로운 기술을 배우고 그 기술을 자신의 것으로 만들 수 있도록 돕는 방법 중 하나

이다.
- 언어적 증진: 아동이 하길 바라는 행동을 부모가 말하는 것이다. (예: 아동에게 의자에 앉으

라고 지시를 주는 경우, “앉아”라고 말하고, 그 행동을 부모가 직접 보여주어 (모델링), 아
동이 그 행동 (혹은 기술)을 관찰하고 모방해 배우는 것)

- 신체적 증진: 아동이 어떤 행동을 직접 할 수 있도록 손이나 몸으로 도움을 주는 것으로서, 
필요에 따라 도움을 주는 정도가 달라질 수 있다.

(5) 유지와 일반화
- 유지: 아동이 전에 하지 않았던 긍정적 행동을 새롭게 보일 때, 앞으로도 계속 그 행동을 

지속되게 하는 것이다. 
- 간헐적 강화: 시간이 지나면서 새로운 행동에 대해 매번 강화를 주던 것에서 점차 횟수를 줄인다.
- 일반화: 아동이 하는 어떤 긍정적 행동을 다른 상황이나 조건에서도 일어나도록 하는 것이다.
- 다른 환경에 혹은 다른 사람들과 있어도 그 긍정적 행동이 유지되는 것이다.
- 일반화를 증진시키기 위해서는 새롭게 배운 긍정적 행동(기술)을 여러 환경에서 강화할 때 

가능성이 높아진다.
- 기존의 환경과 새로운 환경이 너무 다른 경우, 새로운 훈련이 없이는 일반화 하기 어려울 수 있다.

부모교육은 문제행동에 대한 적절한 대처방식에만 해당하는 것이 아니다. 실제 아동을 돌보는 중에 
일어나는 가정 및 학교에서의 위험한 상황에도 교육이 진행되어야 한다. 흔한 예로, 엄마를 가해하는 
아동이 엄마가 운전할 때 차 뒷좌석에 혼자 앉는 것은 매우 위험한 상황을 초래할 수 있다. 이러한 상
황을 예방하기 위하여 앞좌석과 뒷좌석 사이에 ‘안전 가림판’을 설치하거나, 다른 사람을 동반하여 같
이 앉거나, 장애인을 위한 택시를 이용하는 등 구체적인 상황에 대한 구체적인 전략을 수립해야 한다.
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문제행동과 행동발달

문제행동 자체와 문제행동이 유발되고 지속되는 원인은 매우 다양하다. 각 가정마다 상황이 다
르고, 적용할 수 있는 중재방법과 이를 지원할 수 있는 자원에서 차이가 난다. 따라서, 문제행동 
치료는 큰 원칙과 방향은 있으나 아동마다 가정마다 다른 고민을 해야 하는 어려움이 있다. 물론 
모든 치료가 ASD 당사자의 특성과 차이를 염두에 두어야겠지만, 일반화라는 측면에서 볼 때 당사
자와 돌보는 부모와 교사의 상황까지 참작해야 하므로 더욱 복잡하고 고려해야 할 요소가 많다. 

ASD아동의 문제행동은 발달이 진행되고 기능이 늘면서 오히려 증가하는 경우도 있다. 이는 아동의 생
각, 요구, 자립심 등이 발달과정을 거치면서 증가하기 때문이다. 이러한 부분을 ‘고집이 늘었다’고 해석하
거나 ‘증상악화’로 이해하게 되면, 문제가 해결되지 않고 오히려 커질 수 있다. ASD아동이 발달함에 따
라 ‘말을 고분고분 듣는 아이’에서 ‘자기 의견이 강한 아이’로 자랄 수 있다는 것을 이해하고, 발달단계에 
적합한 행동대처 방식을 실시간으로 브레인스토밍 하는 것이 ASD아동의 건강한 삶을 위하여 필요하다. 
아동의 의도를 파악하고, 안전하게 돌보는 데에 필요한 환경을 미리 조정하여 문제행동을 예방하는 것이 
가장 좋은 치료이므로, 이에 대해 아동을 잘 파악하고 있는 주치료자와 함께 고민해보기를 권고한다.

  
[부록]

그림 5-1. 발달단계별 문제행동 양상
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그림 5-2. ASD 문제행동 평가 및 치료 과정의 흐름도
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그림 5-3. 문제행동의 기능 유형

그림 5-4. 문제행동 분석을 위한 ABC 차트 
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그림 5-5. ASD 문제행동에 대한 다영역적 중재과정 흐름도
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6장 공존질환 치료 및 약물치료
▼

공존질환 치료

미국정신과협회는 최근 ASD 당사자의 95% 이상이 적어도 하나의 추가적 장애를 가지며, 많은 
사람에서 여러 종류의 어려움이 공존한다고 강조하고 있다 [1]. 이러한 공존상태에는 지적장애, 
수면, 식사 및 배설문제, 뇌전증, 위장장애, 뇌성마비, 뇌병변, 언어문제, 시각 및 청각 장애, 유
전질환, 뚜렛증후군, 그리고 광범위한 정서 및 행동 문제가 포함되고 (역학 및 진단평가 참조), 
대표적 공존질환은 불안장애, 기분장애, 주의력 결핍 과잉행동 장애 (Attention Deficit 
Hyperactivity Disorder;ADHD)이다 [2-4]. 그러나 증상들이 중첩되고 특정 증상은 너무 현저
하여 공존질환의 진단에 실패하는 (The process of diagnostic overshadowing) 경우가 흔하
다. 또한 이러한 공존질환이나 공존 상태의 증상은 일반아동이 보이는 전형적인 증상과는 다르게 
나타나기도 한다. 더구나 언어발달의 지연과 말을 하지 않는 함구증과 같은 의사소통의 어려움, 
인지발달의 저하 등의 이유로 ASD 당사자에게서 공존질환 또는 상태를 평가, 진단하고 치료하는 
것은 복잡하고 쉽지 않은 일이다 [5,6]. 동반된 모든 의학적 상태에 대해서는 적절한 치료가 시행
되어야겠지만 많은 경우 충분한 의료서비스를 받기는 어려운 실정이다 [7].

ASD 당사자가 가지는 공존질환의 유병률을 명확히 파악하는 것은 방법론적 한계가 있지만, 
불안장애와 주의집중력 문제를 동반하는 경우가 점차 증가하는 추세이다 [8]. 짜증이 늘고 행동변
화를 보이는 경우, 흔하게 발생하는 중이염이나 습진 등이 생겼는지 살펴보아야 한다 [9]. 영아기 
아동에서는 청력과 시력에 이상이 없는지 확인이 필요하며, ASD 진단을 받기 전부터 재우는 것
과 먹이는 것이 특히 힘들기 때문에 이러한 양육의 어려움이 두드러질 때는 ASD를 우선적으로 
고려하고 선별하여야 한다 [9].

인지 발달이 지연되는 것이 ASD 진단에 필수요소는 아니지만, 인지기능의 평가와 진단은 치
료과정을 계획하고 실행하는 데 반드시 필요하다. 최근 연구에 따르면, 과거 보고 [5]와는 달리, 
ASD로 진단된 아동의 2/3 이상에서 IQ가 70보다 높다고 한다. 이는 “스펙트럼”을 진단명에 적
용하면서 인지적으로 정상 발달하는 아동들이 다수 포함되었기 때문에 이전의 절반에서 늘어난 
수치이다 [10]. ASD 당사자에게는 대체로 비언어적 의사소통보다 언어적 의사소통이 더 어렵지
만, 일부에서는 (DSM-IV 아스퍼거장애에 해당) 반대로 언어구사능력이 더 나은 편이다 [5]. 주
의력 결핍 과잉행동 장애(ADHD), 강박증, 자해, 공격성, 상동증, 틱 증상 등이 자주 동반되는데, 
이러한 행동문제들을 공존질환으로 정의해서 진단을 추가할 지를 결정하는 일은 복잡한 과정이다 
[5]. 정서적 증상도 흔하게 관찰되는데 감정기복이 크고 적절하지 않은 정서반응을 보이며 불안해
하거나 우울해한다 [5]. 정서조절의 어려움은 활동량이 상대적으로 적거나 너무 과도하게 활동적
인 양상으로 이어진다. 우울장애를 명백하게 동반하는 경우는 아스퍼거 장애 청소년에서 특히 더 
많이 나타난다. 양극성 장애와 틱 장애, 음성 틱과 운동 틱이 함께 나타나는 뚜렛 장애가 동반되
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기도 한다. 또래로부터 따돌림을 당하거나 폭력의 피해자가 될 가능성은 특수학교가 아닌 일반학
교에 다닐 때 높아진다 [5]. 집중력 문제가 흔하고, 이로 인해 인지적, 언어적, 사회기술의 발달
이 저해될 수 있다. DSM-5에서는 ASD와 주의력 결핍 과잉행동 장애 (ADHD) 진단이 함께 내
려질 수 있도록 진단기준이 변경되었는데, 집중력문제가 있는 ASD 당사자의 49%에서 ADHD 
치료제인 Methylphenidate 치료에 반응하였다는 대규모 정상대조군 연구 결과는 주목할 만하다 [5].

신체적 정신적 건강을 증진시키고 조기사망의 위험을 줄이려면 다른 취약집단과 마찬가지로 
ASD 당사자의 필요 사항(needs)을 인식하고 이에 맞춘 의료서비스를 제공하여야 한다. 공존질환 
및 공존상태가 ASD 당사자와 가족의 삶에 실질적으로 부정적 영향을 미치므로 이에 대한 치료는 
일반 아동에서와 같은 접근방식이 사용될 수도 있지만, 좀더 많은 창의성과 끈기가 필요하다 (‘교
육 및 행동중재’ 참조). 특히, 주 치료자와 다양한 전문성을 가진 의사 (소아과, 내과, 가정의학과, 
신경과, 유전전문가, 정신건강전문가, 재활의학과, 가정의학과 등)들이 자문과 협진을 하는 진료형
태가 권고된다. 

약물치료

권고안 1. 약물치료는 약물에 효과적인 목표증상이 있거나 공존질환이 있을 때 사용할 수 있
으며, 근거가 충분한 약물을 선택한다.

권고안 2. 약물치료시 대상자 및 보호자에게 약물의 효과 및 부작용에 대한 정보를 제공하고, 
효과 및 부작용을 주기적으로 검토한다.

그 동안 ASD의 핵심증상인 사회적 상호작용의 질적 이상과 반복된 행동 및 제한된 관심에 대
해 약물치료 연구가 다수 진행되어 왔으나 현재까지 명백하게 효과적인 약물은 없다. 다만 약물
치료는 ASD에 동반된 공존질환과 공존상태를 치료함으로써 ASD 당사자의 발달에 긍정적 영향
을 주고, 심각한 행동증상을 완화시킴으로써 특수교육이나 기타 치료의 효과를 높이는 역할을 할 
수 있다.

ASD 당사자에 대한 약물치료의 일반원칙은 아래와 같다.
- 목표 증상을 명확하게 정하고, 목표 증상에 효과적인 약물을 사용한다. 약물치료가 효과적일 

수 있는 목표 증상은 공존 질환과 관련된 증상 (불안, 우울 등), 공격성, 자해, 과잉행동, 주
의력결핍, 강박행동, 반복적이거나 상동적인 행동, 수면 문제 등이다.

- 핵심증상인 사회적 상호작용을 뚜렷하게 호전시키는 약물은 아직 없다. 
- 약물치료 시 근거가 충분한 약물을 사용하여야 한다.
- 약물의 종류는 매우 다양하며, 개개인의 증상과 특성에 맞게 처방해야 한다.
- 약물을 처방할 때는 공존 질환의 특성 및 각 약물에 대한 전문적 지식과 경험이 필요하다.
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- 약물을 사용하기 전에 환자와 보호자에게 약물 사용으로 기대되는 효과 및 발생할 수 있는 
부작용에 대한 정보를 제공한다.

- 약물은 저용량에서 시작하고 서서히 증량하여 가장 효과적인 최소용량을 찾아야 한다. 
- 약물 사용 후 약물의 효과 및 부작용은 보호자의 보고와 직접 관찰을 통해 면밀히 평가하여

야 하며, 주기적으로 평가하여야 한다.
- 평가 척도를 사용하여 치료 효과를 평가하는 것도 도움이 된다.   
- 약물 사용 후 3-4주에 약물의 효과 및 부작용을 평가하고, 6주가 경과하여도 뚜렷한 효과

가 없을 경우 약물 사용을 중단한다 [11]. 부작용은 약물에 따라 다르며, 부작용이 생긴 경
우 용량을 줄이거나, 해당 부작용을 완화시키는 약물을 처방함으로써 부작용을 줄인다. 다른 
약물로의 대체도 효과적일 수 있다.

ASD 및 공존 질환의 증상과 약물의 부작용은 명백히 다르므로 반드시 전문의사가 이를 평가
하고 적절한 처방을 하여야 한다.

임상 현장에서 자주 사용하는 약물을 중심으로 적응증 및 효과와 부작용에 대해 살펴보면 다
음과 같다.

1. 도파민 조절제

권고안 3. 도파민 조절제는 ASD 당사자의 과민성과 과잉 행동을 감소시키는 데 효과적이다. 
심각한 문제행동에 대해 다른 중재를 제공할 수 없을 때 처방할 수 있으며, 치료시작 전에 잠
재적 부작용에 대해 알려야 한다.

ASD 당사자에게 가장 흔하게 처방되는 약물이며, Risperidone과 Aripiprazole 두 약물만이 각
각 5-16세, 그리고 6-17세 ASD아동청소년에서 보이는 과민성에 사용하도록 미국 식품의약안정청
(U.S FDA)의 승인을 받았다 [12,13]. 이 두 약물은 과민성 뿐 아니라 심한 신체적 공격성, 상동
행동, 그리고 과잉 행동에도 효과적으로 사용할 수 있다 [14-18]. 두 약물 외에도 Haloperidol은 
지속적이고 심각한 공격성에 대해 다른 치료법이 없을 경우, 또는 심각한 부작용을 유발하는 경우
에 사용하도록 유럽 의약청(European Medicines Agency: EMEA)의 승인을 받았다 [19]. 
Olanzapine을 비롯한 기타 도파민 조절제에 대한 연구는 아직 충분하지 않다. 부작용으로는 추체
외로 증상인 근긴장증, 정좌불능 등이 있을 수 있으며, 일부에서는 졸림을 경험하기도 한다.

2. 중추신경자극제 및 Atomoxetine

권고안 4. Methylphenidate는 ASD 아동청소년의 ADHD 관리를 위해 고려될 수 있다.

최적진료: Methylphenidate의 내약성 평가를 위해 치료시작 전 시험 용량의 사용이 고려될 
수 있다.
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중추신경자극제인 Methylphenidate가 주의력 결핍 과잉행동장애 (ADHD)를 동반한 ASD아
동에서 과잉 행동을 뚜렷이 호전시켰다. 그러나, ADHD아동에게 사용하는 경우보다는 덜 효과적
이고 [20], 부작용의 빈도가 더 높았다 [21]. Atomoxetine도 과잉행동을 개선시켰으나, 전반적
인 기능의 향상을 보이지는 않았다 [22]. 즉 ADHD 치료에 사용되는 Methylphenidate와 
Atomoxetine은 과잉 행동의 개선에는 도움이 될 수 있으나 ASD 핵심 증상 호전은 기대하기 
어렵다. 부작용으로는 식욕 저하, 헛구역질, 두통 등이 있을 수 있다. 일부에서는 짜증이 증가되
기도 하는데 이 경우, ASD 자체의 증상인지 또는 공존질환의 증상인지 감별이 필요하다.

3. 기분조절제

최적진료: ASD 핵심증상 치료에 대한 기분조절제의 효과성은 성인의 경우 확인되지 않았고, 
아동청소년의 경우 논란의 여지가 있다.

과민성이 있는 경우 사용해 볼 수 있으며, 공격적 행동의 완화에 도움이 되기도 한다. 
Valproate는 혈중농도 76mg/mL로 사용한 연구에서는 과민성의 호전이 없었다고 보고하였으나 
[23], 다른 연구에서는 동일한 혈중농도에서 과민성이 호전되었다고 하였으므로 [24] 이에 대해 
결론을 내리기가 어렵다. 그런데 두 연구 모두에서 피부 병변(skin rash)이 관찰되었으므로 부작
용에 유의하며 사용해야 한다. Lithium과 Lamotrigene은 아직 ASD의 행동증상에 효과적이라는 
근거가 충분하지 않다.

4. 항우울제

권고안 5: 선택적 세로토닌 재흡수차단제는 ASD의 핵심증상을 줄이지는 못하지만, 공존질환
의 증상 관리에 고려할 수 있다. 

선택적 세로토닌 재흡수차단제(Selective serotonin reuptake inhibitor: SSRI)가 불안 및 
강박증상에 흔히 처방되지만 최근의 연구결과를 보면 ASD의 핵심증상 중 하나인 반복적 행동의 
치료에 있어 크게 효과적이지는 않았다 [25,26]. 따라서 ASD의 핵심증상 치료에 사용하기 보다
는 동반되는 불안 또는 우울증상의 완화에 사용해 볼 수 있겠다. 그 외 삼환계 항우울제, 세로토
닌 노르에피네프린 재흡수차단제(SNRI)에 대한 연구는 충분하지 않다. 

5. Melatonin

권고안 6: 행동 중재에도 수면문제가 해결되지 않을 때는 수면 개시를 개선하는 멜라토닌 
(melatonin) 사용을 고려할 수 있다.
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최적진료: 멜라토닌 사용 전에 기준 수면일지를 입수하고, 약물치료 동안에도 수면 위생 조치 
및 수면 일지를 유지한다.

 
수면곤란이 있는 경우 Melatonin을 사용해 볼 수 있다. 서방형 (controlled release)은 전체

수면시간의 증가, 입면 시간의 감소에 효과적이며 [29], 속방형 (immediate release)도 입면시
간의 감소에 도움이 된다 [30]. 멜라토닌은 행동 중재와 함께 사용하고, 수면제 관리에 전문지식
을 갖춘 전문의사가 처방하며, 부작용 가능성과 치료효과 감소에 대해 정기적으로 검토해야 한다.

6. 알파효현제(α-agonist)
Clonidine이 과민성과 과잉행동을 감소시킨다는 보고와 [27], 감각에 대한 과각성 행동

(hyperarousal behavior) 및 상호작용을 개선시킨다는 보고가 있다 [28]. Guanfacine도 과잉행
동과 충동성을 감소시킨다고 보고되었으나 [29], 이에 대한 연구는 아직 충분하지 않으며, 졸림이 
가장 흔한 부작용이다. 

7. 기타
Oxytocin은 몇몇 연구에서 사회적 인지 (social recognition) 및 사회적 기능에 일부 효과가 

있다고 했으나 [31,32], 메타분석에서는 사회적 인지와 상동행동에 효과가 없었다 [33]. 
N-acetylcysteine(NAC), D-cycloserine, Memantine 등의 Glutamate 들도 대규모 연구에서
는 사회적 상호작용의 결함, 상동행동의 개선에 효과적이지 않았다 [34-37]. 따라서 사회적 상호
작용을 개선시키는 약물치료에 대해서는 앞으로 더 많은 연구가 필요하다. 

추천하지 않는 치료

권고안 7. 임상가는 대체요법 또는 보완요법 사용에 대해 구체적으로 질문하고 위험성 및 잠
재적 이점에 대해 논의할 준비가 되어 있어야 한다.

인터넷 검색을 하면 ASD의 진단검사와 치료에 대해 광범위한 내용들이 쏟아진다. 연구를 통
해 효과가 명백하게 증명되지 않고 추천되지도 않는 치료에 대해 잘못된 정보로 인하여 당사자와 
가족이 잘못된 치료결정을 하게 만든다. 그러한 검사 및 치료에는 모발분석, 복강항체(celiac 
antibodies), 알러지 검사 (특히 글루텐, 카제인, 칸디다 및 기타 곰팡이에 대한 식품 알러지), 
면역학적 또는 신경화학적 이상, 비타민과 같은 미량 영양소, 장 투과성 검사, 대변분석, 뇨 펩타
이드, 미토콘드리아 장애 (젖산 및 피루베이트 포함), 갑상선기능검사 또는 적혈구 글루타치온 과
산화제 검사 등이 포함된다. 아직까지 이러한 진단분석이나 이에 따른 치료를 지지하는 증거는 
없다 [38]. 또한 ASD와 MMR(홍역, 유행성 이하선염 및 풍진) 백신 사이에 연관성이 없다는 점
을 분명히 이해하는 것이 중요하다. 백신에 대한 잘못된 정보로 인해 많은 부모가 자녀에게 
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MMR 백신 예방접종을 하지 않아, 박멸되었던 홍역이 세계 여러 지역에서 다시 발생하고 있다 
[39].

다시 강조하지만, 현재 ASD의 핵심증상을 치료하는 약물은 없으며, 소위 대체 요법 (뉴로피드
백, 청각통합훈련, 오메가-3 지방산, 세크레틴, 킬레이션, 고압산소치료, 특정한 식품을 먹지 않는 
배제식이요법 등)은 ASD의 핵심적 특징들을 치료하는 데 효과적이지 않으므로 시행하지 말 것을 
추천한다 [40-42].

임상가는 ASD 당사자를 치료할 때 대체 요법을 사용하고 있는 지를 반드시 질문해야 하며, 
대체 요법을 사용하고 있다면 그 치료법에서 어떤 이득을 기대하고 있는 지를 묻고 그 위험성에 
대해 함께 의견을 나누어야 한다. 많은 대체 요법들이 ASD아동에게 효과가 있다는 과학적 근거
가 미약하지만 가족들은 흔히 그러한 치료법을 시도하기 때문이다 [43]. 임상전문가는 가능한 모
든 치료법을 찾고 적용해보고자 하는 부모의 동기를 인식하고 부모와 이러한 시도에 대해 논의할 
수 있어야 한다 [5]. 대부분의 경우 이득이 거의 없거나 전혀 없고 위험성도 크게 높지는 않지만, 
어떤 치료법은 직접적으로 위험한 결과를 초래한다. 그 예로, 킬레이션 치료와 관련된 질병 발생
률과 사망률 증가, 자연 요법이라고 알려진 건강식품에 함유된 오염물로 인해 생기는 부작용을 
들 수 있다 [44]. 또한 간접적인 위험을 초래할 수도 있는데, 이러한 치료에 몰두하면서 생기는 
경제적 어려움 또는 다른 적절한 치료나 자원의 포기가 그 예이다. 가장 중요한 점은 ASD 당사
자와 가족이 대체 요법에 대해 임상전문가에게 터놓고 이야기할 수 있는 분위기이며, 그래야 제
대로 된 근거기반 치료를 더 많이 선택할 수 있을 것이다 [45].
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