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PSYCHOLOGICZNE I GENETYCZNE KOMPONENTY CHARAKTERYZUJACE
AUTYSTYCZNE SPEKTRUM ZABURZEN*

UWAGI WSTEPNE

Coraz czeSciej w publikacjach na temat au-
tyzmu spotka¢ mozna zabarwione pesymi-
zmem stwierdzenia, ze mimo licznych prac ba-
dawczych i rozbudowanych systemow diagno-
styczno-rehabilitacyjnych, w dalszym ciagu
wiecej pozostaje w tej dziedzinie do odkrycia,
niz zgromadzono juz sprawdzonej, dobrze
udokumentowanej wiedzy. Sytuacja ta dotyczy
jednak wi¢kszosci zespotow, ktore maja bezpo-
Sredni zwiazek z badaniami funkcjonowania
mozgu.

Od czasu pierwszego opisu zachowan auty-
stycznych u jedenasciorga dzieci, u ktorych za-
obserwowano specyficzne objawy wycofywa-
nia si¢ z interakcji spotecznych, uptyne¢to juz
szeS¢dziesiat lat (KANNER 1943), a wciaz nieja-
sne sg uwarunkowania etiologiczne oraz wie-
lopostaciowoS¢ objawow autyzmu.

Wsrod rozlicznych prob przyjscia z po-
moca osobom dotknietym tym zaburzeniem
proponowanych jest wiele oddziatywan, ktore
przeciwstawiane sa sobie jako konkurencyjne.
Powodem tego jest niejasnoS¢ kryteriow, jakie
sie uwzglednia przy ocenie skutecznoSci roz-
nych metod i zasad stosowanych w tych od-
dzialywaniach. Jeszcze dalej siegajac, mozna
doszukiwac si¢ przyczyn tej niejasnosci i nie-
pewnosci w samej naturze autyzmu. Zachowu-
je on przeciez w definicjach i opisach po-
chodzacych z wiarygodnych Zrodet swoj polie-
tiologiczny i wielopostaciowy charakter.
Sprzyja to rozlicznym nieporozumieniom,
przybierajacym niejednokrotnie forme¢ ozy-
wionych sporow, w ktorych interes 0sob z au-
tyzmem schodzi na plan dalszy.

DEFINICJE AUTYZMU 1 PROBY ICH UZUPEELNIENIA

Wiele nieporozumien rodzi sie z powodu
rozmaitych niespojnych, a niekiedy nawet
sprzecznych ze soba zatozen, lezacych u pod-
staw przyjmowanej terminologii i okreslefi de-

finiujacych autyzm. Aby ich uniknac i wprowa-
dzi¢ niezbedne uporzadkowanie w tym zakre-
sie, w maju 2000 r. miedzynarodowe stowarzy-
szenie Autyzm-Europa, po kilku latach dyskusji

*Praca byla dofinansowana z grantu Komitetu Badan Naukowych realizowanego w Akademii Wychowania
Fizycznego im. J. Pilsudskiego w Warszawie, nr 6PO5D 018 20.
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z przedstawicielami poszczegolnych krajow i
ekspertami, opublikowato dokument pt. ,Opis
autyzmu” (DESCRIPTION OF AUTISM 2000).
Przyjmujac klasyfikacje, opracowana przez
Amerykanskie Towarzystwo Psychiatryczne,
zawarta w DSM IV (APA 1994) oraz Miedzyna-
rodowa Klasyfikacje Choréb nr 10, upo-
wszechniang przez Swiatowa Organizacje
Zdrowia (WHO 1992), warto podkreslic, ze sta-
rania stowarzyszenia Autyzm-Europa ida w kie-
runku uzupelnienia obu klasyfikacji. Charakte-
rystyczna cecha opublikowanego przez Auty-
zm-Europa opisu jest uwzglednienie w nim
aspektOw wspomagania rozwoju przez od-
dzialywania terapeutyczne obejmujace mozli-
wie szeroki przedzial wieku, od niemowlectwa
do poznej dojrzatoSci. Istotnym elementem w
podejsciu do autyzmu zalecanym w tym wa-
znym europejskim dokumencie jest stwierdze-
nie, ze pomimo catej roznorodnosci organicz-
nych przyczyn i klinicznych objawow, w auty-
zmie wystepuja wspolne psychofizjologiczne i
neuropsychologiczne dysfunkcje. Waznym jest
takze i to, ze poza wszelka watpliwos¢ uznano
brak powiazania miedzy autyzmem a od-
dzialywaniami i postawami rodzicow.
Kliniczny obraz autyzmu powinien by¢ roz-
patrywany jako efekt interakcji pomi¢dzy bio-
logicznymi predyspozycjami jednostki a wielo-
ma zewnetrznymi i wewnetrznymi czynnika-
mi. Moga one sprzyja¢ rozwojowi dziecka lub
tez zwickszac ryzyko nieprawidtowego rozwo-

ju. Do czynnikOw sprzyjajacych nalezy wyzszy
poziom funkcjonowania intelektualnego, pra-
widlowy rozwoj zdolnoSci porozumiewania
sie, pozytywne cechy usposobienia, pomySlny
przebieg wczesnej interwencji wychowaw-
czej, efektywne wsparcie spoteczne pozwa-
lajace sie uporac z wieloma problemami. Nato-
miast do czynnikow stwarzajacych wicksze za-
grozenie dla rozwoju naleza nizszy poziom in-
teligencji, brak zdolnoSci porozumiewania sig¢,
zaburzenia neurologiczne, wspotwystepowa-
nie objawow psychiatrycznych, brak wczesnej
interwencji wychowawczej, niewystarczajace
wsparcie spoteczne.

W omawianym opisie przyjmuje si¢, ze u
wszystkich os6b z autyzmem wystepuja deficy-
ty w przetwarzaniu informacji, u podtoza kto-
rych leza zaburzenia regulacji stanow koncen-
tracji uwagi. Skladaja si¢ na nie komponenty
zwiazane z tzw. centralna koherencja, Scislej
biorac z nieprawidtowoSciami jej dotyczacymi.
Tego typu nieprawidlowoSci wystepujace w
centralnym ukladzie nerwowym sprawiaja, ze
osoby z autyzmem maja ograniczone mozliwo-
Sci wykorzystywania percepcji i — co za tym
idzie — rozpoznawania myS$li, intencji oraz
emocji u innych osob. Przejawiaja takze trud-
noSci zwiazane z rozumieniem otaczajacego je
Swiata. Czuja siec w nim obco i sa zagubione,
zwlaszcza, jesSli oczekuje sie od nich wykony-
wania SciSle okreslonych zadan.

INTERAKCJE SPOLECZNE I ICH NEUROFIZJOLOGICZNE KOMPONENTY (SPOLECZNY MOZG)

W ostatnich latach wiele miejsca w publika-
cjach dotyczacych funkcjonowania po-
znawczego i spotecznego osob z autyzmem po-
swiecono zdolnoSci odczuwania przez nie sta-
now emocjonalnych oraz odczytywania inten-
¢ji, jakie moga przejawiac otaczajacy ich ludzie.
Problematyka ta ma swoje uwarunkowania
ewolucyjne i znajduje takze zastosowanie w
wyjasSnianiu procesu przystosowania si¢ oraz
tzw. inteligencji spotecznej (BARON-COHEN
1995, DUNBAR 1992).

Istotnym elementem, ktory ma wplyw na
prawidlowy rozwoj zdolnoSci rozpoznawania
przez dziecko u innych osob, przezywanych
przez nie stanOw emocjonalnych lub intelektu-
alnych, jest wedlug BARON-COHENA mecha-
nizm odpowiedzialny za odkrywanie intencjo-
nalnosci (ang. intentionality detector, ID). Au-
tor przyznaje mu szczegOlnie wazna role w

procesie percepcji oraz interpretacji zacho-
wan istot zywych, a takze w efekcie we wcho-
dzeniu z nimi w interakcje. Na podstawowym,
prymitywnym poziomie mechanizm ten regu-
luje przejawiane i nastepnie podejmowane
przez istoty zywe proby zblizania si¢ lub odda-
lania wobec innych osobnikow. W kazdym ra-
zie mechanizm ten (wraz z innymi neurofizjo-
logicznymi modutami) umozliwia rozpozna-
wanie zachowan innych jako ukierunkowa-
nych na cel lub wyrazajacych jakie$ okreSlone
pragnienia. Jest to niezmiernie istotna zdol-
nos¢ dla wchodzenia lub (w przypadku realne-
go lub spodziewanego zagrozenia) wycofywa-
nia si¢ z interakcji, a takze ratowania si¢
ucieczka. Ze wzgledu na to, ze rozpoznawanie
takich sytuacji stanowilo przez miliony lat i
nadal stanowi warunek uchronienia si¢ przed
niebezpieczenstwem, zdobywania pokarmu,
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czy tez zapewnienia procesu reprodukcji, mo-
zna zakladac, ze w ukladzie nerwowym wyzej
zorganizowanych gatunkow zwierzat (w tym
takze u cztowieka) wyksztalcity si¢ funkcjonal-
ne uktady (modutly), pozwalajace wybierac ce-
lowe i sensowne z biologicznego punktu wi-
dzenia formy zachowan. Modutl ID uaktywnia
sie wowczas, gdy obserwowany obiekt posiada
cechy istoty zywej zdolnej do podejmowania
czynnosci ruchowych. U niemowlat pierwsze
formy aktywnoSci percepcyjnej i ruchowe;j
ksztattuja sie¢ w Scistym powiazaniu z zewnetrz-
nymi sytuacjami, w jakich sa karmione, przewi-
jane, i w ktorych powstaja pierwsze wielo-
znaczne skojarzenia wigzane z kontaktem z
matka. Jest to podstawa, na ktorej moze si¢
tworzyC z poczatku bezstowny i nieuSwiada-
miany jeszcze w pelni przez zadnego z partne-
row interakcji, jedyny w swym rodzaju i niepo-
wtarzalny, pozajezykowy dyskurs (BOUVET
1996, ZAz7ZO 1978).

Mozna uznad, ze ta podstawowa wymiana
sygnalow ma charakter supramodalny, czyli
przebiega niezaleznie od tego, jakiego zmystu
one dotycza. Na bazie tego rodzaju doSwiad-
czen tworza si¢ pierwsze oznaki przywiazania
warunkujace dalszy rozwo0j emocjonalny,
spoleczny oraz poznawczy.

Nie mniej istotny dla odczytywania stanow
umystu i emocji innych osob jest inny modut,
nazwany przez Baron-Cohena detektorem kie-
runku spojrzenia (ang. eye-direction detector,
EDD). Istotna funkcja tego modutu jest zorien-
towanie si¢, czy osoba z najblizszego otoczenia
obserwuje nas, czy tez ma wzrok skierowany
na inny przedmiot. Jest to funkcja uznawana
przez niektorych za majaca charakter wrodzo-
ny (ang. innate releasing mechanism). Badania
eksperymentalne wykazaly, ze niemowleta juz
w wieku 2 miesiecy znacznie dluzej zatrzymuja
swoje spojrzenie na oczach osoby z najblizsze-
go otoczenia niz nainnych jej czeSciach ciata.

Przeprowadzono eksperymentalne bada-
nia na malpach, starajac si¢ okresli¢, ktore
struktury mozgu moga by¢ zaangazowane pod-
czas kontaktu wzrokowego z drugim osobni-

kiem. Okazalo si¢, ze s3 nimi: jadro migdalowa-
te, bruzda skroniowa gorna (tac. sulcus tempo-
ralis  superior, STS) oraz kora oczo-
dotowo-czotowa (tac. orbito frontalis cortex,
OFCQ). Podczas kontaktu wzrokowego komorki
nerwowe tych struktur uaktywnialy sie, co mo-
zna bylo zarejestrowac za pomoca metod elek-
trofizjologicznych (BRUCE i wspotaut. 1981,
PERRET i wspotaut. 1982).

Z kolei obserwacje kliniczne dotyczace roz-
nicowania kierunku spojrzen i wyrazu twarzy
u 0s6b z nabytymi uszkodzeniami STS wykazy-
waly istotny zwiazek wystepujacych brakow w
tym zakresie z lokalizacja uszkodzen, obej-
mujaca wlasnie te struktury. Pacjenci z uszko-
dzeniami OFC mieli tez powazniejsze trudno-
Sci z wlaSciwym postugiwaniem sic mowa
(KACZMAREK 1984). Nalezy jednak zdawac so-
bie sprawe z tego, ze w autyzmie mamy do czy-
nienia z ré0znorodnymi czynnikami patogene-
tycznymi i w zwigzku z tym rozmaite okolice
mozgu mogly ulec mniej lub bardziej uchwyt-
nym uszkodzeniom.

Wiadomo tez, ze osoby z autyzmem maja
wyrazna tendencje do unikania kontaktu wzro-
kowego, a zatem wspomniane wyzej struktury
mozgowe, tak istotna role odgrywajace w pro-
cesach percepcyjnych, moga byc¢ brane pod
uwage w wyjasnianiu neurofizjologicznego
podtoza brakoéw dotyczacych ich przystosowa-
nia spolecznego.

Badania anatomopatologiczne pozwolity wy-
sunac¢ hipoteze, ze komorki Purkinjego w moz-
dzku przybieraja u osob z autyzmem odbiegajaca
od normy liczbe i rozmiary. Na podstawie ekspe-
rymentOw na zwierzetach udato sie wykry¢, ze
sekretyna moduluje aktywnos¢ bardzo waznego
neurotransmitera, jakim jest GABA. Pod
wplywem podawania sekretyny znaczaco wzra-
stal poziom proteiny c-Fos w obrebie ciala mig-
datowatego w ptlacie skroniowym. Ten kierunek
badan warto kontynuowac jako probe podejscia
realizujacego zasade, ze najbardziej obiecujace sa
prace prowadzone w wielodyscyplinarnych ze-
spotach, z wykorzystaniem najnowszych odkryc
biologii molekularne;j.

ZABURZENIA CENTRALNEGO PRZETWARZANIA SLUCHOWEGO

Obserwacja zachowan przejawianych
przez osoby z autyzmem podczas wykonywa-
nia roznych zadan zwiazanych z funkcjonowa-
niem percepcji stuchowej, nasuwa podejrze-
nia, ze mamy do czynienia z doS¢ powaznymi

ograniczeniami. Podczas zaje¢ wykorzy-
stujacych elementy rytmiki zauwaza si¢ u dzie-
ci z autyzmem trudnoSci w dostosowywaniu
reakcji ruchowych (chodu, klaskania, wystuki-
wania rytmu itp.). Przeprowadzone przez nas
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badania nawiazujace do oceny czasu trwania
bodzca, wskazuja na dos¢ charakterystyczne
braki w tej ocenie u 0sOb z autyzmem, zwtlasz-
cza jesli chodzi o percepcje bodzcow stucho-
wych (SZELAG i wspotaut. w druku). Mozna bra-
ki te odnosi¢ do niepowodzen, jakie spotykaja
dzieci z autyzmem w przyswajaniu kompeten-
¢ji jezykowej, wiadomo bowiem, jak istotna
role w prawidlowym wykorzystywaniu
dystynktywnych' cech mowy odgrywa po-
prawna ocena czasu trwania poszczegolnych
glosek. Jest to ponadto zdolnos¢ niezbedna dla
wlaSciwej percepcji oraz ekspresji prozodii’,
ktora jest nosnikiem tak waznych elementow,
jak emocji. Ich prawidlowe odczytywanie i wy-
korzystywanie, stanowi podstawowy warunek
normalnie przebiegajacego procesu komuni-
kacji.

W analizie trudnosci osOb z autyzmem w re-
produkowaniu bodzcow stuchowych warto
bra¢ pod uwage, dotaczajace sie do zaburzen w
stuchowym przetwarzaniu, problemy z syn-
chronizacja reakcji ruchowych. Moga one na-
biera¢ charakteru dyspraksji’, uwarunkowanej
nieprawidlowo funkcjonujacymi mechanizma-
mi mozgowymi zawiadujacymi ruchami celo-
wymi.

Mamy wiec w przypadku autyzmu perspek-
tywe wystepowania nakladajacych si¢ na sie-
bie dysfunkcji, co staje si¢ powodem istotnych
problemow diagnostycznych i pomylek
popetnianych przez profesjonalistow. Moga
one w powazny sposoOb rzutowaé na dalsze
losy dziecka i stwarza¢ niekorzystne warunki
dla jego dalszego rozwoju.

Wielu obserwatorow zaskakuje bardzo
szybkie reagowanie na zadawane pytania wy-
stepujace o 0sOb z autyzmem o0 Wyzszym pozio-
mie funkcjonowania poznawczego. Zdarza sie,
Ze zanim jeszcze osoba pytajaca skoficzy je sta-
wiaé, juz otrzymuje poprawna na nie odpo-
wiedz. Bywa tak nawet wowczas, gdy tres¢ do-
tyczy dos¢ skomplikowanych spraw, wzma-
gajacych zastanowienia. Jest to jeden z przeja-
wOw nieco odmiennego przetwarzania w cen-
tralnym ukladzie nerwowym parametrow cza-
sowych. Wsro6d nich warto wymieni¢ czas
trwania bodZca, ktory oceniany jest prawdopo-

dobnie odmiennie, niz to ma miejsce u 0sob
zdrowych. Prowadzone aktualnie w Katedrze
Psychologii Rehabilitacyjnej Wydziatu Psycho-
logii Uniwersytetu Warszawskiego badania
maja wlasSnie na celu uchwycenie niektérych
charakterystycznych dla autyzmu form odtwa-
rzania zmieniajacych si¢ w czasie rzeczywi-
stym ukladéw bodzcow, z uwzglednieniem
podstawowych cech eksponowanych bodz-
cOw (przerw miedzy nimi, natezenia, czestotli-
woSci, spektrum akustycznego i innych). Bada-
nia te oparte na nowych osiagnieciach psycho-
akustyki, moga miec istotne znaczenie dla przy-
gotowania bardziej efektywnych programow
wykorzystujacych w rehabilitacji oddziatywa-
nia oparte na reprodukowaniu struktur ryt-
micznych i dostosowywaniu do nich rucho-
wych reakcji dziecka.

Istotne jest to, ze w proces przetwarzania
stuchowego zaangazowane sa w placie skro-
niowym te struktury, ktore odpowiadaja takze
za kontakt wzrokowy z rozmowca, co jak wia-
domo osobom z autyzmem sprawia szczegolne
trudnosci.

Przy okazji warto przypomnie¢ wyniki ba-
dan nad zwierzetami z okreSlonymi anomalia-
mi genetycznymi, ktore, jesli wystepuja u ludzi,
tacza si¢ z objawami autyzmu. Badania CHENA i
TOTHA (2001) zostato przeprowadzone na my-
szach z zespotem kruchego X. Jak wiadomo za-
burzenie to spowodowane jest brakiem aktyw-
nosci genu FMR-1w chromosomie X, co dopro-
wadza do braku proteiny FMRP. U myszy po-
zbawionej tego genu zaobserwowano wicksza
podatno$¢ na urazy akustyczne spowodowane
bodzcami stuchowymi. Wyniki tych badan
wskazuja takze na to, ze urazy akustyczne po-
wodowaly zmiany w pniu moézgu i wzgorzu.
Wspotwystepowata z tym wzmozona wrazli-
woSC na bodzce stuchowe.

Badania nad przetwarzaniem stuchowym i
jego mozgowymi komponentami moga wnie-
S¢, jak sie¢ wydaje, istotne dane do programow
oddzialywan rehabilitacyjnych, wzbogacajac je
o nowe solidne podstawy neurofizjologiczne i
psychoakustyczne. Jak wykazuja badania
KOWALSKIE]J (1999), uszkodzenia wystepujace
w placie skroniowym, a takze w obrebie hipo-

1Cechy dystynktywne — cechy roznicujace podstawowe parametry artykulacji (np. gloski dzwieczne-bez-

dzwieczne, nosowe-ustne, czas trwania glosek).

Prozodia — ujawnia intonacyjne cechy wypowiedzi, ktore moga by¢ nosnikami stanéw emocjonalnych, sity

przekonania itp.

3Dyspraksja — zaburzenia dotyczace zdolnosci wykonywania ruchoéw celowych.
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kampa moga powodowac nieprawidtowe reak-
cje nabodzce stuchowe. Maja one znaczenie ta-
kze dla lokalizacji przestrzennej zrodta bodz-
cow stuchowych oraz ich zapami¢tywania. Pod
wplywem treningu i zwiazanych z nim do-
Swiadczen rola tej struktury mozgowej moze
ulegac ograniczeniu. Z tych interesujacych ba-
dan wynika¢ moga takze pewne zalecenia dla
programow oddziatywan rehabilitacyjnych.
Nalezy zadbac o to, by uzyskiwane w laborato-
riach neurofizjologicznych wyniki znajdywaty
zastosowanie w praktyce, bo nie moze by¢ ona
pozbawiona tej podbudowy, jakiej dostarczy¢
moga rzetelne eksperymenty.

Wydaje si¢, ze zlokalizowane w placie
czolowym i skroniowym struktury maja jesz-
cze wiele nieodkrytych tajemnic i zastuguja
na wnikliwe, prowadzone z zastosowaniem
najnowszych technik wieloptaszczyznowe
badania. Chodzi m.in. o lepsze rozeznanie
mechanizmow synchronizacji reakcji rucho-
wych z bodZcami stuchowymi. W strukturach
tych (amygdala, STS, OFC) by¢ moze tkwia tez
odpowiedzi na pytania dotyczace mozgo-

wych mechanizmoéw przetwarzania parame-
trow czasowych (ang. timing, sequency, or-
der). Z naszych obserwacji wynika, ze wspo-
maganie percepcji stuchowej u oséb auty-
zmem przez rozne formy wizualizacji bodz-
cow akustycznych moze by¢ efektywne
(GALKOWSKI 2002).

Wydaje sie, ze w percepcji stuchowej, ktora
dotyczy raczej krotkotrwatych i zmieniajacych
sie wzorcOw bodzZcow, niezmiernie istotna
role odgrywa wrazliwoS$¢ na parametry czaso-
we. Prowadzac obecnie badania w tej dziedzi-
nie, coraz bardziej sktonni jesteSmy przypisy-
wac istotne rozwojowe znaczenie centralne-
mu przetwarzaniu stuchowemu jesli chodzi o
uwzglednianie parametroéw czasowych w roz-
nych formach zachowania si¢ oséb z auty-
zmem. Podobnie, jak to ma miejsce w odniesie-
niu do orientacji przestrzennej i schematu
ciatla ksztattujacych si¢ na bazie modalnoSci
wzrokowej, wydaje si¢ usprawiedliwionym
postugiwanie si¢ okreSleniem ,schemat orien-
tacji czasowej”’, obejmujacym mechanizmy
przetwarzania shuchowego.

UWARUNKOWANIA GENETYCZNE

Uwaza si¢ obecnie, ze czynniki genetyczne
maja istotne znaczenie w etiologii autyzmu. Jak
dotad, nie okreSlono jednak genu/genow, kto-
re w tym procesie uczestnicza. Za gtbwny argu-
ment na rzecz pogladu o roli czynnikOw gene-
tycznych w powstawaniu tego zaburzenia
uzna¢ mozna wyniki badan nad bliznietami
(patrz PISULA 1999). Wskazuja one na znacznie
czestsze wspotwystepowanie autyzmu u bliz-
niat monozygotycznych niz heterozygotycz-
nych. Pojawily sie tez dane moéwiace o tym, ze
sam fakt pochodzenia z ciazy blizniaczej pod-
nosi ryzyko wystapienia autyzmu (BETANCUR i
wspotaut. 2002, GREENBERG i wspotaut. 2001).
Nie znalazly one jednak pelnego potwierdze-
nia (HALLMAYER i wspotaut. 2002).

Nie ustaja poszukiwania genoéw uczest-
niczacych w zlozonej etiologii autyzmu. Przy-
puszcza sie, ze chodzi tu raczej o rézne pozo-
stajace w interakcji geny, niz pojedynczy,
dzialajacy zgodnie z prawami Mendla (RUTTER
i wspolaut. 1997, SPENCE 1996). Na rzecz
pogladu o heterogenicznym charakterze przy-
czyn autyzmu przemawia¢ moze bardzo duze
kliniczne zroznicowanie populacji os6b do-
tknietych autyzmem. Interesujacych danych
dostarczylo dwuetapowe studium przeprowa-

dzone przez zespo6l badaczy z Centrum Genety-
ki Cztowieka na Uniwersytecie Duke w Dur-
ham (Péinocna Karolina, USA). Yujun Shao
wraz ze swymi wspotpracownikami objat bada-
niami najpierw 52 rodziny posiadajace dwoje
lub wigcej dzieci z autyzmem. Do powtornych
badan kontrolnych wlaczonych zostalo dodat-
kowo 47 rodzin. Analiza materialu genetyczne-
go wykazata zwiazek z autyzmem w przypadku
chromosomow 2, 7, 15, 19 i X, wczesniej juz
wymienianych przez innych autorow. Po raz
pierwszy jednak udato si¢ wykazac zwiazek z
autyzmem chromosomu 3 (SHAO 2002). Z kolei
SMALLEY i wspotautorzy (2002) sugeruja, ze
chodzi¢ moze o chromosom 16p13. Zwracaja
przy tym uwage na mozliwosc istnienia wspol-
nych uwarunkowan genetycznych pewnych
deficytow wystepujacych zaro6wno u dzieci z
autyzmem, jak i u dzieci z ADHD (zespotem
nadpobudliwosci psychoruchowej z deficy-
tem uwagi).

Duze kontrowersje wywotuja informacje
na temat wybiorczych cech autystycznych u
najblizszych krewnych osob z autyzmem. Ce-
chy te sa na tyle charakterystyczne, ze
FOLSTEIN i RUTTER (1977) nazwali je ,lzejszym
wariantem” (ang. lesser variant) autyzmu. Do-
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tyczy to gtownie zaburzefn poznawczych oraz
problemow z komunikowaniem si¢ (np. opoz-
niefl rozwoju mowy, trudnosSci w uczeniu sie,
upoSledzenia umystowego). Niektorzy bada-
cze stwierdzili gorszy poziom rozwoju inte-
lektualnego rodzefnistwa dzieci z autyzmem,
przy czym poziom wykonania zadan werbal-
nych byl u nich nizszy niz zadan ze skali wyko-
nawczej — podobnie, jak u ich autystycznego
rodzenstwa (MINTON i wspotaut. 1982). Wy-
kazano tez, ze glebiej uposSledzone umystowo
dzieci z autyzmem cze¢Sciej maja uposledzone
umystowo (lub autystyczne) rodzenstwo.
BOLTON i wspoétautorzy (1994) stwierdzili, ze
Oow ,lzejszy wariant” wystepuje u 12-20% ro-
dzenstwa dzieci z autyzmem. PIVEN i
wspotaut. (1997) wykryli deficyty spoteczne,
komunikacyjne oraz zachowania stereotypo-
we u 57% ojcoOw dzieci tych dzieci i tylko u
13% ojcow dzieci z zespotem Downa. W in-
nych badaniach prowadzonych nad rodzicami
i rodzenstwem stwierdzono m. in. brak empa-
tii, emocjonalnej wrazliwoSci, nadwrazliwos¢
sensoryczna, zaabsorbowanie szczegolnymi
zainteresowaniami (LANDA i wspoétaut. 1991,
1992; PIVEN i wspotaut. 1994). Nie wykazano
natomiast charakterystycznych dla autyzmu
deficytow w komunikowaniu si¢ oraz zabu-
rzenh mowy (np. odwracania zaimkow, echola-
lii), a takze typowych dla tego zaburzenia —
nieco lepszych na tle innych — zdolnoSci
wzrokowo-przestrzennych. Znacznie mniej
nasilone sa tez sztywne, stereotypowe wzorce
zachowania. Deficyty spoteczne maja o wiele
mniejsze natezenie.

Sformutowano przypuszczenie o genetycz-
nym uwarunkowaniu pewnego typu deficy-
tow poznawczych (RUTTER i wspotaut. 1997).
Dziecko dziedziczy predyspozycje do autyzmu,
cho¢ w pelnej postaci moze on nie wystepo-
wac u innych cztonkéw rodziny. Badania nad
Izejszym wariantem autyzmu u krewnych przy-
nosza niejednoznaczne dane. FREEMAN i
wspotautorzy (1989) stwierdzili, ze czestoS¢
uposledzenia umystowego u krewnych dzieci z
autyzmem jest taka sama, jak u krewnych dzieci
zdrowych. Podobne wyniki uzyskali inni bada-
cze, ktorzy analizowali czestoSC wystepowania
deficytow poznawczych i problemow z komu-
nikowaniem sie (BOUTIN i wspoétaut. 1997,
GILBERG i wspoétaut. 1992, SMALLEY i ASARNOW
1990, SZATMARI i wspotaut. 1993). Jednak na-
wet niektore publikacje wskazujace na brak
roznic miedzy krewnymi dzieci z autyzmem i
dzieci zdrowych (lub innymi niz autyzm zabu-

rzeniami), moga sthuzy¢ jako czeSciowe popar-
cie dla tezy o genetycznym podtozu zaburzen.
BOUTIN i wspoétautorzy (1997) stwierdzili, ze
deficyty poznawcze cz¢Sciej wystepuja w przy-
padku krewnych dzieci, ktorych iloraz inteli-
gengji jest niski (ponizej 50 punktow). Taka za-
leznos¢ nie wystapita w przypadku krewnych
dzieci uposledzonych umystowo bez autyzmu.
Poza tym, zaburzenia poznawcze czeSciej ist-
nialy u krewnych autystycznych kobiet niz me-
zczyzn. Mogt to jednak by¢ efekt wtorny wobec
poprzedniej zaleznoSci (wsrod osob autystycz-
nych gorzej funkcjonujacych wiecej jest ko-
biet). Warto przy tym zaznaczyC, ze badania
nad deficytami poznawczymi u krewnych dzie-
ci z autyzmem sa prowadzone w populacji
0sOb uposledzonych umystowo.

Wsrod zaburzen poznawczych charaktery-
stycznych dla 0osOb z autyzmem wymienia si¢
deficyty w obrebie funkcji wykonawczych
(ang. executive function deficits) (por.
BARON-COHEN i SWETTENHAM 1997, OZONOFF
i wspotaut. 1991, SHUK i wspotaut. 2001).
Funkcje wykonawcze to zespotl zdolnosci za-
angazowanych w organizacje wlasciwych pla-
now czynnoSci podejmowanych w celu roz-
wiazania problemu. Naleza do nich m. in. ode-
rwanie sie od zewnetrznego kontekstu, po-
wstrzymywanie niewlasciwych odpowiedzi,
planowanie i generowanie sekwencji dzialan,
utrzymywanie wlasciwego poziomu pobudze-
nia poznawczego i koncentracji na zadaniu,
monitorowanie wlasnego wykonania, czynie-
nie uzytku z informacji zwrotnych oraz plyn-
nos$¢ w koncentrowaniu uwagi. HUEGHES i
wspotautorzy (1997) porownywali rodzicoOw
tych dzieci z rodzicami dzieci z trudnoSciami
w uczeniu si¢ oraz rodzicami dzieci o pra-
widlowym rozwoju. Zadania prezentowano
przy pomocy komputera, by zmniejszyc
wplyw ewentualnych probleméw z komuni-
kowaniem sie. Rodzice dzieci z autyzmem
(zwlaszcza ojcowie) gorzej od pozostatych
rozwiazywali zadania wymagajace planowa-
nia, przenoszenia uwagi oraz pamieci opera-
cyjnej. W zadaniach innego typu (nie do-
tyczacych specyficznych dla autyzmu trudno-
Sci poznawczych) obie grupy wypadty podob-
nie. TrudnoSci takie nie wystepowaly jednak u
wszystkich rodzicow dzieci z autyzmem. Byty
one typowe dla okoto 25% tych osob. Proble-
my takie mieli tez niektorzy rodzice z pozo-
statych grup. Niemniej jednak znacznie cze-
Sciej wystepowaly one u rodzicow dzieci z au-
tyzmem.
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Przy aktualnym stanie wiedzy twierdzenie
o wspolnym genetycznym podtozu zaburzen
w funkcjonowaniu rodzicOw oraz dzieci z au-
tyzmem ma jeszcze stabe uzasadnienie. Zgod-
nie ze wspolczesnymi pogladami na etiologie
autyzmu, stanowi on koncowa Sciezke roz-
nych procesOw patogenezy. Genetyczne uwa-
runkowania autyzmu nalezy rozumiec jako
predyspozycje do powstania zaburzen w za-

kresie rozwoju spotecznego, funkcjonowania
poznawczego i komunikowania si¢. Do ustale-
nia pozostaje, na jakim etapie owe predyspo-
zycje wpltywaja na zaburzenie procesow roz-
wojowychijak do tego dochodzi. Nawet w ob-
liczu dowodow przemawiajacych na rzecz
udziatu czynnik6w genetycznych w tych pro-
cesach jest oczywiste, ze czynniki Srodowisko-
we odgrywaja w nich istotne znaczenie.

ZADANIA W ZAKRESIE REHABILITACJI I WSPOMAGANIA ROZWOJU

Niezwykle istotne jest, by zastosowane wo-
bec 0s6b z autyzmem oddziatywania byly do-
stosowane do ich potrzeb i mozliwosci. Zasada
ta odnosi si¢ do wszystkich programow rehabi-
litacyjnych, lecz w autyzmie znajduje szczegol-
ne zastosowanie z uwagi na to, ze wskutek bra-
ku petnego wspotdziatania z osoba poddana re-
habilitacji skazani jesteSmy na postepowanie
nacechowane znaczna niepewnoscia. Wtasci-
we postepowanie rehabilitacyjne stwarza real-
ne mozliwoSci wzbogacania wiedzy o auty-
zmie o nowe dane, mozliwe do uchwycenia je-
dynie w trakcie wnikliwie obserwowanych zja-
wisk towarzyszacych procesom uczenia si¢.

Biorac pod uwage fakt, ze rodziny spra-
wujace opieke nad osobami z autyzmem po-
zbawione sa zwykle podstawowych informacji
na temat ich stanu i perspektyw jego poprawy,
waznym warunkiem powodzenia jest stala,
partnerska wspotpraca ze Srodowiskiem ro-
dzinnym. Blizsze i dalsze cele naszych dziatan
powinny zostac jasno okresSlone, a ich realiza-
cja musi postepowac matymi krokami. Niekie-
dy rodzice dzieci z autyzmem, zwlaszcza tych
najmlodszych, z niecierpliwoScia nalegaja na
profesjonalistow, aby intensyfikowali swe
wysitki, bo nie znajduja oczekiwanych efek-
toOw. Aby przekonac rodzicOw o koniecznoSci
odpowiedniego rozlozenia w czasie programu
rehabilitacji i oparcia go na indywidualnym po-
dejSciu do dziecka, nalezy wspolnie z nimi
omawia¢ cele i metody realizowanych od-
dzialywan. Jesli sie ich odpowiednio przygotu-
je i zacheci do wspotpracy, rodzice stac si¢
moga cennymi i aktywnymi uczestnikami tych
programow, jak ma to miejsce w USA i w wielu
krajach wykorzystujacych jeden ze znanych
systemoOw diagnostyczno-rehabilitacyjnych —
TEACCH (MAURICE 2002).

Aby zapewni¢ Srodowisku rodzinnemu
szans¢ efektywnego wspotdziatania z profesjo-
nalistami, nie mozna zapominac¢ o dostarcza-

niu niezbednego wsparcia spolecznego. Sa ro-
dziny, ktore wymagaja dlugofalowych form po-
mocy, podczas gdy inne doSc¢ szybko i skutecz-
nie potrafia pokonywac bariery w opiece nad
osoba z autyzmem. Nalezy zatem odpowiednio
roznicowac ocene przy planowaniu wspolpra-
cy ze srodowiskiem rodzinnym, uwzgledniajac
zaroOwno nasilenie stresowych przezyc, jak i
jego zasoby pozwalajace uporac si¢ z trudnymi
sytuacjami.

Nie mniej istotne jest zadbanie o odpo-
wiedni poziom tych placowek, w ktorych pra-
cazdzieckiem dotknietym autyzmem powinna
by¢ prowadzona pod kierunkiem doswiadczo-
nych specjalistow. Powinien by¢ tez wdrazany
system akredytacji placowek posiadajacych od-
powiednie warunki (komisyjnie i okresowo
kontrolowane) dla prowadzenia tego rodzaju
dziatalnosci.

Osoby pragnace zaangazowac si¢ w niesie-
nie profesjonalnej pomocy osobom z auty-
zmem, odznacza¢ sie musza takimi cechami
osobowosci, ktore sprzyjaja wytrwatemu reali-
zowaniu programu z mniejszym ryzykiem wy-
palenia sit lub uciekania sie do przemocy. Jak
zwykle w sytuacji, gdy na rezultaty podejmo-
wanych wysitkow trzeba dlugo czekac, poja-
wiaja sie propozycje zwiazane z rzekomo naj-
skuteczniejszymi metodami, zabiegami, leka-
mi, co zwykle wiaze sie z ogromnymi kosztami,
aw rzeczywistosci nie daje oczekiwanych efek-
tow.

Pojawiaja si¢ tez kontrowersje zwiazane z
dwoma niepotrzebnie przeciwstawianymi so-
bie sposobami podejscia. Jedno z nich, oparte
na ustrukturowanych prébach pomiaru wszel-
kich bodzcow, stosowanych w programie od-
dzialywan i reakcji, jakie wyzwalaja, odwotuje
sie do zasad modyfikacji zachowan (terapia be-
hawioralna). Drugie — kladzie akcenty raczej
na spontanicznie wyzwalana aktywnosS¢ z wy-
korzystaniem Srodkow takich, jak twoOrczosc
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plastyczna, muzyka, zabawy i gry ruchowe,
nawiazujac do systemu wychowawczego Marii
Montessori. I jedno i drugie podejsScie zastugu-
je nauwzglednienie, nalezaloby natomiast uni-
ka¢ postawy podkreslajacej wylaczna wartosS¢
okreslonych podejs¢ czy programoéw. Takie na-
stawienie grozi zacieSnieniem horyzontoéw i
stwarza ryzyko, ze osoby wyspecjalizowane w
danej metodzie czy strategii zaczynaja si¢ do

niej silnie przywiazywac, zatracajac krytycyzm
i ograniczajac perspektywe wyboru innych
sposobow oddziatywan.

Dobrze prowadzony proces rehabilitacji
zawsze charakteryzuje si¢ takimi cechami, jak
modyfikowalnos¢, elastyczne traktowanie za-
dan i stale ich dostosowywanie do mozliwosci
osoby rehabilitowanej, bliska wspotpraca ze
srodowiskiem rodzinnym, stale podnoszenie
kwalifikacji personelu realizujacego program.

PODSUMOWANIE

W zakresie diagnozy, terapii i rehabilitacji
0sOb z autyzmem znajdujemy si¢ dopiero na
poczatku drogi, cho¢ badania nad tym roz-
legtlym zaburzeniem rozwojowym prowadzo-
ne sa od 60 lat. Bardzo wiele problemoéw pozo-
staje nierozstrzygnictych, ale stopniowo
zmniejsza si¢ obszar wymagajacy dokladniej-
Szego poznania.

Osoby z autyzmem o wyzszym poziomie
funkcjonowania dostarczaja nam fascy-
nujacych Swiadectw i ocen. Na tym tle mozemy
dostrzec nasza nieporadno$¢ w traktowaniu
ich potrzeb i trudnosci, z jakimi sie¢ borykaja,
chcac sprosta¢ naszym oczekiwaniom i wyma-
ganiom codziennego zycia.

Kazdy rok przynosi nowe odkrycia z zakre-
su genetyki, biologii molekularnej, neurofizjo-

logii, wnoszace nowe perspektywy do diagno-
zy, ktore wzbogacaja tak wazne dla wczesnego
wykrywania procedury o nowe techniki, stwa-
rzajac jednoczeSnie lepsze mozliwoSci wcze-
snej interwencji. Jak si¢ okazuje, istnieja w mo-
zgu takie struktury, ktorych funkcjonowanie
wiaze sie¢ bezpoSrednio z rozpoznawaniem
emocji przejawianych w interakcjach spotecz-
nych. Jest to wciaz malo rozpoznane, fascy-
nujace pole poszukiwan badawczych do-
tyczace obszaru zainteresowan okreslanego
umownie jako ,mozg spoteczny”.

By¢ moze badania nad autyzmem przyczy-
niga sie¢ w przysztosSci do lepszego poznania tych
tajemnic, ktore kryje w sobie moézg zaré6wno na
poziomie biologicznym, jak i w wymiarze psy-
chologicznym.

PSYCHOLOGICAL AND GENETIC COMPONENTS SPECIFIC FOR THE AUTISTIC SPECTRUM OF
DISORDERS

Summary

The childhood autism is a pervasive developmen-
tal disorder, still insufficiently known, though for the
last 60 years the studies are continued. Many issues re-
main unresolved, however, some information crucial
for understanding the core of autism has been also
gathered.

Children with autism provide fascinating data on
the functioning of the human being. Every year new
findings in genetics, molecular biology, neuro-

physiology are being provided, improving our ability
to diagnose autism early and to intervene early. Some
brain structures are responsible for recognition of
emotions in the course of social interactions. This is a
still fairly unknown field of research called “social
brain”. The studies on autism may provide support for
the future understanding of the brains unfolded se-
crets, both at the biological and psychological level.
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