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Wprowadzenie

Zaburzenia autystyczne od stulecia bu-
dzg powszechne zainteresowanie badaczy
reprezentujgcych rézne dziedziny nauki
i — w obrebie konkretnych dyscyplin nauko-
wych — prowadzacych swoje dociekania
w roznych konwencjach teoretycznych. Samo
pojecie autyzm (autismus), wprowadzone
do psychiatrii w 1911 roku przez Szwajcara
Eugeniusza Bleulera, oznaczato pierwotnie
odwrécenie sie od swiata zewnetrznego, cha-
rakterystyczng przewage zycia wewnetrznego
i klasyfikowane byto jako jeden z zasadniczych
objawow schizofrenii, utozsamiany jednocze-
$nie jako skutek lub skiadowa rozszczepie-
nia schizofrenicznego (por. Falzeder, 2007,
s. 37). W latach czterdziestych XX - wieku roku
dwaj badacze: Leo Kanner (w roku 1943) oraz
Hans Asperger (w 1944), niezaleznie od sie-
bie, opisali nowe jednostki kliniczne, nazwa-
ne: autyzmem wczesnodziecieciecym oraz
psychopatia autystyczng, okreslang wspot-

czes$nie jako zespot Aspergera. Tak zdefinio-
wane klasyfikacyjnie zaburzenia sytuowane
sg we wspotczesnej psychiatrii i psychologii
na przeciwlegtych krancach autystycznego
spektrum (por. Attwood, 2006). Zaréwno
Leo Kanner — autor przetomowego artykutu
JAutistic Disturbances of Affective Contact’
(por. Brauner, Brauner 1993), jak rowniez
Hans Aspereger w swej, opublikowanej
w 1944 roku, dysertacji doktorskiej ,Die autisti-
schen Psychopathen in Kindesalter” (Brauner,
Brauner 1993) charakteryzowali stwierdzone
u swoich pacjentéw zaburzenia relacji spo-
tecznych oraz komunikacji, postugujac sie
bleuerowskim okre$leniem ,autyzm”.
Wspotczesne osiggniecia w dziedzinie neu-
robiologii oraz neuropsychologii pozwalajg
precyzyjniej scharakteryzowaé, dostrzegalne
rowniez wczesniej, réznice pomiedzy za-
burzeniami opisanymi przez Kannera oraz
Aspergera. Sadzi sie powszechnie, ze Kanner
opisat gtebszg forme autyzmu, Asperger nato-
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miast — postac tagodniejszg. Wielu znawcéw
przedmiotu przez lata stawiato hipotezy doty-
czace przyczyn tego faktu. Jedna z bardziej
popularnych odnosi sie do specyfiki i ograni-
czonej liczebnosci obu badanych grup dzieci,
ktérych wyniki postuzyty do sformutowania
przez obydwu badaczy zbyt Smiatych wnio-
skow. Istniejg jednak uczeni, ktérzy skfonni
sg poszukiwaé przyczyn zauwazalnych réznic
klasyfikacyjnych w odmiennosci orientacji teo-
retycznej, a nawet w konotacjach kulturowo
— historycznych analiz, prowadzonych przez
wymienionych badaczy (por. Mesibov, Shea,
Adams, 2001). Kanner zainteresowany byt wy-
raznie podejsciem psychodynamicznym, stad
etiologii autyzmu dopatrywat sie w negatywne;j
relacji z obiektami znaczacymi (rodzicami).
Jego prace, w przeciwienstwie do mniej zna-
nych w potowie XX wieku, w zachodnim kregu
kulturowym wynikéw badan Aspergera, byty
bardzo popularne, podczas gdy badania na-
wigzujgce do koncepcji Aspergera nie budzity
tak duzego zainteresowania. Mesibov, Shea
oraz Adams (2001) stawiajg nawet teze, ze
ocena funkcjonowania oséb badanych przez
Aspergera byta Swiadomie nieco zawyzona
ze wzgledu na uwarunkowania spoteczno
— polityczne, tj. panujacy wéwczas w Austrii
nazizm, wykluczajacy z zycia spotecznego
jednostki niepetnowartosciowe. Watpliwosci
te sg jednak wspébtczesnie rozstrzygane
w kategoriach interpretacji spostrzezen
Aspergera jako prekursorskich, wynikajacych
z przekonania tego badacza o genetycznym
charakterze ,psychopatii autystycznej” oraz o
potrzebie uwzglednienia wspotwystepujacego
z zaburzeniem u ujawniajgcych je oséb: oso-
bistego potencjatu mozliwosci, zasobow i za-
interesowan (por. Asperger, 2005). Mesibov,
Shea, Adams (2001) uwazajg, ze dokonane
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przez Aspergera opisy zaburzenia, eksponu-
jace mozliwosci pacjentow, nie byty jedynymi
w literaturze przedmiotu tamtego okresu.

Analogiczne zespoty — ich zdaniem — opisy-
wali rowniez: Kretschmer w 1925 r., Robinson
i Vitale w 1954 r., Wolf w 1964 r. oraz
Adams 1973 r., a takze Kinsbourne i Caplan
w 1979 r. (za: Mesibov, Shea, Adams, 2001).
Charakterystyki te sg jednak mniej precy-
zyjne i bardziej wieloznaczne, stqd mozna
podejrzewac, iz odnosity sie do pogranicza
schizoidalnego zaburzenia osobowosci i wy-
sokofunkcjonujgcego autyzmu oraz zespotu
Aspergera.

Leo Kanner, wyodrebniajgc okreslone
wzorce zachowan sposrod schizofrenii, psy-
choz i uposledzenia umystowego, dostrzegt
charakterystyczne objawy, obserwowalne
przede wszystkim w trzech sferach funkcjo-
nowania cziowieka (por. Kruk — Lasocka,
2003): interakcji spotecznych, w obszarze
stownego i bezstownego porozumiewania sie
z otoczeniem oraz w sferze zakresu repertu-
aru czynnosci i zainteresowan (szczegoélnego
rodzaju fascynacja przedmiotami i fiksacja na
niektérych ich wiasciwosciach). Wymienione
zaburzenia oraz wspotwystepowanie dodat-
kowych cech klinicznych (szczegodlne reakcje
na bodzce zmystowe, echoidalne nasladow-
nictwo, problemy z odzywianiem, koordynacjag
motoryczna, manifestacja agresji) L. Kanner
uznat jednoczeénie za podstawowe kryteria
diagnostyczne wyodrebnionego przez siebie
autyzmu wczesnodzieciecego (Wing, 2005).
Niewatpliwg zastugg Kannera byto wyod-
rebnienie autyzmu jako zespotu klinicznego,
jak rowniez wskazanie na przypuszczalnie
genetyczne jego podioze, co potwierdzity
liczne, pdzniejsze badania (Bartnik, 2004).
Jednoczesnie jednak, sugerujgc istnienie
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zrodta zaburzen, miedzy innymi w nieprawi-
dtowej postawie rodzicéw, autor przyczynit sie
posrednio do zakorzenienia sie roznych, cze-
sciowo fatszywych przekonan na temat etio-
logii autyzmu. Rzekomy afektywny charakter
zaburzen (sugerowanie wystepowania po-
tencjalnie wybitnych zdolnosci poznawczych
autystow) oraz wykazywany przez Kannera
zwigzek pomiedzy statusem spotecznym
rodziny a autyzmem u dziecka nie znalazly
potwierdzenia w podzniejszych badaniach
(Pisula, 2002).

Pomimo, iz prace Aspergera przebiegaty
niezaleznie od dokonan Kannera, wyod-
rebnione przez obydwu autoréw zespoty
chorobowe wykazywaty wiele podobienstw.
Przypadki opisane przez Aspergera cecho-
waty, podobnie jak autystow Kannera, za-
burzenia w zakresie interakcji spotecznych
i komunikacji, tendencja do izolowania sie,
przywigzanie do niezmiennosci otoczenia,
stereotypowe wzorce zachowan, a takze
czeste wystepowanie szczegdlnych zain-
teresowan czy niezwykilych umiejetnosci.
Jednoczesnie jednak u Aspergera zaburzenia
byty na ogdt mniej nasilone, niz w typowym
(kannerowskim) autyzmie, czesciej wigzatly
sie z zaburzeniami koordynacji rucchowej,
mowa zas byta rozwinieta na adekwatnym do
wieku poziomie, choé¢ cechowato jg ubdstwo
w zakresie intonacji i wartosci komunikacyj-
nej. Niewatpliwe jednak podobienstwo oby-
dwu zespotdéw chorobowych zrodzito pytanie,
czy nalezy uznawac je za odrebne jednostki
nozologiczne, czy tez raczej za rézne postaci
i nasilenia tego samego zaburzenia (por.
Frith, 2005; 2008).

Wspdtczesnie przez wiekszosé znaczacych
teoretykdw autyzmu przyjmowana jest, po-
parta licznymi badaniami neurobiologicznymi

i neuropsychologicznymi, neurorozwojowa
koncepcja autystycznego spektrum zaburzen.
Sposoby prowadzenia analiz empirycznych
i interpretacji faktow uzyskanych na drodze
licznych badan bywajg jednak odmienne.
Obok dominujgcej obecnie koncepcji auty-
stycznego spektrum zaburzen jako tta dla
réoznego rodzaju zaburzen neurologicznych,
u schytku XX wieku pojawita sie alternatywna
i uwazana czesto za kontrowersyjng — hi-
poteza neuroréznorodnosci (por. Hendrickx,
Salter, 2009; Armstrong, 2010).

Zagadnienia klasyfikacyjne

a hipoteza autystycznego spektrum

objawow

W miedzynarodowych systemach klasyfi-
kacji medycznej autyzm zostat wyodrebniony
sposréd zaburzeri psychotycznych dopiero
w 1980 roku w amerykanskim podreczniku
DSM-IIl. W tym wydaniu funkcjonowata,
stosowana przez niektérych specjalistow
rowniez obecnie, nazwa: autyzm wczesno-
dzieciecy. Od wydania DSM-III-R funkcjo-
nuje okreslenie zaburzenie autystyczne, zas
w europejskiej klasyfikacji ICD-10 — autyzm
dzieciecy. Jednostka ta zaliczana jest od tego
czasu do gtebokich zaburzen rozwoju.

Swiatowa Organizacja Zdrowia
(World Health Organization WHO) oraz
Amerykanskie Towarzystwo Psychiatryczne
(American Psychiatric Association — APA)
proponujg wspétczesnie w swoich najnow-
szych wersjach systemow  klasyfikacyj-
nych, ti. w Miedzynarodowej Klasyfikac;ji
Choréb  (International Classi-fication of
Diseases — ICD), a takze w najnowszym
Diagnostyczno- Statystycznym Podreczniku
Zaburzeh Psychicznych (Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders — DSM
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V) ztozony model tzw. spektrum autystyczne-
go. Propozycja szerokiego ujecia zaburzenh
autystycznych, zapoczatkowana przez Lorne
Wing i Judith Gould w 1979 r., uwazana jest
za bardziej uzyteczng w stosunku do definicji
autyzmu, wywodzacej sie z pionierskiej kon-
cepcji Leo Kannera (por. Pisula, 2002), u pod-
staw ktorej lezy zatozenie, iz autyzm stanowi
pojedynczy zespot chorobowy. Za diagno-
styczne dla zespotu objawoéw, zdefiniowanego
jako kontinuum upoSledzenia spotecznego,
L. Wing (2005) uznata wystepowanie —
zrézna intensywnoscia — zaburzen i deficytow
w obrebie sfer, stanowigcych specyficzng
triade, a koncentrujgcych sie wokét funkcjo-
nowania cztowieka w takich obszarach, jak
interakcje spoteczne, komunikacja werbalna
i niewerbalna oraz wyobraznia. L. Wing, nawig-
zujac do opisu zaburzen zaproponowanego
przez Hansa Aspergera, wskazata na naste-
pujace kryteria kliniczne zespotu nazwanego
jego nazwiskiem: brak empatii; naiwny i nie-
wiasciwy w okreslonej sytuacji, jednostronny
typ interakgji, pedantyczna; repetywna mowa;
uboga komunikacja niewerbalna; gtebokie za-
bsorbowanie pewnymi tematami; niezdarna
i zle skoordynowana motoryka oraz dziwacz-
na postura (Burgoine, Wing, 1983 za: Attwood,
2006). Wing, inspirujgc sie, miedzy innymi,
efektami prac Aspergera i Van Krevelena, pre-
zentowata jednak w kilku kwestiach odmienne
poglady i zatozenia badawcze. W swoich ana-
lizach uwzglednita, miedzy innymi, przypadki
zespotu Aspergera u dziewczat; rozpatrywata
charakterystyke zespotu Aspergera na tle
zmian rozwojowych okresu dziecinstwa (brak
zainteresowania komunikacjg niewerbalng
przed pierwszym rokiem Zzycia, opdznienia
rozwoju mowy i motoryki, nieobecnos¢ zabaw
wyobrazeniowych); uznawata, iz dla zespotu
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Aspergera charakterystyczne jest wystepo-
wanie repetywnej mowy oraz rozbudowanie
jezyka specjalistycznego przy niewielkim za-
sobie stownictwa potocznego (por. Mesibov,
Shea, Adams, 2001).

Aktualnie idea autystycznego spektrum za-
burzen stanowi jedng z hipotez, bedac w kon-
sekwencji przedmiotem dyskusji wsréd bada-
czy. Jej zwolennicy podkreslajg nie tylko po-
dobna etiologie autyzmu i zespotu Aspergera,
czy niewatpliwe podobienstwo kryteriow
diagnostycznych z jednoczesnym uwzgled-
nieniem faktu, iz objawy réznig sie jedynie
nasileniem. Przeciwnicy koncepcji autystycz-
nego spektrum podkreslajg natomiast rézny
czas diagnozowania obu zespotéw. W prze-
ciwienstwie do autyzmu, zespd6t Aspergera
stwierdza sie czesto u dzieci w pdzniejszym
wieku (symptomy zaburzenia moga pojawic¢
sie po trzecim roku zycia). Odwotujg sie
oni takze do istnienia pewnych specyficz-
nych okolicznosci, wyraznie — ich zdaniem
— odrézniajgcych oba zespoty. Wysuwajg
oni argument wiekszego nasilenia zaburzen
koordynacji ruchowej, swoistej ,niezdarnosci”
u 0sOb z Zespotem Aspergera, przy relatywnie
korzystniejszym rozwoju mowy niz w klasycz-
nym autyzmie. Przeciwnicy autystycznego
spektrum zwracajg tez uwage na aspekt sys-
temowej (a zatem obejmujacej catg rodzine)
pomocy postdiagnostycznej, ktéra w sytuaciji,
gdy dziecku postawiona zostanie diagnoza
zespotu Aspergera zamiast ogolnie autyzmu,
jest na ogot skuteczniejsza (por. Pisula, 2002;
Budzinska, Wéjcik, 2010).

Charakterystyki autystycznego spektrum
zaburzen, przedstawiane w dwoch najbar-
dziej znanych, miedzynarodowych klasyfika-
cjach: ICD-10 i DSM-V, sg obecnie zblizone.
Kryteria diagnostyczne zespotu Aspergera
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w cytowanych klasyfikacjach, réznig sie jed-
nak w pewnych kwestiach znaczaco od kry-
teriow proponowanych przez indywidualnych
badaczy, zwtaszcza w odniesieniu do rozwoju
mowy i jezyka. C. Gillberg (2005) oraz P.
Szatmari (2000) wskazujg na nietypowe cechy
mowy i jezyka dzieci z zespotem Aspergera,
badz cechy tzw. dziwacznej mowy, podczas
gdy kryteria ICD - 10 oraz DSM-IV-TR takich
charakterystyk nie przedstawiaja.

Pojawiajg sie jednak aktualnie propozycje
wprowadzenia znaczacych modyfikaciji opisu
autyzmu w Diagnostyczno-Statystycznym
Podreczniku Zaburzeh Psychicznych (DSM)
Amerykanskiego  Towarzystwa  Psychia-
trycznego (APA). Obowigzujgca wspoicze-
$nie wersja DSM-IV-TR sytuuje autyzm
wsréd catosciowych (gtebokich) zaburzen
rozwoju (autyzm ujmowany jest jako za-
burzenie autystyczne, sklasyfikowane pod
numerem 299.0), ktére rozpoczynajg sie
w okresie niemowlectwa lub wczesnego dzie-
cinstwa, w znaczacy sposéb determinujgc
rozwdj proceséw uspotecznienia, komunikaciji
oraz ujawniania sie stereotypii i perseweracji
(por. Pisula, 2002).

Wsréd kategorii zaburzen autystycznych
DSM-IV wyréznia pie¢ zaburzen: zaburzenie
autystyczne (Autistic Disorder), zaburzenie
Retta (Rett’'s Disorder), dzieciece zaburzenie
dezintegracyjne (Childhood Disintegrative
Disorder); zaburzenie Aspergera (Asperger’s
Disorder) oraz gtebokie zaburzenia rozwoju
nie ujete w innych kategoriach diagnostycz-
nych (Pervasive Developmental Disorder Not
Otherwise Specified).

W przygotowywanej aktualnie i przewi-
dzianej na maj 2013 roku publikacji najnow-
szej wersji Diagnostyczno-Statystycznego
Podrecznika Zaburzeh Psychicznych (DSM

- V), proponowane sg istotne zmiany w zakre-
sie klasyfikacji autyzmu i zespotu Aspergera.
Planuje sie przypisanie zaburzen autystycz-
nych, definiujac je jako Autystyczne Spektrum
Zaburzeh  (Autism Spectrum Disorders,
ASDs), do wystepujacej w klasyfikacji grupy
Zaburzen Neurorozwojowych. Wskazana ka-
tegoria zawiera¢ bedzie zaburzenia okreslane
poprzednio jako: zaburzenie autystyczne
(autistic disorder), zaburzenie Aspergera
(Asperger’s disorder), dzieciece zaburzenie
dezintegracyjne oraz catosciowe zaburzenia
rozwoju niespecyficzne (pervasive develop-
mental disorder not otherwise specified). Ze
wzgledu na takie propozycje APA sugeruje
usuniecie z klasyfikacji DSM-V zaburzenia
Aspergera, uzasadniajgc to, miedzy inny-
mi, analizami empirycznymi sugerujgcymi,
iz stosowanie kryteriow diagnostycznych
zaburzenia Aspergera w praktyce klinicznej
czesto okazywato sie zawodne. APA, zaleca-
jac zmiany, odwotuje sie do wnioskow uzna-
nych badaczy problemu takich, jak: Mayes
i wspotpracownicy, 2001; Miller i Ozonoff,
2000; Leekam, Libby, Wing, Gould & Gillberg,
2000 (za: Attwood, 2006). Szczegdlnie pro-
blematyczne wydaje sie by¢ kluczowe dla
diagnostyki zaburzenia Aspergera kryterium
D (por. Pisula, 2002), dotyczace braku kli-
nicznie istotnego, ogodlnego opdznienia we
wczesnych fazach rozwoju jezyka. Jak pi-
sze Pisula, ze wzgledu na nieprawidtowosci
wystepujace w waskich obszarach funkcjo-
nowania, syndrom Aspergera jest rozpozna-
wany z reguty pozniej niz autyzm (tamze), co
potwierdzajg badania, dotyczace sredniego
wieku pierwszej diagnozy: 7 lat (Mandell i in.,
2005) oraz 11 lat (Howlin, Asgharian, 1999).
W przypadku diagnozy starszych dzieci, ado-
lescentéw oraz oséb dorostych trudno zatem
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diagnozowa¢ w oparciu o kryterium D, nie
odwotujgc sie do obarczonych znacznym su-
biektywizmem, retrospektywnych rekonstruk-
cji wczesnego rozwoju jezyka . Mozna sgdzic,
iz klasyfikacja proponowana przez APA pro-
ponuje raczej szerokie kategoryzacje, opar-
te na na licznych wspodfczesnie badaniach
z zakresu neuropsychologii.

Neurorozwojowe uwarunkowania

autyzmu i zespotu Aspergera

— przeglad wspoétczesnych badan

W ostatnich latach, w obrebie neurologii,
neuropsychiatrii, neuropsychologii i neuro-
kognitywistyki prowadzone sa liczne bada-
nia weryfikujagce neurorozwojowa hipoteze
autystycznego spektrum zaburzen. Wielu
uznanych badaczy, wsréd nich P. Szatmari
(2000), U. Frith (2005), C. Gilberg (2005),
S. Baron-Cohen (2006), neurorozwojowg
hipoteze autyzmu uczynito podstawg swo-
ich rozwazan teoretycznych oraz badan.
Poszukujg oni przyczyn autyzmu przede
wszystkim w genetycznie uwarunkowanej od-
miennosci budowy i charakterystyki struktury
modzgowia 0sob, ujawniajgcych autystyczne
spektrum zaburzen.

U. Frith, w latach szes$édziesigtych XX
wieku, wobec dominacji $rodowiskowych
teorii przyczyn autyzmu, jako jedna z pier-
wszych badaczek wyrazita przekonanie
0 neurobiologicznym podtozu tego zaburze-
nia. Zapoczatkowata pionierskie badania, kt6-
re pozwolity jej na sformutowanie teorii cen-
tralnej koherencji oraz zainicjowaty szerokie,
empiryczne analizy proceséw poznawczych
i neurobiologicznych, uwazanych za podtoze
autyzmu (por. Bishop, 2008).

Interesujace s rowniez wnioski z badan kli-
nicznych i neurobiologicznych, prowadzonych
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w rodzinach dzieci z zespotem Aspergera
przez Gillberga (2005), ktory stwierdzit uszko-
dzenia lub dysfunkcje moézgu u 61% bada-
nych dzieci. Genetyczne podioze Zespotu
Aspergera zostato przez niego potwierdzone
we wszystkich badanych rodzinach, w ktérych
stwierdzano istnienie syndromu. Prowadzenie
badan interdyscyplinarnych nad Zespotem
Aspergera postulowali réwniez Baron-Cohen
i Klin (2006). Wskazywali, iz ztozony fenomen
Zespotu Aspergera powinien by¢ charaktery-
zowany i wyjasniany z réznych perspektyw:
behawioralnej, poznawczej, neurobiologicz-
nej i genetycznej. Warner (2011) sugeruje, ze
zainteresowania empiryczne Barona-Cohena
(2006) przechodzity swoistg ewolucje od
badan proceséw poznawczych oraz sformu-
towania teorii umystu do badan nad neurobio-
logiczng przyczyna autyzmu.

P. Szatmari w roku 2000 scharakteryzowat
zespot Aspergera jako ciezkie zaburzenie
neurorozwojowe, a R. Wujcik z zespotem
badaczy (R. Wujcik, A. Porzycka, A. Witusik,
T. Pietras, 2010) stwierdzili, iz hipoteza neu-
rorozwojowa zyskata najbardziej wiarygod-
ne biomedycznie potwierdzenie. Ich praca
przywotuje najistotniejsze hipotezy oraz roz-
strzygniecia usytuowane w obszarze neuro-
rozwojowego ujecia autyzmu oraz klasyfikacji
objawow tego zaburzenia.

Utrzymujace sie wspotczesnie w niektorych
Srodowiskach kontrowersje dotyczace gene-
tycznej etiologii autyzmu wynikajg z faktu, iz
badania nad bliznietami monozygotycznymi
z zespotem Aspergera, potwierdzonym jed-
noczesnie u obu blizniat sg bardzo nieliczne.
Stosunkowo niedawno, w 2007 roku Ishijima
i Kurita opracowali pierwsze studium przypad-
ku bliznigt monozygotycznych ptci meskiej
z zespotem Aspergera, zdiagnozowanym
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wedle kryteriow DSM-IV. U badanych bliz-
nigt stwierdzono istotne réznice w zakresie
zaburzen wspotwystepujacych z  rozpo-
znanym zespotem Aspergera. U jednego
z bliznigt zdiagnozowano chorobe afektywng
dwubiegunowg, u drugiego natomiast epilep-
sje. Odnotowano rownoczesnie fakt réznic
w funkcjonowaniu intelektualnym oraz w za-
kresie sprawnosci motorycznej obydwu oséb
(Ishijima, Kurita, 2007).

Liczne badania podejmujace aspekt czesto-
Sci wystepowania autyzmu wsroéd czionkéw
rodzin, w tym réwniez obserwacje blizniat
mono- i dwuzygotycznych, prowadzone
w kohcu XX wieku, doprowadzity do stop-
niowej zmiany podejscia do hipotezy o ge-
netycznej etiologii autyzmu tak, iz - jak pisze
P. Szatmari — obecnie przyjmuje sie, iz autyzm
jest zaburzeniem wrodzonym. (Szatmari,
Jones 2007; Wujcik i wsp., 2010). Warto
przywofa¢ analizy poréwnawcze Smalley’a
i wsp. (1988), ktorzy dokonali przegladu
badah blizniagt w aspekcie dziedzicznosci
autyzmu. Wskaznik dziedzicznosci autyzmu
dla bliznigt monozygotycznych uplasowany
byt na poziomie 64%, za$ dla bliznigt dwu-
zygotycznych — 9%. Odrebnym problemem,
rozpatrywanym szczegotowo przez badaw-
czy, byta kwestia wiarygodnos$ci stosowane;j
wczesniej metodologii badawczej, stad tez
réwnolegle do prowadzonych badan bliz-
nigt, techniki badawcze zostaty wzbogacone
o analize tzw. czynnika ryzyka populacyjne-
go. Ponowny przeglad badan nad bliznietami,
z uwzglednieniem wprowadzonego udosko-
nalenia sprawit, iz wskaznik dziedziczno$ci
autyzmu dla bliznigt monozygotycznych
wzrést do ponad 90% (za: Szatmari, Jones,
2007; Kilpinen i in., 2008). W badaniach
Taniai i wsp. z 2008 r. nad bliznietami mono-

zygotycznymi, wskaznik dziedzicznosci dla
kobiet wyniést 87%, zas dla mezczyzn: 73%
(za: Wujcik i wsp.,2010).

Badania Szatmariego i wsp. (1993) wska-
zuja, ze ryzyko wystgpienia autystycznego
spektrum zaburzeh u rodzehstwa o0séb
z autyzmem szacuje sie na 5-6%. W bada-
niach Boltona i wsp. z 1994 roku wnioskuje
sie, ze 20% rodzenstwa dzieci autystycznych
przejawiato znaczace problemy w komunikacji
spotecznej, badz tez waskie zainteresowania,
w poroéwnaniu do 3% rodzenstwa dzieci z ze-
spotem Downa (za: Szatmari, Jones, 2007).

W rodzinach os6b z autyzmem dziecie-
cym obserwuje sie takze znacznie czestsze
wystepowanie cech autystycznych w trzech
osiowych objawach autyzmu, ich nasilenie
jest jednak czesto na tyle tagodne, ze nie
pozwala na diagnoze u tych oséb autyzmu.
Studium poréwnawcze rodzicéw dzieci z au-
tyzmem i rodzicow dzieci z zespotem Downa,
przeprowadzone w 1994 przez Piveta za
pomocg standardowych kwestionariuszy
osobowos$ci wykazato, iz cechy autystyczne
przejawiato znacznie wiecej rodzicow dzieci
autystycznych niz dzieci z zespotem Downa
(za: Szatmari, Jones, 2007). Podobnie, w ba-
daniach rodzin os6b z zespotem Aspergera,
przeprowadzonych na Uniwersytecie w Yale,
w 46% rodzin wsréd krewnych pierwszego
stopnia byly osoby z zespotem Aspergera lub
jego cechami (Attwood, 2006).

Osiagniecia wspotczesnej biologii, w tym
zwtaszcza genetyki, wykazujg zwigzek au-
tystycznego spektrum zaburzeh z polimor-
fizmem i mutacjami pewnych genéw (m.in.
genu FMR1, zwigzanego z zespotem tamli-
wego chromosomu X). Rezultaty badan nad
konkretnymi genami, uzyskiwane na réznych
prébach osob autystycznych prowadzg jednak
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doé¢ czesto do odmiennych, a nawet wzajem-
nie sprzecznych konkluzji. Bardzo obszerna
analiza badan nad genetyka autyzmu, prowa-
dzonych w latach 1980-2006, zaproponowana
przez Yanga i Gilla w 2006 roku wykazata, iz
zbiezne wyniki badanh uzyskano w odniesieniu
do gendw zlokalizowanych w chromosomach:
7921.2—q36.2, 16p12.1-p13.3, 6914.3—q23.2,
2924.1-933.1, 17911.1-921.2, 1921-q44
oraz 3g21.3—-q29.

Warto odnotowaé, iz poszukiwanie gene-
tycznych podstaw zaburzenia odnosito sie
do tzw. szerokiego kontekstu autystycznego
spektrum i bylo osadzone w nurcie klasyfi-
kacyjnym, odpowiadajgcym wspoétczesnym
zatozeniom APA.

Bardzo liczne badania nad genetyczng
etiologig autyzmu prowadzi sie wspotczesnie
w krajach skandynawskich (por. Kilpinen
i wsp. 2008). W literaturze przedmiotu moz-
na znalez¢, miedzy innymi, interesujgce
whioski oparte na badaniach rodzin oséb
z autyzmem dzieciecym (97 rodzin, 138
oso6b), zespotem Aspergera (29 rodzin, 143
osoby), konstatujace istnienie zwigzku genu
DISC1, zlokalizowanego na chromosomie
1942 ze wskazanymi zaburzeniami. Sg one
tym bardziej interesujace, ze w odniesieniu do
autyzmu wykazano zwigzek z mikrosatelitar-
ng sekwencjg niekodujaca: DISC1 (D1S2709;
P =0.004), a w Zespole Aspergera — zwigzek
z polimorfizmem pojedynczego nukleoty-
du: DISC1 (rs1322784; P = 0.0058) oraz
z trzykrotnym polimeryzmem HEPS3, fgczo-
nym wczesniej z wystepowaniem schizofrenii
(Kilpinen i wsp., 2008).

Interesujgce sag réwniez analizy, odnoszace
sie wytgcznie do weryfikacji genetycznego
podioza Zespotu Aspergera. Warto przyto-
czy¢ badanie dwbéch, niespokrewnionych
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0s0Ob z zespotem Aspergera, przeprowadzo-
ne przez Tentlera i wspétpracownikéw (2003),
ktére wykazato, ze zrbwnowazone transloka-
cje: 1(13;17) oraz t(17;19) moga mie¢ zwigzek
z etiologig tego syndromu.

Spencer, Stanfield i Johnstone (2011)
przedstawiajg niezwykle ciekawe zestawienie
analiz, prowadzonych przez badaczy réz-
nych orientacji teoretycznych w latach 1999
-2008, na podstawie ktérego wskazuja, iz
u podtoza osiowych objawow autyzmu (za-
burzenia interakcji spotecznych, zaburzenia
komunikacji oraz stereotypowe zachowania,
zainteresowania i czynnosci) moga leze¢ dys-
funkcje neuroanatomiczne, miedzy innymi:
zakretu obreczy, zakretu wrzecionowatego,
bruzdy skroniowej oraz jgdra migdatowatego
(zaburzenia rozwoju oraz realizacji zacho-
wan spotecznych), osrodka Broki, bruzdy
skroniowej gérnej (osrodek Wernickego)
oraz mozdzku (zaburzenia rozwoju funkciji
komunikacyjnych), kory przedczotowej, jadra
ogoniastego, ciata modzelowatego (obecnosc¢
stereotypii i zawezonych wzorcoéw zaintere-
sowan). Zdaniem wymienionych badaczy,
nieprawidtowosci strukturalne lub odmienna
aktywacja wymienionych struktur mézgowia
mogg odpowiadac za zaburzenia funkcjonal-
ne w autyzmie.

Wspotczesnie prowadzone badania pro-
wadzg rowniez do wnioskow, iz u 0so6b
ujawniajgcych zaburzenia ze spektrum auty-
zmu zauwaza sie nieprawidtowosci gtéwnie
w zakresie serotonicznego systemu neur-
przekaznictwa (Wierzbinski i in., 2005; Penn,
2006), cho¢ interesujace sa rowniez wyniki
innych badan, dostrzegajacych zwigzki wy-
stepowania autyzmu z funkcjonowaniem
nastepujacych  ukladéw  neurotransmis;ji:
GABA-ergicznym, glutaminergicznym (Wujcik
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i wsp, 2010; Harada i in., 2010), dopaminer-
gicznym (Wujcik i wsp., 2010) oraz oksytocy-
ny (Wierzbinski i in., 2005; Penn, 2006).

Hipoteze istnienia zwigzku miedzy uktadem
serotoninergicznym a autystycznym spektrum
zaburzen postawili juz w 1961 roku Schain
i Freedman, w swoich badaniach dzieci upo-
Sledzonych umystowo, w ktérej znajdowaty
sie réwniez osoby z autyzmem. U szesciu
z dwudziestu trojga dzieci z autyzmem dzie-
ciecym stwierdzili oni podwyzszone stezenie
serotoniny we krwi (Schain, Freedman 1961;
Penn, 2006). We wnioskach z badan wspot-
czesnych wskazuje sie nadto, iz zwiekszone
stezenie serotoniny w surowicy i w ptytkach
krwi wystepuje u ponad 1/3 os6b z autystycz-
nym spektrum zaburzen (Wierzbihski i in.,
2005).

Helen Penn (2006), odwotujac sie do prze-
gladu badah dokonanego przez Anderson,
Horne, Chatterjee i Cohen w 1990 roku odno-
towata, ze analizy ptynu mézgowo-rdzeniowe-
go nie ujawnity spojnych wynikéw w zakresie
réznic w metabolizmie serotoniny u osoéb
z autyzmem oraz w grupie kontrolne;.

P. Wierzbinski z zespotem (2005) proponu-
je, by przyczyn obwodowej hiperserotonemii
oraz nasilenia transmisji serotoninowej po-
szukiwac¢ w nasilonym transporcie serotoniny
do plytek i komérek nerwowych, zwigkszeniu
syntezy serotoniny, lub tez w zmniejszeniu jej
katabolizmu oraz w spadku zdolnosci wia-
zania tego neuroprzekaznika przez receptor
5-HT2.

Sadzi on, iz wystarczajagcych dowoddéw na
znaczenie transmisji serotoninowej w powsta-
waniu spektrum autystycznego dostarczajg
réwniez metody obrazowe oraz doniesienia
z badan nad terapig osob autystycznych za
pomocqg selektywnych inhibitorow wychwytu

zwrotnego serotoniny (SSRI — serotonin se-
lective reuptake inhibitors). Wydaje sie jed-
nak, ze badania te wymagaja jeszcze bardziej
pogtebionych analiz.

Helen Penn, przywotujgc  badanie
Chuganiego i wsp. (1999), dokonane za po-
mocg techniki PET (Pozytonowej Emisyjnej
Tomografii Komputerowej), wskazuje, ze
z autystycznym spektrum zaburzen mogg sie
wigzac¢ zaktdcenia procesu dojrzewania drég
neuroprzekaznictwa serotoninergicznego.
W cytowanym badaniu, dostrzezono znacza-
ce roznice w zdolnosci do syntezy serotoni-
ny pomiedzy dzieémi z autyzmem a grupag
kontrolna. U dzieci z autyzmem zaobserwo-
wano stopniowy wzrost zdolnosci syntezy
serotoniny pomiedzy drugim a jedenastym
rokiem zycia, kiedy osiggata ona srednio 1,5
wartosci typowej dla osoby dorostej. W grupie
kontrolnej zaobserwowano natomiast proces
odwrotny: do okoto pigtego roku zycia odnoto-
wywano u dzieci zdolnos¢ syntezy serotoniny
réwng dwukrotnej wartosci typowej dla osoby
dorostej, nastepnie za$ nastepowat liniowy
spadek az do wartosci typowej dla osoby do-
rostej (Penn, 2006). Badania za pomoca tech-
niki PET byly prowadzone takze u oséb z ze-
spotem Aspergera. Jedne z nowszych badan
w zakresie tej problematyki, przeprowadzone
przez Girgisa i wsp. (2011) na grupie 17 osob,
nie ujawnity jednak znaczacych réznic w funk-
cjonowaniu systemu przekaznictwa serotoni-
nergicznego u osob z zespotem Aspergera
i grupy kontrolnej (Girgis i in., 2011).

W literaturze przedmiotu zawarte sg réwniez
proby fgczenia wystepowania autystycznego
spektrum zaburzen z innymi nieprawidtowo-
Sciami systemow neurotransmisji. R. Wujcik
i wspotpracownicy (2010), relacjonujac bada-
nia prowadzone pod kierunkiem Murnoz-Yunty
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wskazuja, ze u 0séb autystycznych stwierdzo-
no zaktdcenie rownowagi miedzy hamujgcym
dziataniem kwasu y-aminomastowego (GABA)
oraz pobudzeniem wywotywanym przez kwa-
su glutaminowy w obszarach kory mézgowej,
istotnych dla funkcji poznawczych.

Warto réwniez odnotowaé, ze u oséb au-
tystycznych zaobserwowano w okreslonych
obszarach moézgu liczne odmiennosci od
ogotu populaciji: nizsza ilos¢ komorek pirami-
dowych w pfacie czotowym, liczne nieprawi-
dtowosci uktadu limbicznego oraz znaczacg
nizszg liczbe komérek Purkinjego w mozdz-
ku. Postawiono hipoteze, ktérg zdajg sie
potwierdza¢ prowadzone badania, iz u oséb
z autyzmem wystepuje wzmozona aktywnosé
glutaminergiczna, przy obnizonej aktywno$ci
GABA-ergicznej, co w konsekwencji moze
prowadzi¢ do pogorszenia jakosci przekazy-
wanej informacji neuronalnej. Harada wraz
z zespotem w 2010 roku, za pomocg tech-
niki obrazowania MEGA-PRESS, stwierdzit
u 0s6b z autyzmem obnizony poziom GABA
w ptacie czotowym (Harada i in., 2010).
Badania Oblaka i wspotpracownikéw (2010),
podejmujace analize neurobiologicznych
przyczyn deficytow funkcjonalnych oséb au-
tystycznych, wykazaty u nich mniejszg ilos¢
receptorow GABA w zakrecie obreczy (czes¢
ukfadu limbicznego) oraz w zakrecie wrzecio-
nowatym, w obrebie ktérego znajduje sie ob-
szar zwigzany z identyfikacjg twarzy i ekspre-
sji emociji. Analogicznie, poszukujac przyczyn
konkretnych objawéw autyzmu w uwarunko-
waniach neurobiologicznych, R. Wujcik z ze-
spotem wspotpracownikéw (2010) zauwazyt,
ze zaktdcenia systemu dopaminergicznego
mogaq by¢ przyczyng takich objawéw autyzmu
jak: stereotypowe zachowania, zaburzenia
nastroju, napady agresji, apatia, zaburzenia
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komunikacji, deficyty w zakresie proceséw
poznawczych. Dowoddéw dostarczajg, mie-
dzy innymi, badania dzieci z autyzmem
realizowane technikg PET, przeprowadzone
w 1997 roku przez Ernsta i wpétpracownikow,
w ktorych stwierdzono u badanych obnizong
aktywnos¢ dopaminergiczng w korze przed-
czotowej (Penn, 2006).

WSsrod zaburzen w zakresie neuroprzekaz-
nictwa z udziatem neuropeptydéw, u oséb
z autyzmem istotna cho¢ kontrowersyjna
wydaje sie by¢ rola oksytocyny, uwazanej za
jeden z regulatorow zachowan spotecznych.
W 1998 roku Modahl i wspdtpracownicy
stwierdzili znaczaco nizszy poziom oksyto-
cyny w osoczu krwi dzieci autystycznych,
a takze brak wzrostu stezenia tego neuropep-
tydu wraz z wiekiem, co odnotowano u grupy
kontrolnej (za: Penn, tamze). Liczne sg takze
badania nad eksperymentalnym podawaniem
oksytocyny osobom z ASD, na przyktad w ba-
daniach Hollandera i wspotpracownikéow za-
obserwowano, iz dozylne podanie oksytocyny
osobom z autyzmem i zespotem Aspergera,
tagodzito wystepowanie stereotypii (za:
Wierzbinski i in., 2005).

Whioski

Rozw6j badan nad neurobiologicznymi
uwarunkowaniami zaburzen spektrum au-
tystycznego sprzyja kreowaniu rozlicznych
pytan i wskazuje nowe, przez wiekszo$c
znaczacych teoretykdw autyzmu niekwestio-
nowane perspektywy opisu jego specyfiki.
Nalezy jednak zauwazyé, iz cho¢ pozostaje
ono najlepiej udokumentowanym badawczo
zagadnieniem, potwierdzajacym przynalez-
nos¢ autystycznego spektrum zaburzen do
zaburzen neurorozwojowych (Penn, 2006) to
nadal niejednoznaczne pozostajg implikacje
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zaobserwowanych zaburzen.

A. Broderick oraz A. Ne’eman (2008), na-
wigzujgc do alternatywnej — w stosunku do
hipotezy autystycznego spektrum zaburzeh
i czesto uznawanej za kontrowersyjng — kon-
cepcji neurordéznorodnosci (por. Armstrong,
2010), w interesujgcym eseju: ,Autism as
metaphor: narrative and counter narrative”
przedstawiajg analize dyskursu historyczno
-kulturowego wokét problematyki autyzmu,
interpretujgc zasadniczy nurt badawczy, trak-
tujacy spektrum autystyczne jako grupe zabu-
rzen oraz koncepcje neuroréznorodnosci jako
dwie przeciwstawne narracje. Wymienieni
badacze sktonni sg traktowa¢ autyzm jako
wazng czes¢ tozsamosci jednostki oraz
ukryta niepetnosprawnos¢ (invisible disabili-
ty). Autorzy ci, ukazujgc zwigzek pomiedzy
powszechnymi pogladami na temat autyzmu,
a okreslajaca to zaburzenie metaforg nauko-
wg, a takze nawigzujac posrednio do spo-
tecznego modelu niepetnosprawnosci, pod-
kreslaja silng zaleznos$c¢ klasyfikacji zaburzen
autystycznych od kontekstu historycznego,
spotecznego i dominujacego trendu prowa-
dzonych badan.

Wydaje sie zatem, iz podejmujac wspbtcze-
Snie rézne inspiracje badawcze, prowadzone
w zweryfikowanych konwencjach teoretycz-
nych oraz charakteryzujac pozytywne aspek-
ty spektrum autystycznego, warto réwniez
przyczynia¢ sie do zmiany obecnego obrazu
autyzmu w spoteczenstwie, a przede wszyst-
kim do minimalizacji uprzedzen wobec oséb,
ktorych uktad nerwowy w pewnych, waz-
nych obszarach funkcjonuje odmiennie (por.
Broderick, Ne’eman, 2008).

Streszczenie

Artykut zawiera zarys ewolucji pogladéw na
temat autyzmu oraz kryteriéw definicyjnych
tego zaburzenia. Jest rowniez probg charakte-
rystyki kontrowersji, dotyczacych zagadnienia
definicji autyzmu w perspektywie historycznej
oraz w kontekscie wybranych wspétczesnych
badan, gtéwnie z obszaru neuropsychologii
i neurobiologii. Celem pracy jest dokonanie
przegladu wazniejszych, wspotczesnych ba-
dan nad etiologig autyzmu, zwtaszcza tych,
ktére w znaczacy sposob wptynety na mody-
fikacje naukowego spojrzenia na zaburzenie,
czynigc niektore, wczesniejsze hipotezy etio-
logii autyzmu i rozstrzygniecia w tym zakresie
— historycznymi.

Stowa  kluczowe:
Aspergera, neurorozwoj

autyzm,  zespot

Abstract

This article shows the outline of evolution of
believes on autism and the diagnostic criteria
of that disorder. It tries to describe in historical
perspective and in the context of contempora-
ry researches, mainly neuropsychological and
neuroscientific ones, the controversy over
definitions of autism.

The object of this paper is to review some of
the most important contemporary researches
on neuroscientific etiology of autism, particu-
larly to systematically organize those appro-
aches which have a remarkable impact on
changing the scientific view on that disorder
and which make some earlier hypothesis and
conclusions on the cause of autism of only
historical value.

Key words: autism, Asperger’s syndrome,
neural development
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