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Autismul este o boalcaracterizdt de séderea capaditii de a interagona pe plan
socialsi de a comunica, de comportament steregtippetitiv cu simptome ce se
manifesi de obicei Thaintea varstei de 3 ani. Aproximab9o/din indivizii afectd
manifesi si handicap mintal.

Introducere

In 1943 doctorul Leo Kanner a descris peptima dat 11 copii care s-au
prezentat la clinica sa cu o comhieale grave deficite de vorbire marcate de
anormalititi Tn interagiunea socid si 0 Inclingie spre comportamente stereotipe,
repetitivesi ritualisitce. Acati 11 copii au fost primii copii diagnostigau autism
infantil. Desi denumirea iniala a evidemgiat ca autismul infantil e observat in cogile
si documentele descriu comportamentul autist laicapum este claracautismul e
vazut ca o boal pe tot parcursul vié a carei tip si severitate se modificin timp odai
cu dezvoltarea individului.

Definitia Autismului si Starile Tnrudite

Autismul este un sindrom comportamentéihttede un curs caracteristit de
apariia simultari a unor puttri particulare in trei mari domenii. In acest momeea
mai utilizat definitie a autismului este cea publiz@h 1944 de dtre Asociaia
Psihiatriéd Americara in Manualul de diagnosticg statistice al bolilor mintale
(Diagnostic and Statistic Manual of Mental DisorflddSM-IV . Pentru a se stabili un
diagnostic de autism, aceasdefinitie presupune ca individuh snanifeste:

(1) o sadere in interatunea socid ( manifestat de cel pyn dou articole din A.1 in
Tabelul 1);
(2) o sa&dere in comunicare ( manifegtate cel pyin un articol din A.2 rirabelul 1);



(3) un comportament, interesieactivitati restrictive, repetitivai stereotipe
(manifestate de cel ga un articol din A.3 irirabelul 1);
(4) simptomele afrute Tnaintea varstei de 3 ani.

De multe ori anormadiile comportamentale sunt observabile de la cele mai
fragede varste. Togy Tntr-un mic nunmr de cazuri exigto perioad de dezvoltare
normak urmat de o regresigi de manifestarea simptomelor autiste. In general,
simptomele se schimpdati cu dezvoltarea se pot imbu#itati considerabil. Un mic
segment de indivizi manifesb TnEutatire Tn timp a comportamentului ritualistic-
repetitiv.

De la prima descriere a autismuligiti de Kanner, au fost observate alte boli
care sunt similare cu autismul dar difém prezentare. impre&mu autismul, aceste
boli ( sindromul Rett, sindromul Asperger, dezvadtpervaziva, “childhood
disintegrative disorder” etc) sunt categorizate suimele de boli pervazive de
dezvoltare ( PDD — pervasive developmental disajder

Dintre acestea, probabil cel mai cunosaudrom este Asperger. Aceabbak
este uneori greu de deosebififde autism la indivizii care au un nivel normal de
inteligena, validitatea acestor difergneste dezituta in prezent deitre cercettori si
doctori. Defintia dat de DSM-1V specifié faptul & in cazul sindromului Asperger,
pe lang inteligena normai, impedimente n interd@anile sociale, comportament
stereotipsi repetitiv , indivizii ar trebui sa nu alnici o intarziere in dezvoltarea
limbajului ( de exemplu copiii spun cuvinte @da 2 anisi fraze pada la 3 ani ). Se
pune diagnosticul unei boli pervazive de dezvoltareazul in care individul are
deficite Tn toate domeniile tipice pentru indiviaiitkti.

Ultimele doé boli care fac parte din categoria PDD, “childhalisintegrative
disorder” si sindromul Rett sunt mult maitppuintalnite decat célalte trei boli din
aceagt categorie. “Childhood disintegrative disorderteegdiagnosticat la copii de 2
sau mai mul ani de dezvoltare aparent noréhgilcare au o regresie marcast
ulterior manifest comportamentul asociat autismului. in cazul capiicu aceast
boak este foarte importantise exclud orice alt boak care poate fi identificat( de
exemplu “metachromatic leucodystrophyi’)care ar putea fi cauza simpotmelor
manifestate.

Diagnosticarea sindromului Rett se fagedda copiii de 5 luni cu o dezvoltare
normak apar mgcari stereotipe ale mainilor, o slalboordonare, limbaj ingreunst
Tncetarea crgerii capului. Tn cazul auiilor se manifest o contind dezvoltare a
indemaadrilor si diminuarea in timp a unor caracteristioanale dar la indivizii
diagnostica cu “childhood disintegrative disordegi’ sindromul Rett ele se Tutatesc
n timp.

In timp ce definia autismului e limitat la trasiturile prezentate iabelul 1,
mai exist un nunar de alte tisaturi care descriu boala. Aproximativ 75% din indivi
cu autism au abiliti intelectuale in zona retangi mintale ( de exemplu un 1.Q mai
mic de 70 ). Prezea unei retaréti mentale severe ( de exemplu un [.Q. mai mic de
35) deseori ingreuneadiagnosticarea autismului dat@riturmarului limitat de
activitati/comportamentsi abilitati care sunt necesare in observarea bolii. Pe |an



dificultatile in interpretarea rezultatelor testului de Is@,adaugsi faptul c indivizii
autisti demonstreazfrecvent un model de abilit imprastiate pe parcursul unor teste
standradizate ( de exemplu: o discrapantre 1.Q-ul verbasi cel nonverbal) sau un
limbayj limitat ori chiar lipsa lui definity. Desi un nunér de studii au demonstrat
punctele tari ( de ex: decodargr3labiciunile caracterisitice ( ielegere, gandire
abstract ) totusi nu exisé nici un tipar careapoat fi observat la tg indivizii autisti

si nici deficite neuropsihologice.

Pe langretardarea minta) autismul apare in conjunctiucu alte dificuliti in
comportament cum ar fi hiperactivitajeagresivitate &tre propria persoana saitre
cei din jur la un nivel atat de ridicat incat netzemterveni aditionale celor meniteas
lupte cu boala propriu-zisa.

Tabelul 1 Criterii pentru diagnosticarea autismului (DSM-1V)

A. Un total de 6 ( sau mai multe) articole de la (2),sau (3) cu cel pun doua de la (1) si cate unul
de la (2) si (3):
(1) impedimente in interaicinea socid, manifestate sub forma a celtjipjudowa din urmitoarele:

(a) impedimente marcante in utilizarea unor comportaeneanverbale cum ar fi privitul
ochi in ochi, expresiile faciale, paide corpului

(b) esecul in dezvoltarea unor rgiecaracteristice nivelului de dezvoltare

(c) lipsa dorinei de a imprtasi placere, interese sau realizari cu alte persoaneXemm@u nu
sunt afitate sau aduse obiectele de intersatee pesoanele autiste )

(d) lipsa reciprocittii sociale sau emmnale

(2) imedimente in comunicare, manifestate sub formal @win unuia dintre urriitoarele:

(a) Intarzierea sau lipsa totigh limajului verbal (4ra a fi insotiti de incercarea de a
compensa acedadipsa prin moduri alternative de comunicare cum ar ftgale sau
mimarea)

(b) la indivizii cu un limbaj potrivit apare un imepdéent in abilitatea de a ik sau sugne o
conversége cu ceilafi

(c) limbaj stereotipsi repetitiv sau limbaj idiosincratic

(d) lipsa jocului variagi spontan sau a jocului social imitativ potrivitrstei

(3) comportamente, intereseactivitai reduse, repetitivgi stereotipe, manifestate sub forma a
cel puin unuia din urmtoarele:

(a) interes redusi anormal in intensitate sau concentrare

(b) aderema aparent inflexibd pentru un ritual specifigh nefungional

(c) maniere stereotipe sau repetitive ( de exempltaiféh saudsucirea mainii sau a
degetului, sau ngcari complexe ale intregului corp)

(d) preocugri insistente pentrugsti ale obiectelor

B. intarzieri sau funnairi anormale intr-unul din urétoarele domenii:
(1) interagiune sociai
(2) limbaj asenanator cu cel din comunicarea social
(3) joc simbolic sau imaginativ




Predominanta Autismului

O estim@ge moderat a predomingei autismului este de aproximativ 4-5/10 000
indivizi. Totusi, estinirile recente urtparé la 10/10 000. Ddcar fi sa facem o
comparae, cea de-a doua #ade 10/10 000, este aproximativ égell rata de rgeri
a indivizilor cu sindromul Down, cea mai cunoschbab cromozomial si cauza cea
mai des intalnii cauz a retardrii mentale. Diferefa dintre ratele de predominarmin
diferite studii este cauzain mare parte de faptui,cde-a lungul timpului, criteriile de
diagnosticare s-au schimbat de la primele desaierui Kanner iar cel curent este
mai larg decat criteriul anterior utilizat. Odate s-a ascut un copil autist, riscul de a
se nate un alt copil autist varidantre 3 pana la 7%. Autismul apare de 4 sau 5 ori
mai des la &rbai decat la femei.

Teorii Neuropsihologicesi Caracteristici

Studiile neuropsihologice, pe larfgptul G se concentredzasupra #siturilor
autismului, awi 0 alta tinta, aceea de a descoperi deficitul sau deficitelaitog
fundamentale ce se afin spatele anormaiiilor comportamentale observate in cazul
acestei boli.Trei dintre cele mai importante tepresupun & exist deficite cognitive
fundamentale Tn funie executive,coerga central si elaborarea unei teorii aperi.

“Functii executive” este un termen carepati o0 largi zom de procese
cognitive superioare cum ar fi capacitatea deldoeea de context, inhibarea unor
raspunsuri nepotrivite, planificarea, indeplinirea&usarcini, schimbarea sarcinilgr
monitorizarea lor. Pentru examinarea acestor peosesi creat giie teste
neuropsihologice cum ar fi Turnurile din Hanoi sirfarea Wisconson d@ilor de joc
care au scos la ivealunctii executive anormale in autism. In partigudeficitul in
capacitatea de a trece de la o sarcina la altacessederat paralel cu acel
comportament ritualistic-repetitiv observat n anitii reprezing caracteristica
definitorie a acestei boli.

O a doua teorie neuropsiholagiespre autism afirinci persoanele autiste au o
slakh coerema centrad. Ca dovad in susinearea acestei teorii este faptalautstii nu
pot deosebi tipare, modele sau stimuli intr-un exintu neles, spre deosebire de o
persoad care nu suférde aceastboak. Acest deficit poate insemna limitare in
procesarea unor evenimente sau stimuli impg@rtir poate sevi la cyerea
performanei unui individ autist de a procesa stimuli intasbmli, observée ce a fost
facuta in mai multe studii. De exemplu, Tntr-un studndivizii autisti au dovedit & au
0 capacitate relativ dezvoligin asi aminti cuvinte intamgkoare, fira sens dar au
avut rezultate proaste insgaminti propoziii cu inteles.

O a treia ipotézsugereax ca indivizii autisti au un deficit in a crea dipere
despre sine sau o teorie despre starea riantatra a celorlafi, cum ar fi dorinelesi
credinele lor. Acest deficit este observabil atunci candi individ autist i se ceres



prevad comportamentul unei alte persoanedo@ s-a luat in considerare posibilitatea
ca informaia dat acelei persoane poate fi falkau & individul ar putea avea o opinie
gresita. Un astfel de exemplu este ilustrat de ngtawopiiilor autsti Tn urmatorul

test: subiectului i se ceré prevad dad o persoaimar mai @uta un anumit obiect care
a fost mutat de la locul sau original ( din pun@&uh punctul B) in timpul cat

persoana a fost atadin incGpere. Copilul autist nu e capabilia in considerare

faptul & persoana respectiviu poate stizobiectul a fost mutat ( din punctul A in
punctul B) intrucéat era abséna aceastmutare. El vaaspunde & persoana vaaata
obiectul in noua logee ( punctul B).

Deai toate aceste trei teorii (deficit in funle executive, coeraa centrah slals,
deficit n formularea unei opinii) au incercétexplice caracteristicele
comportamentalg cognitive ale autismului, nu existin model unic careagpoat
explica toate caractersiticele tuturor indivizildbre exemplu chiar dadeoria
deficitului Tn crearea unei opinii explicleficitul social observat in autism, ea nu
explica suficient comportamentul ritualistic-repetitiv satardarea mentatare e
prezeni pana la 70% din cazuri.

Baza Biologici a Autismului

Studiile recente demonstréiaza autismul are o babiologici dar nu s-au
determinat Tn& mechanismele patogenice.La fel ca orice alta boatgportamenta]
autismul este foarte probabil rezultatul final éédtelor cauze sid biologice. Cea
mai burh dovadi este faptul £ 10% din indivizii aut§ti au totodatgi o stare medical
fragila ( de exmplu: sindromul X, scler®z‘congenital rubella” ) despre care se crede
cale-a cauzat simpotemele autiste. La qeB&@P indivizi unde nu apare nici o alt
boak, s-a descoperitidactorul genetic are o mare impongarDovada aestei afrinfia
provine din studiul familiilosi a gemenilor. Studiul familiilor a demonstrait aesi
riscul apariiei autismului ( adig de a avea un al doilea copil autist) este de Ao,
aceast rati este de 100 de ori mai mare decat rata gpiaautismului la restul
populaiei. Studiul gemenilor a demonstrdat @utismului care apare la ambii membri ai
unei perechi identice de gemeni ( &dyemenii monozigp care au 100% aceja
material genetic) are o Eaai mare ( peste 60% ) decéat cea de 3-5% a autisoaue
apare la ambii membri ai unei perechi de gemedidada gemenii dizigg care au
doar 50% acekamaterial genetic). Concluzia acestor studii €stautismul e o boal
genetid si e rezultatul intergaunii a mai multor gene. Studii genetice au incegga
descopere gena sau genele care sunt responsatiie peuzarea autismului in
majoritatea cazurilor dar giaunele zone ale genomului uman sunt considerakecca
de dezvoltare pentru gene defecteiime s-a identificat nici o gércare & joace un
rol in cauzarea autismului.

Faptul ca autismul e consierat o bagnetié@ pare greu de crezut pentrurare
ori se poate observa o familie cu mai mult de umbra autist. Totgli, un astfel de
criteriu poate duce la concluzii gie din mai multe motive. n primul rand, comparat



cu alte boli care se cred se matenesc( diabet, hipertensiune) autismul este foarte
neobinuit. Tn al doilea rand, foarte pni dintre indivizii autiti se éisitoresc si au

copii, eliminand astfel unul dintre cele mai ghiite moduri de transmitere ( aglide

la un g@rinte afectat la copilyi Tn mod sigur sizand nurarul familiilor cu mai mult de
un membru autist. In sffit, se pare & familiile care au deja un copil autist, in general
Tsi limiteaza planurile de a aveatatopii.

Cu toateapuini dintre indivizii autsti au o condie medicai slali, majoritatea
nu au nici o anormalitate fizievidens. Tn unele studii totsi, s-a descoperiticpara
la 25% dintre indivizii augti au suferit de lgnuri sau au macrocefalie. Macrocefalia
nu cauzeaxzsimptomele autismului dar e considerata=ahd parte din mecanismul
cerebral ce cauzeaautismul.

In urma catorva studii neuropatologicdirase postmortem s-a observat o
proast dezvoltare a structurilor in mai multe zone distégnale creierului. In sistemul
limbic, anormal de mic, au fost detectate celulesdenpachetate pe cand in cerebel
exista o descigere a nurirului de celule Purkinje. S-a obsergab crestere
substafiala a creierului dar numai in anumite regiuni ( caegemplu lobul temporal,
parietal si nucleii). Tn contrast cu aceasta, cbepilos, o conduétfibroagi care leag
cele dod emisfere ale creierului, adgaut in mirime n partea de mijlog posterioal
a sa. Crgterea creierului la indivizii aufii sugerea existena unei anormaliti in
dezvoltarea creierului ( se produc prea multe eaha@rvoase, nu se elimidestultesut
nervos prin procesul normal de eliminan@sutului nervos in perioada de dezvoltare
sau exist o supracrgiere agesutului nonneuronal).

Modul in care sunt distribuite anornlié in creierul individului autist, mod
rezultat din studiul posmortem, este aseitor cu teoriile neuropsihologice care
sugereax ca anormalititile creierului autist nu pot fi localizate doarriat singu
structué a acestuia. Unele anormafitsunt aserinatoare cu cele care apar la un adult
in cazul unei congestii cerebrale, de exemplu, de@ar agi avea locul intr-o boall
despre care se credeerezultatul unei anomali timpurii in dezvoltacaierului.
Astfel ci o0 singu anomalie timpurie aparuin procesul de dezvoltare al creierului Tn
autism poate afecta mai multe strucufizone ale acestuia.

Alte studii ale bazei biologice a autismidu a#itat c exisk anormalifiti Tn
unele substae chimice gsite in creier. Cea mai importérdescoperire in autism din
ultimii 25 de ani a fost serotonina descopdat o treime din indivizii augti. Aceasta
anormalitate in nivelul serotoninei din sénge estesiderat a fi o indigee citre
functionarea sistemului de serotoaidin creiersi sugereaz o anormalitate n
metabolismul central de serotofifraptul @ unii indivizi autsti araé Tmburitatiri in
comportament in urma adminiir unor medicamente care inliilserotonina
demonstreazposibilitatea ca serotonina aika un rol important in patogeneza
autismului. Alte studii mai recente s-au indregiate defecte imunologice care ar
putea fi prezente la indivizii agti. Daci aceste defecte sunt descoperite, Imgreun
anomaliile substaelor chimice din creier ( de ex serotonina) potaane rol important
in dezvoltarea anormiaé creierului autist.



Tratarea persoanelor autiste

Noile cerceiri arat ci o intervenie facuti devreme in modul de comportare al
pacientului poate avea un rol important in tratatiolesutismului. Se Tnceratsa se
descopere care aspecte aleitriatimpurii a comportamentului sunt mai importast
care indivizi augti ar putea beneficia cel mai bine de aceste ietgiivS-a incercat
crearea unor dispozitive cargmat diagnostica din timp prezenbolii. “The
Checklist for Autism in Toddlers”(CHAT) este un agiautilizat de atre medici
primari pentru detectarea autismului la copiii @duni. “The Autism Diagnostic
Interview”(ADI) si algoritmul de diagnosticare ce il acompaaipat stabili prezega
autismului la copiii Tn varstde 2 ani.

Pe langydiagnosticarea din timp, un pas critic Tn tratatneanui copil autist
este o evaluare iila foarte mingioasi. Aceasi evaluare necistprezema unei echipe
multidisciplinare de medici, incluzand un psiholmaye 4 testeze abiliitile
intelectuale (1Q ), un medic logoped cateegalueze limbajul, un consultant in
educaie care § determine apitudinile de citire si comportamsgsdlar, un psiholog sau
psihiatru caredsdecopere o potéala problend de comportament.

Deai nu exish tratament pentru autism, tgpumedicii au ajuns la un conses: un
tratament adecvat are un imapct important asuia hoita tratamentului esteas
faciliteze dezvoltarea socigi a limbajului; $ scad din problemele
comportamentale ( comportament ritualistic, agéediy sau hiperactivitate)as
determine dezvoltarea unor aptitudini pentru fuumarea independeftsi ajute
familiile sa faca fata bolii. Interveniile comportamentale care se pafieac avut
rezultate difex de la unele simple, cum ar fi antecedentele (@rega unor schindoi
care sunt pe cala apai, pentru a limita traumele ce reziih urma unei schirndi
abrupte ) pana la incercarea de dfmpacientul comportamente alternative carkes
Tnlocuiasé pe cele aberante existentdi dea mana inlocsatingi pe cineva intr-un
mod nepotrivit aunci cand ii safu}. Antrenamentul pentru aptitudinile sociale este
destul de folositor pentru copii care deja pot vaadolescet si aduki cu autism.
Rezultate importante s-autofut si in incercarea de a ofarimertine un adult autist
intr-un loc de muricplatit.

Se pareaci anumite medicamente au un efect benefic in proble de
comportament, cum ar fi cele care irthgerotonina; acestea descresc fmum
comportamentelor repetitive, ritualistigiestereotipe precuryi a agresiviitii. Si alte
medicamente au fost folositoare in tratarea unowpartamente care nu surddituri
definitorii ale bolii( stimulag ai hiperactivititii, , neuroleptice pentru agresivitage
antidepresive pentru schidrbepisodice de &ti, somn, pofta de mancare, nivel al
energieisi grad de iratibilitate despre care se cretleeflect o boah afectiwa ).



