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: Starania majace na celu wyjasnienie wplywu genow i srodowiska
na rozwoj autyzmu, pomimo uczynionego postepu sa wciaz dalekie od peli sukcesu.

Wsrod roznorakich schorzen natury psychiatrycznej, w ostatnich latach to autyzm cieszyt sie
szczegodlnie duzym zainteresowaniem i wsparciem finansowym zaréwno ze strony rzadow, jak
i organizacji charytatywnych. Sytuacja ta przyczynita sie przede wszystkim do odkrycia podstaw
genetycznego podtoza autyzmu. Ale nawet tak duzy postep daleki jest od umozliwienia petnego
zrozumienia mechanizméw powstawania choroby. W gruncie rzeczy, osiagniecia te uswiadomity nam
jedynie jak daleka droge mamy jeszcze przed soba.

Jak zwykle, kluczowy jest kontekst. Po pierwsze, przedmiot badan: jest oczywiste, ze kryteria
diagnozowania autyzmu musza bys stale rozszerzane i udoskonalane, a takze to, ze sam autyzm nie
jest choroba jednolita: wystepuje w przerdznych odmianach. Po drugie, pomimo, ze kazdy rodzic
dziecka z autyzmem skorzystatby skwapliwie z jakiejkolwiek szansy na zniwelowanie lub chociazby
zminimalizowanie objawow, nie mozna tego schorzenia rozpatrywaé¢ jedynie w kontekscie
dolegliwosci potrzebujacej leczenia. Jak bowiem podkresla psychiatra Laurent Mottron, autyzmowi
czesto towarzysza nadzwyczajne umiejetnosci. Wreszcie po trzecie, wzrost zachorowan na autyzm
nie wynika jedynie z postepu w dziedzinie diagnostyki, 50% przypadkéw jest bowiem
niewyttumaczalnych.

Niezaprzeczalnie, autyzm ma swoje podtoze w zakldceniach w rozwoju moézgu, spowodowanych
zarowno zmianami genetycznymi, jak i wptywem srodowiska. Od lat 70. 20-go wieku, wiadome jest
tez, ze schorzenie to jest w duzym stopniu dziedziczne. W ostatnich latach szeroko zakrojone
badania statystyczne daty godne podziwu wyniki dotyczace podstaw genetycznych schorzenia.
Jednak te osiagniecia wskazaly tez na ogromna zlozonos$¢ problemu. Poza drobnymi wyjatkami,
takimi jak zespodt lamliwego chromosomu X czy zespo6t Retta, prowadzacymi do form autyzmu, nie
wykryto zadnej konkretnej mutacji w pojedynczym genie lub ich zespole, ktéra mogtaby wyjasniac¢
powstawanie tego schorzenia. Stad wniosek, ze winowajcag moze by¢ tak naprawde kazda
z niezwykle rzadkich zmian genetycznych.

Nie mniej jednak, uczyniono znaczacy postep w zakresie znajdowania powigzan miedzy tymi
zmianami genetycznymi a ich neurobiologicznymi nastepstwami. W ostatnim czasie, doswiadczenia
na myszach wykazaty, ze osobniki posiadajace mutacje w odpowiednich genach przedstawiaty
zachowania noszace znamiona autyzmu, takie jak brak checi do obcowania z innymi myszami czy tez
stany lekowe. Wszystkie wyzej wymienione osobniki posiadaty zmiany zaréwno w strukturze, jak i w
funkcjonowaniu mézgu. Badania te wiec z pewnoscia okaza sie niezwykle uzyteczne w odkrywaniu
zwiazku pomiedzy réznymi obszarami mézgu a zachowaniem autystycznym. Poza tego rodzaju
doswiadczeniami, tworzone sa tez modele komorkowe pochodzace od pacjentéw z mutacjami



genetycznymi, co réwniez daje nowe mozliwosci testowania réznorodnych hipotez i nadzieje na
odkrycie skutecznych metod leczenia.

Jakkolwiek obiecujaco by te osiagniecia nie brzmiaty, to wciaz dopiero potowa sukcesu. Pozostaje
jeszcze zbadanie czynnikéw Srodowiskowych w kontekscie autyzmu. Powszechnie uznaje sie, ze
srodowisko, poprzez mechanizmy neurobiologiczne czy tez interakcje z genami moze zakltocac
rozw0j neurologiczny, prowadzac do autyzmu. Jako jedna z wielu mozliwosci podaje sie infekcje
przebyte przez matke w czasie trwania cigzy. Jednakze, w zadnym z rozpatrywanych przypadkéw nie
udato sie zupelnie potwierdzi¢, ani tez przetestowa¢ mechanicznie ich biologicznych zwigzkow
Z autyzmem.

Jest oczywiste, ze zbadanie jednego konkretnego czynnika srodowiskowego poprzez wyodrebnienie
go z labiryntu wszystkich pozostatych nie nalezy do zadan prostych. Mozna nawet powiedzie¢, ze jest
to trudniejsze niz zidentyfikowanie mutacji z genomie. Juz samo zawezenie mozliwosci wymaga
zmudnych i czasochlonnych badan. Niektére z nich juz trwajq, na przyktad te prowadzone przez US
National Institutes of Health’s EARLI i miedzy innymi maja wlasnie szanse na odkrycie wzajemnych
zaleznosci miedzy genami a Srodowiskiem.

Wielu naukowcoéw i sponsoréow skupito swoje wysitki i zasoby na, w ich opinii mozliwych do
rozwiktania, zagadkach z zakresu genetyki i neurobiologii. Jednak media wciaz skupione sa na
aspekcie srodowiska, niezaleznie od jego wiarygodnosci naukowej. Kluczowe jest jednak to, by
uwaga agencji sponsoringowych i dobroczynnych nie zostata odwrdcona od kwestii kluczowych, ale
takze to, by naukowcy starali sie w sposob przejrzysty przedstawia¢ swoje odkrycia i badania.
Wyjasnienie faktycznego wpltywu czynnikéw srodowiskowych na autyzm jest zagadnieniem
priorytetowym, w ktérym wiele do powiedzenia maja kazda z nauk- psychologia, socjologia
i neurobiologia.

Opracowata: Katarzyna Chrzqszcz
Zrédto: www.nature.com
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