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Absztrakt: A cikk a tudomany haladasat targyalja klinikai; genetikai és kérnyezeti szempontbdl
illetve a pszicholdgiai terapiak terén. A cikk megallapitja, hogy az utébbi 3 év soran az
ismereteinket sikerllt jelentGsen elmélyiteni, és adodtak varatlan eredmények is, ennek ellenére a
fontos kérdések tovabbra is valaszra varnak. Az elkovetkezd évek soran komoly fejleményekre
szamithatunk, a megel6zés és a gydgymod megtaldlasa azonban tovabbra is bizonytalan cél
marad.

Kulcsszavak: Tudomanyos haladas - Kutatasi nehézségek

Ebben a cikkben a tudomany haladasat targyaljuk a klinikai jellemz6k megértése, a genetika és a
kérnyezeti kutatas terén elért fejléodés, valamint a pszicholdgiai terapidk terén. A tudomanyos
alapokat - beleértve az allatkisérleteket is - itt nem targyaljuk. Tesszliik ezt annak ellenére, hogy
tisztdban vagyunk azzal, hogy példaul a tiikorneuronok szerepe vagy az immunoldgia terén elért
fejlodés akar kiemelten fontos szerepet is jatszhat. A hangsulyt elsGsorban az utébbi 3 év soran
elért fejleményekre helyezziik, de figyelembe vesziink korabbi eredményeket is, amennyiben
relevansak az aktualis téma szempontjabdl.

Klinikai jellemzok

Ha abbdl indulunk ki, hogy az elmult tébb mint 6t évtized soran milyen hatalmas 6sszeget
fektettek be a klinikai kutatasba, akkor arra szamithatnank, hogy mindent tudunk, amit tudni
lehet, illetve, hogy az ismereteink biztos alapokon nyugszanak és mentesek az ellentmondasoktol.
Mi sem allhatna tavolabb a valdsagtol.

Fogyatékos Személyek Esélyegyenléségéért
Ko6zhasznu Nonprofit Kft

Cim: H-1071 Budapest, Damjanich utca 4.

Telefon: 06 1 450 3230 e Telefax: 06 1 450 3235
www.fszk.hu

FelnGttképzési nyilvantartasi szam: 01-0849-04 z . .z
Intézményi Akkreditacids Lajstromszam: AL-2057 EU ropal Unlo



http://www.fszk.hu/

fs K Egﬁ SZECHENY!
o)

Fejl6dési regresszid

Az atmeneti - kiiléndsen a nyelvi illetve a nyelvi készséget igényl6 készségek terén tapasztalhaté -
fejlodési regressziét mar az autizmusrdl irt legkorabbi beszamoldk is megemlitették, azonban
egészen a kozelmultig meglepben kevés szisztematikus kutatas allitotta vizsgalata k6zéppontjaba
ezt a jelenséget. Mostanaban kezd megvaltozni a helyzet. Kezdetben voltak, akik kételkedtek
abban, hogy a regresszid |étez6 jelenség, de az otthoni videodfelvételek gondos elemzése (Werner
és Dawson 2005) megerdsitette, hogy |étezd jelenségrél van szd. A kovetkez6 megvalaszolandd
kérdés az volt, hogy mindegyik idegrendszeri fejlédési zavarnal tapasztalhat6-e regresszidé vagy ez
kifejezetten az autizmusra jellemzd vonas? Baird et al. (2008a) és Pickles et al. (2009)
vizsgalatainak eredményei egyarant azt mutattdk meg, hogy a tobbi idegrendszeri fejl6dési
zavarnal kifejezetten ritkan fordul el regressziv periddus, ezzel szemben az autizmussal szoros
Osszefliggésbe hozhatd. A kutatasi eredményekbdl az is kiderllt, hogy félrevezeté az a
megkozelités, amely kizarélag a regresszid meglétét vagy hianyat vizsgalja. FOként annak
tikrében, hogy mar az enyhe fokU regresszid is utalhat autizmusra. Parr et al. (kiadas alatt)
autizmussal él6 testvérparokat vizsgalt és arra a kdvetkeztetésre jutott, hogy a regresszié 18,9%-
os konkordancia aranya nem haladta meg jelent6ésen a 13,5%-0s fliggetlen értéket. A teljes
mintdra 24% lett a regresszié ardnya, ami nem tér el jelentésen az egyedil érintettek illetve az
epidemioldgiai mintdk aranyaitdl. (A szakmai lektor megjegyzése: Ezek az adatok tehat nem
tamasztjak ald a regresszid eloforduldasanak csaladi hatasait, hanem az autizmussal koézvetlendl
vald osszefliggést erdsitik meg.) Ezek az eredmények tobb kérdést is felvetnek. ElGszor is: ha mar
az enyhe fokU regresszidnak is van diagnosztikai jelentésége, akkor milyen kritériumok alapjan
lehet azonositani? Masodszor: milyen idegrendszeri folyamatok allnak a regresszié
megjelenésének hatterében? Az eredmények alapjan nem t(inik valdszinlinek, hogy a regressziét
kivalté okok az autizmustdl fliggetlen, kils6é tényezdk lennének. De ha mégis, akkor milyen
idegrendszeri folyamatok hatdsara jon létre készségvesztés?

Savant képességek

A kiemelkedd (savant) képességek témakdrének helyzete hasonlit bizonyos szempontbdl a
regresszid helyzetére. Itt is arrél van szd, hogy ezeket a képességeket, mint tlineteket mar a
kezdetek soran felismerték (Asperger 1944; Frith 1989; Kanner 1971; Treffert 2010)). Jelenlegi
tudasunkat jelent6s mértékben bévitették O'Connor és Hermelin (1998; Hermelin 2001) Gtt6éré
munkai. Innovativ kisérleti modszeriikkel valamint megfelelé kontroll csoportok hasznalataval
alatamasztottak, hogy a savant képességek valodi képességeket takarnak, nem pusztan
begyakorolt trikkok. Kordbban az is felvet6dott, hogy meglehetésen ritkan fordul el6 kiemelked6
képesség az autizmussal él6k korében. Howlin et al. szisztematikus vizsgalata (2010) azt mutatta
meg, hogy minden harmadik autizmussal él6 személynél figyelheté meg - a szil6k beszamoldja
alapjan - savant képesség vagy kiemelkedd kognitiv képesség. Meglepd mddon azonban egyetlen
50-es nonverbalis IQ szintnél alacsonyabb értékkel rendelkez6 személy sem felelt meg a savant
képesség kritériumainak. Nyilvanvald tehat, hogy a gyakran hasznalt “idiot savant” ("fogyatékos
zseni") kifejezés félrevezetd és hasznalata keritilend6é. Rendkivil alacsony nonverbalis IQ-szinttel
rendelkez6 egyéneknél is eléfordulhat kiemelkedd képesség, azonban nem ez a jellemzé helyzet.
Szamos vizsgalat alatamasztotta mar, hogy a képességek rendkivil széles skalan helyezkednek el,
amely a képesség-toredékektdl egészen a zsenialitasig terjed, a két végpont kozott pedig a
kiemelkedd tehetségli savantok helyezkednek el. Szisztematikus 6sszehasonlitd vizsgalatok -
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amelyek az autizmust és egyéb zavarokat vetik 6ssze - még nem késziiltek e téren. Jelenleg
mindenesetre gy tlnik, hogy a savant képességek kifejezetten gyakran tarsulnak az
autizmushoz. Egyes pszicholdgiai vizsgalatok arra utalnak, hogy a részletekre 0Osszpontositd
kognitiv stilus eldrevetitheti, hogy valaki tehetséges legyen akar tobb terlleten is. Masok ugy
érveltek, hogy a legaprébb részletek iranti rendkiviili figyelem oka a szenzoros hiperérzékenység.
A "tehetség" kifejezés haszndlata arra utalhat, hogy velesziletett képességrél van szo,
ugyanakkor a sokféle kisérleti mddszernek koszonhetbéen az is kiderilt, hogy a képességek
kialakulasaban az intenziv, hosszu tavu gyakorlas is szerepet jatszik. Meglep6é modon az autizmus
egyarant Osszefliggésbe hozhatd az értelmi fogyatékossaggal és a kiemelked6 tehetséggel is -
adja magat a kérdés: milyen idegrendszeri mechanizmus felelhet mindkett6ért?

Epilepszia és Ujabb pszichiatriai zavarok

Mar régen felismerték, hogy az autizmussal él6 személyek nagyjabdl negyedénél alakul ki
epilepszia (Volkmar és Nelson 1990). Rutter (1970) korai utokdvetéses vizsgalata azonban azzal a
meglepd eredménnyel szolgalt, hogy sok esetben az epilepszids rohamok csak serdilékorban
jelentkeztek el6szor. A frissebb, nagy mintan elvégzett utdkodvetéses vizsgadlat, amelyben
felnottkorukig kovették az alanyokat (Bolton et al. nyomtatas alatt), tobb fontos kovetkeztetéssel
is szolgalt. El6szor is azzal, hogy az epilepszia el6forduldsi aranya az autizmussal él6 személyeknél
(22%) jelent6sen magasabb, mint a teljes népesség azonos korcsoportjara vonatkozé 0,63%-0s
adat. Masodszor, azoknak az epilepsziaval és autizmussal él6 személyeknek az aranya, akiknél az
elsé gorcsroham tiz éves kor felett jelentkezett (58%), jelentGsen magasabb a teljes amerikai
népességre vonatkozé aradnynal, valamint az idiopatias értelmi fogyatékossaggal él6 gyerekek skét
kohorsz tanulmanyban tapasztalt ardnydanal is (Goulden et al. 1991). Az epilepszia szignifikdnsan
gyakrabban fordult el6 azoknal az autizmussal él6 személyeknél, akik csekély mérték(
nyelvhasznalattal vagy alacsony nonverbalis IQ-szinttel rendelkeznek, de az epilepszia - az
intelligenciaszinttél flggetlenil - mindegyik autizmussal éI6 csoportot érinti. Az epilepszia
gyakorisdga az autizmus sulyossaganak a fokaval sem allt 0sszefliggésben, és attdl is fliggetlen
volt, hogy a csalad kortorténetében el6fordult-e mar epilepszia. Az epilepsziat ugyanakkor
Osszefliggésbe lehetett hozni az autizmussal, ha az autizmussal él6 személynek volt a szélesebb
autizmus fenotipussal él6 rokona - ami arra utalhat, hogy az epilepszia leginkabb azzal fiigg
0ssze, hogy milyen a tagabb csalad autizmusra valé hajlama. Az epilepszia nem hozhatd
Osszefliggésbe a regresszidval, és Ujabb korkép kialakulasaval sem lehetett 6sszefliggésbe hozni.
Annak a jelenségnek azonban - hogy az epilepszia szokatlanul kései életkorban jelentkezik -
mindenképpen van valamilyen neuropatoldgiai jelentése, de hogy ez konkrétan mi lehet, azt még
homaly fedi.

Egy masik, ugyanazon a mintan elvégzett kutatas (Hutton et al. 2008) azt mutatta meg, hogy az
autizmussal él6 személyek mintegy 6tdédénél alakult ki Ujabb pszichidtriai zavar felnétt korukra. Az
Uj pszichiatriai probléma azonban fiiggetlen volt az epilepszia meglététdl illetve attdl is, hogy mely
életkorban jelentkeztek az epilepszids rohamok. A leggyakrabban affektiv zavarok jelentkeztek,
azonban az obszessziv-kompulziv viselkedés és a katatdnia (amely Ugy tlnt, hogy a legtébb
esetben az obszessziv-kompulziv viselkedésben gydkerezett) is kifejezetten jellemzé volt az
autizmussal él6 személyekre. Az autizmussal él6 személyeknél el6fordulhat, hogy az életkor
elérehaladtaval kialakul egy Uj zavar, amelyrdl uUgy tlinhet, hogy szoros Osszefiiggésben all az
autizmussal. Ugyanakkor szamos Uj zavar az autizmustodl relative fuggetlenial alakul ki - habar az
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autizmussal él6 személy életében bekodvetkezett jelent0s valtozasok mégiscsak hozzajarulhatnak
valamilyen mértékben a kialakulasukhoz.

Megnovekedett agytérfogat

Kanner az els6é autizmust leird cikkében (1971) feljegyezte, hogy az altala tanulmanyozott 11
gyermek kozil 4 gyermeknek szokatlanul nagy volt a feje. Eveken &t azonban tigyet sem vetettek
a fej méretére. Az 1990-es években egyre tobb vizsgalat beszamoldjaban allapitottak meg, hogy
az autizmussal él6 személyeknél gyakran tapasztalhatd megnovekedett fejméret (Woodhouse et
al. 1996). Nagyjabadl ezzel egy idGben végezték el az els6, agyrdl készitett strukturalis képalkotd
eljarassal készilt felvételek elemzését, amelyek szintén megnoévekedett agytérfogatot mutattak
(Piven et al. 1995). Azéta mar szamos képalkotd eljarasra épul6é vizsgalatot elvégeztek, amelyek
arrol szamoltak be, hogy az autizmussal él6 személyek nem elhanyagolhatd részénél
megnovekedett agytérfogatot tapasztaltak (Palmen és van England). Az eredmények foként az
agy egészének fokozott novekedésére utalnak. Az agynovekedés részletesebb mintazatara
vonatkozé eredmények nem kovetkezetesek, ezért nem tudjuk, hogy a noOvekedés
neurontdbbletet tikroz-e és/vagy a szinaptikus kapcsolatok korlatozottsagat (Keller és Persico
2003). A kozelmultban sziletett eredmények kozll a legfontosabb, hogy szliletéskor a fejméret
normalis, de az els6 életévek soran a koponya markansan megné - és ez a nbvekedés pont arra
az id6szakra esik, amikor az autizmus els6 nyilvanvalé jelei mar megfigyelheték (Courchesne et
al. 2003, 2007; Redcay és Courchesne 2005). Osszességében megallapithatd, hogy a bizonyitékok
arra utalnak, hogy a fokozott agyntévekedés kisgyermek- és kisiskolaskorban éri el csucsponjtat.
Vannak olyan tanulmanyok is, amelyek szerint ritkdbban, de el6fordulhat az is, hogy a nagyobb
agytérfogat még serdllGkorban vagy akar felnGttkorban is megmarad. Az agy novekedésére
vonatkozdé kutatasok legnagyobb jelent6sége, hogy felismerték, van egy olyan idegrendszeri
folyamat, amely csak kora kisgyermekkorban aktivizalédik, annak ellenére, hogy a genetikai
hajlam feltételezhetéen mar a szlletést megel6zben is fennallt. Azt még nem ismerjlk pontosan,
hogy mi ez a folyamat, jelenleg - annak ellenére, hogy még nem tamasztottdk ald megfeleld
O0sszehasonlité vizsgalatokkal - ugy tlnik, hogy a megnovekedett agytérfogat az autizmus egyedi
jellemzéje. A feladat tehat adott: meg kell hatarozni, hogy mely idegrendszeri folyamatrdél van
sz0.

Dimenzié vagy diagnosztikai kategdria?

Az orvostudomany valamennyi teriletén - igy a mentalis zavarok terén is - nyilvanvaléva valt,
hogy a legtobb kérképnek van uUgynevezett dimenzionalis vetllete (Rutter 2003). A tagabban
értelmezett autizmus fenotipus fogalmabdl (lasd lejjebb) az kovetkezik, hogy az autizmus
esetében relevans a dimenziondlis megkdzelités, csakigy, mint a legtébb multifaktoridlis
(soktényez6s) korkép esetében. Az utdbbi években azonban elGtérbe kerilt az a vélemény,
miszerint az autizmus nem alkot egységes szindromat. Akar még az is lehetséges, hogy az
autizmus egyes meghatarozé elemei jobban elkllonlilnek egymastol, mint azt korabban
feltételeztik. Rdaadasul az is lehetséges, hogy ezek az elemek eltér6 genetikai hatdsokat
tikroznek (Happé és Ronald 2008; Ronald et al. 2005). A felvetés logikusnak tlinik, az eddigi
eredmények azonban nemcsak kovetkezetlenek, de ellent is mondanak egymdsnak. Es hogyan
lehetne megfeleld alapossaggal tesztelni ezt a felvetést? A teljes népességre kiterjedd vizsgalatra
lenne szlikség, amelyben az autizmus minden egyes GsszetevGjének a gyakorisagat egyesével,
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megfelel6en és fiiggetlen mddon kellene mérni - és mindezt Ugy kellene megvaldsitani, hogy a
vizsgdlathoz ne legyen sziikség diagnosztikai fogalmakra. Egy ilyen vizsgalat kiértékelése utdn
lehetne megvaélaszolni azt a kérdést, hogy milyen gyakran fordul el6, hogy a karosodas az
autizmus mindhdrom f6 terlletén egyszerre all fenn. Ahhoz, hogy meg tudjuk valaszolni ezt a
kérdést, mar rég be kellett volna latni, hogy egyszerlien nem tételezhetjiik fel, hogy egyaltalan
létezik ez a harom terilet. Rengeteg bizonyiték utal arra, hogy a tarsas reciprocitas és a tarsas
kommunikacié kozotti megkllonboztetés mesterséges, és szerencsésebb lenne, ha ezt a két
terliletet egyesitenék (see Gotham et al. 2007). Masrészrol viszont egyre nagyobb bizonytalansag
tapasztalhato azzal kapcsolatban, hogy miként kezeljiik az olyan rendellenes nyelvi jelenségeket
mint a sztereotip beszéd, a verbalis ritudlék, a nem odaill6 kérdések, neologizmusok, vagy a
személyes névmasok cseréje. A Szocialis-Kommunikaciéos Kérd6iv (SCQ) faktoranalizisének
eredménye abba az irdnyba mutat, hogy ezeket szerencsésebb lenne kilon terlletként kezelni
(Rutter et al. 2003; Berumant et al. 1999). A fentiekhez hasonld kérdések meriltek fel a repetitiv
viselkedés kapcsan is. Lam et al. (2008) példaul azt emliti, hogy a bizonyitékok arra utalnak, hogy
a besz(ikllt érdeklédést meg kell kiildnboztetni a repetitiv motoros viselkedéstdl. Es hogy mit
jelent mindez? Nyitottnak kell mutatkoznunk arra, hogy meg tudjuk Orizni az autizmus
egységességét, vagy masképpen fogalmazva, kell6 figyelmet kell szentelni az autizmus
spektrumzavar valamennyi megnyilvanulasi formajanak.

Szélesebb fenotipus

Folstein és Rutter ikervizsgalata szolgaltatta az elsé egyértelm{ bizonyitékot arra, hogy az
autizmusra vald genetikai hajlam tulmutat a hagyomanyos diagnézison (Folstein és Rutter 1977;
Le Couteur et al. 1996). Azdéta tobb vizsgalat is megerGsitette, hogy ki kell terjeszteni a
hagyomanyos diagndzist a szélesebb fenotipusra. A megallapitas egyarant tamaszkodott
csaladvizsgalatokbol és ikervizsgdlatokbdl szarmazd adatokra (Bailey et al. 1998; Bailey és Parr
2003). Az utdbbi évek soran tobb kisérlet is szlletett arra, hogy felmérési mddszert dolgozzanak
ki az autizmus eme szélesebb fenotipusanak az azonositasara. Losh et al. (2008) példaul tdbbféle
azonositasahoz. Az eredmények azt mutattdk meg, hogy a fenotipus jellemzdi jelentésen
gyakrabban jelentkeztek azokban a csaladokban, ahol tobb autizmussal él6 személy is volt, mint
azokban a csaladokban, ahol csak egy ilyen csaladtag volt, és mind a két csoportban nagyobb volt
az aranyuk, mint a Down-szindromaban érintett csalddoknal. Az eredmények meglepbek voltak
abbdl a szempontbdl, hogy a tébbszérosen érintett csalddok hdromnegyedénél és az egyszeresen
érintett csaladok felénél talaltak legalabb egy jellemz6t, de még a Down-szindromaval érintett
csaladoknal is 22% volt ez az arany. Ha azzal a feltételezéssel éliink, hogy a Down-szindrémaval
érintett csalddokndl nem nagyobb a szélesebb fenotipus gyakorisaga, akkor ebbdl az kbvetkezik,
hogy a teljes népességre vonatkozo vizsgalatokban rendkivil magas a fals pozitiv eredmények
aranya. Dawson et al. (2007) létrehozott egy Uj eszkdzt, amely az interjut kombindlta a
medfigyeléssel, és a két eszkdz egylttes alkalmazdsat olyan szakemberekre bizta, akiket
célzottan ki is képeztek a modszer hasznalatara. Az eredmények azt mutattdk, hogy az értékeldk
kozotti megbizhatdsag és az egyes értékeldk bels6é konzisztencidja elfogadhaté mértékd volt, de a
medfigyeléses modszer és az interji modszer eredményei kozott csak mérsékelt korrelaciot
lehetett megfigyelni. A vizsgalat sordan nem ellendrizték a tesztelés és U(jratesztelés kozotti
megbizhatdsagot, igy az eredmények stabilitdsat nem allapitottak meg.
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Kovetkeztetésképpen megallapithatjuk, hogy valamekkora el6relépés tortént a szélesebb
fenotipus mérése terén, amelyhez a kilsé megdfigyel6 altal irt beszamoldt, onmagukrol irt
beszamolét és a megfigyeléses modszert hasznaltdk. Azonban még mindig nincs
konszenzusosmérési moddszer a fentiek megallapitdsahoz. A jelenleg rendelkezésre 4&llo
bizonyitékokbdl latni lehet, hogy a szélesebb fenotipus annyiban eltér a hagyomanyos
autizmustdl, hogy se értelmi fogyatékossag, se epilepszia nem tarsul hozza. A szélesebb fenotipus
létezése azonban felveti azt a keérdést, hogy ez hogyan alakul at "valédi autizmussa". Ez pusztan a
genetikai meghatarozottsag mértékétdl figg, vagy egy kéttényezdés mechanizmusroél van szé? Es
ha valoban két tényez6 egylittes hatdsardl van szd, akkor mi a masik tényez6? Még nem tudjuk.

Figyelmeztet6 jelek csecsem6-kisdedkorban

Az autizmus spektrumzavarral él6 gyermekek sziileinek mintegy a harmada-fele tud felidézni a
gyermekiknél megfigyelt rendellenességet gyermekik els6 életéve soran. Az otthoni
videdfelvételek elemzésével mar 12-18 hdnapos korban sikerllt azonositani az autizmus egyes
megnyilvanulasi formait, igaz, ezek a jelek sokszor alig észrevehet6ek (Rutter 2005a; Yirmiya és
Charman 2010). 18 hodnapos kortdl kezdve a szlr6kérdbivek segitségével mar elfogadhaté
pontossaggal lehet diagnézist feldllitani, azonban ezek mindaddig nem igazan alkalmazhatdk,
amig a szul6ékben nem meril fel komoly aggodalom (Dietz et al. 2006). Egyértelm(ivé valt tehat,
hogy ha azt szeretnénk, hogy az autizmus koran, mar csecsemO-kisdedkorban felismerhet6
legyen, akkor ehhez joval részletesebb megfigyelésre épulé modszertant kell kidolgozni. Az
attorést az a felismerés hozta meg, hogy egy autizmussal él6 gyermek testvéreinél sokkal
nagyobb az autizmus kialakuldsanak kockdazata. Ez vezetett el szdmos nemzetkdzi "csecsemd-
testvér" vizsgalathoz, amelyekben a testvéreket mar egészen fiatal koruktdl kezdve prospektiv
modon vizsgaltak, hogy azonositani tudjak és levezessék az autizmus meglétére utald elGjeleket
(Bryson et al. 2007; Landa et al. 2007; Zweigenbaum et al. 2005). Azok a tanulmanyok
bizonyultak a leghasznosabbnak, amelyekben a megfigyeléses és a klinikai eszk6z0k hasznalatat
biolégiai vizsgalatokkal kombinaltak (Elsabbagh és Johnson 2010). Az elGzetes adatok arra
engednek kovetkeztetni, hogy jelentds megallapitdsok szililetnek majd, mivel az autizmussal élo
gyerekek testvérei és a kontroll csoport tagjai kozott eltérés mutatkozott. Még mindig bizonytalan,
hogy az eredményeket a jovoben milyen mértékben lehet majd felhasznalni arra, hogy adott
személyekre vonatkozé joslatokba Iehessen bocsatkozni. Olyan terdpidk is felmeriltek,
amelyekkel meg lehet el6ézni az autizmus kialakuldsat, azonban pillanatnyilag ezeket aligha
nevezhetjik tobbnek puszta spekulaciénal.

MUkodési szint felndttkorban

A hosszU tavu utokovetéses vizsgalatok kivétel nélkil jelentds szérast mutattak az autizmussal él6
személyeknél varhato kimenetellel kapcsolatban (Howlin et al. 2004). Két olyan tényez6 van,
amelyek kovetkezetesen 6sszefliggésbe hozhatdk a prognézissal, ezek: a nyelvi fejlettség és az
értelmi/kognitiv képesség szintje (IQ-szint). Nagyon kevés olyan gyermeknél tapasztaltak pozitiv
kimenetelt, akinek 5-6 éves korara nem alakult ki valamennyi kommunikativ célu
nyelvhasznalatuk, és ennek megfeleléen azok a személyek, akiknek a kognitiv képességét nem
lehetett teszttel megmérni, és akiknek a nonverbalis IQ szintjik 50 alatti volt gyakorlatilag kivétel
nélkll az onellatasra képtelenek maradtak. Azoknal a gyermekeknél tapasztaltdk a legjobb
kimenetelt, akiknek a gyermekkorban mért 1Q-szintjik legalabb 70-es volt. Mindazonaltal, még
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ennél a jobb értelmi képességl csoportnal (akiknek a Howlin et al. (2004) vizsgalatban az
egyharmadanadl volt 'jo' vagy 'nagyon jo' a kimenetel, azonban tébb, mint kétotddiknél 'rossz'
vagy 'nagyon rosssz' kimenetel) sem tudjuk pontosan, hogy miért tortént igy. Vajon a nem
megfelel6 gyermekkori fejlesztés volt az ok, vagy feln6ttkorban az igényeiknek nem megfelel
ellatas, vagy egy alapvet6 bioldgiai eredetl sértilést tlikrozétt? Nem tudjuk. Egy masik terllet az
Asperger-szindromaval él6k vagy a szélesebb fenotipussal él0k feln6ttkori progndézisanak kérdése.
Howlin és kollégainak, az eredmények elmélyitése céljabdl, jelenleg is zajlik egy kutatasa,
azonban a "szélesebb fenotipussal" él6 résztvevdk kis szama miatt a vizsgdlatok lezarultaval sem
fogunk megfeleld képet kapni arrél, hogy 6k hogyan boldogulnak feln6tt korukban.

Kognitiv jellemz6k

Jol replikalhato eredmények allnak a rendelkezésiinkre a tudatelmélet (Frith 2003); a ko6z0s
figyelem (Mundy és Burnette 2005); a kozponti koherencia (Happé 2005); és a végrehajtd
funkcidék (Ozonoff et al. 2005)) terlletén fennallé sériilésekrél. Szamos kérdés azonban tovabbra
is fennall (Rutter és Bailey 19993; Happé 2003). Semmi kétség afel6l, hogy az autizmusra valo
hajlamban specifikus intellektualis/kognitiv zavarok kulcsszerepet téltenek be. Az el6relépés
javarészt annak koszonhet6, hogy szélesebb korben kezdtek el Uj kisérleti mddszereket
alkalmazni, ide sorolhatd a tekintet kovetéses modszer (Klin et al. 2005), a funkcionalis agyi
képalkotd eljarasok (Frith and Frith 2008), és a csecsemO-testvér prospektiv vizsgalatok is. Tették
mindezt azzal a reménnyel, hogy azonosithatd lesz egy egymodalitasd kognitiv zavar, amely az
autizmusért felel - azonban az eredmények tikrében ez jelenleg kevésbé tlinik valdszinlnek.
Inkabb arrél van szd, hogy a képalkotd vizsgalatok soran arra dertlt fény, hogy alapjellemzdéként
atipikus kapcsolatok figyelhet6k meg, igaz, a részleteket illetéen a vizsgalatok nem jutottak
kovetkezetesen ugyanarra az eredményre (Frith és Frith 2008). Es azt is hozza kell tennink, hogy
jelenleg még az a kérdés sem tisztdzott, hogy pontosan mit is értink azalatt, hogy az
idegrendszeri m(ikodés terén atipikus dsszekottetések figyelheté meg.

Szubklasszifikacid

Mind a DSM-IV, mind a BNO-10 tovabbi alcsoportokra osztotta az autizmus spektrumzavart
(korabban pervaziv fejlédési zavarnak is nevezték). A DSM-V Gyermek- és Serdul6pszichiatriai
Munkacsoportja azonban nemrég azt javasolta, hogy szlintessék meg az 6sszes alcsoportot és
csak egyetlen tag kategériat hagyjanak meg, az autizmus spektrumzavart (Idsd Rutter nyomtatas
alatt). [a lektor megjegyzése: A cikk irasa idején a DSM-5 kidolgozas alatt allt, azéta, 2013.
majusban meg is jelent.] Ervelésik teljesen jogos volt, mivel arra hivatkoztak, hogy ez az
alosztalyozas egyszerlien nem mikodott a gyakorlatban. Az Osszes alkategdria megsziintetése
azonban mégis szamos problémat felvet. Els6ként vegylik a Rett-szindromat. Senki nem vonja
kétségbe, hogy egy teljes mértékben elklldnithetd korképrél van szd, egyrészt a progressziv
lefolydsa miatt, masrészt azért, mert a kivaltd oka egyetlen genetikai mutaciéban rejlik. Igaz
ugyan, hogy explicit médon ez még nem kerllt megfogalmazasra, mégis ugy tlnik, hogy a
jovében a nagy, osztatlan ASD kategdriat kell majd alkalmazni arra az id6szakra is, amikor a Rett-
szindromaval él6 gyermekek az autizmusra jellemzd vondsokat mutatnak. A Rett-szindromat ezt
kévetden az idegrendszeri zavarok egyik tipusaként lehet diagnosztizalni.

Ezzel rogton két probléma is adodik. Az els6, hogy a Rett-szindroma annak idején még eleve azért
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szindrédmat. Azt még nem tudjuk, hogy a BNO-11-ben benne lesz-e. Ami a DSM-V-6t illeti, ezzel
az a probléma, hogy - a BNO-val szemben - ez nem képezi a betegségek atfogd osztalyozasanak
részét, és emiatt még nehezebb eldénteni, hogy hova is sorolja a Rett-szindrdmat. A masik
komoly probléma a 'dezintegrativ zavar' kategoridhoz kapcsolddik. Itt az okoz nehézséget, hogy
annyira kevés kutatast végeztek ezzel a korképpel kapcsolatban, hogy még azt sem tudjuk
eldonteni, hogy ez az autizmus egy szokatlan fajtaja-e vagy az autizmustdl egy alapvetden eltérd
zavar. Es pont emiatt lenne érdemes megtartani 6nalld kategdriaként az osztalyozasi rendszerben,
hogy tovabb lehessen célzottan kutatni. Harmadrészt, tovabbra sem tudjuk biztosan, hogy az
Asperger-szindroma és a magasan funkcionald autizmus kozott van-e lényegi kllonbség vagy
nincsen. A két allapotot Osszehasonlitd publikaciok semmilyen kézzelfoghaté eredményt nem
tudnak felmutatni, pontosan azért, mert az Asperger-szindrémat tulsdgosan tagan és
sokféleképpen értelmezték. Azokban az esetekben azonban, ahol egyetlen kiemelt jellemzdé - a
nyelvi készség mint kompetencia - meglétére vagy hidnyara 6sszpontositottak, és a fejodési
palyat vizsgaltak, arra jutottak, hogy a leirt gorbe ugyan hasonldé alaki, mint az autizmus
esetében, Asperger-szindroma esetén azonban mégis eltér, mivel kedvezdbb kimenetellel hozhatd
Osszefliggésbe (Szatmari et al. 2009). Persze arrdl hosszasan lehetne vitazni, hogy ez a
meghatarozas megegyezik-e azzal a szindromaval, amit annak idején Asperger leirt, a
megkulonboztetésnek mégis lehet némi haszna. A DSM-V munkacsoportjanak elképzelései alapjan
ugy tlnik, hogy a megkulénboztetés dimenzionalis tényez6koén alapulna, és ha a gyakorlatban is
bevalik, akkor megfeleld6 megoldast jelenthet. Jelen pillanatban hatarozottan csak annyit
allithatunk, hogy nagyon valdszinl, hogy az autizmus spektrumzavar széles kérén bellil vannak
onalléan értelmezhet6 alosztalyok, ugyanakkor ezeket az alosztalyokat a jelenlegi osztalyozasi
rendszerek viselkedésre éplil6 diagndzisaival nem lehet pontosan azonositani.

Kvazi-autizmus

Angol és roman gyermekek o6rokbefogadasat vizsgaltdk az Egyesllt Kirdlysagban (Rutter és
Sonuga-Barke 2010), a tanulmanybdl az derllt ki, hogy a gyermekek 6 hénapos életkoranal
tovabb fenndllé sulyos intézményi deprivacié atlagosan minden hatodik gyermeknél hozhaté
Osszefliggésbe olyan klinikai képpel, amely hasonlit az autizmusra, de bizonyos vonasait tekintve
mégis atipikus (az autizmusra). A mechanizmust nem értjik pontosan, de egyes feltételezések
szerint az autizmus kialakulhat kils6, a kdérnyezeti ingerek megvonasanak hatasara is, nem csak
belsé hatdsra, amikor valamely genetikai okbodl kifolyélag séril az ingerfeldolgozas képessége.
Még varat magara, hogy meg tudjuk valaszolni a kérdést, hogy a csaladon bellli ablzus vagy
elhanyagolas is jarhat-e hasonld kovetkezménnyel, de a jelenleg rendelkezésre allé - korlatozott -
bizonyitékok alapjan ugy tlinik, hogy nem.

A gyodgyszeres kezelésre adott markans reakcié hianya

Szamos tanulmany dokumentalta, hogy az autizmus csaknem az 6sszes pszichiatriai zavar kozul
kit(inik azzal, hogy a f6 tlineteket (mint a tarsas reciprocitds vagy a tarsas kommunikacié) nem
envyhitik szignifikdnsan a pszichotrop gydégyszerek (Buitelaar 2003; Scahill és Martin 2005). Mi
lehet ennek az oka? Ebbdl arra a kévetkeztetésre is juthatunk, hogy az alapsériilés létrejottében a
neurotranszmitterek nem jatszanak szerepet. De ha ez igaz, akkor mégis mi jatszik szerepet? Ezt
a kérdést mindenképpen fel kell tennlink, és elsésorban nem azért, mert a valasz befolyasolnd a
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jelenlegi kezelést, hanem azért, mert a kérdésre adott valasz arnyalna az autizmus idegrendszeri
alapjaival kapcsolatos ismereteinket. Pillanatnyilag annyit tudunk, hogy a gydgyszeres kezelés
bizonyos mértékben hatdsos az autizmushoz tarsuld nehézségek enyhitésében. A rejtély azonban
tovabbra is megoldatlan marad: miért csak ezekre hatnak a gydgyszerek?

Genetikai eredmények

Tobb évtizede végeznek iker- és csaladvizsgalatokat, az eredmények kévetkezetesen arra utalnak,
hogy az ASD 0roklédési meghatarozottsdga 90% (Rutter 2005b). Az egy- és kétpetéjl ikrek,
valamint az egyenes és oldalagi rokonok aranyai kozotti jelent6s klilonbséget hasznalta fel Pickles
et al. (1995) arra, hogy megbecsiilje, nagy valdszin(iséggel hany gén jatszhat szerepet az
autizmus kialakuldsaban (Pickles et al. 2000). Az eredmények azt mutattdk, hogy legaldbb harom
vagy négy gén jatszik szerepet az autizmusra valé hajlam kialakuldsaban, de sokkal tébb gén is
érintett lehet. A Mendel szabalyok szerinti egyetlen gént érintd valtozas viszont nem magyarazna
meg a kutatasi eredmények tulnyomod tobbségét. A harmadik fontos eredmény az volt, hogy az
autizmusra vald genetikai hajlamot kiterjesztették az autizmus szélesebb fenotipusara (Bailey et
al. 1995; Le Couteur et al. 1996). Negyedszer, azoknak az egypetéjl ikerparoknak - akiknél az
ikerpar mindkét tagja autizmussal élt - a vizsgalata sordn, még azoknal az ikreknél is, ahol
mindketten pontosan ugyanazzal a szegregalé allélparral rendelkeztek, hatalmas klinikai
heterogenitast tapasztaltak (Le Couteur et al. 1996). Ugyanebben az id6szakban azt is
kimutattak, hogy az autizmus spektrumzavar esetek legaldbb 10%-a volt 6sszefiiggésbe hozhatd
kromoszdma rendellenességgel vagy genetikai eredetl kérképpel, betegséggel (Rutter et al.
1994). Ezek a megallapitasok mind a mai napig érvényesek, azonban azt is hozza kell tennlink,
hogy az utébbi 10 évben a genetikdnak ezen a teriletén nem kovetkezett be semmilyen konkrét
elérelépés. Inkabb a molekularis genetikai kutatas kerllt el6térbe, az eredmények Gsszefoglalasat
Abrahams és Geschwind (2008), Geschwind és Levitt (2007), Folstein és Rosen-Sheidley (2001)
valamint Bachelli és Maestrinti (2006) publikacioi tartalmazzak.

Ritka patogén génmutacidk

Szamos kutatas tObbszor replikalt eredményei alapjan kijelenthetd, hogy az autizmus
Osszefliggésbe hozhatd olyan ritka patogén genetikai mutdcidkkal, amelyek a neuroligint, a
neurexint és a SHANK 3 gént érintik (Persico és Bugeron 2006; Durand et al. 2007; Bourgeron
2007; Geschwind és Levitt 2007; Jamain et al. 2008). Ezek az esetek elenyészd részét
magyarazzak meg (1% korul), ezekben az esetekben azonban ezek az autizmus valédi 'kivaltd
okai'. A dilemmat az okozza, hogy a fenti génekkel Gsszefliggésbe hozhatd klinikai képbe ugyan
beletartoznak az autisztikus jellemzdk is, viszont az értelmi fogyatékossdg a dominans. A gének
természetesen nem konkrét pszichiatriai kategoriat kédolnak, emellett pleiotropikus (ugyanaz a
gén kilonb6z6 sejtekben kilonb6z6 szerepet jatszhat - a lektor megjegyzése) hatasokra is
szamitani kell. Mindazondltal a konkrétumok hidnya miatt megkérdbjelezhet6, hogy az
eredmények az autizmus spektrumzavar esetek tobbségérdl nyujtanak-e érdemleges informaciot.

Képiaszam eltérések (Copy Number Variation, CNV)
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Ma mar ki tudjuk mutatni az egészen paranyi, szubmikroszkdpikus kromoszéma deléciokat és
duplikacidkat - ezeket képiaszam eltéréseknek (CNV) hivjuk. Tobb tanulmany is megmutatta,
hogy a CNV-k - kilonésen azok, ahol kromdszéma deléciét tapasztaltak - nagyjabdl az
autizmussal él6 egyének 5%-anal figyelheték meg, és ez az arany szignifikdnsan magasabb, mint
a kontroll csoportoknal (Cook és Scherer 2008; Szatmari et al. 2007; Sebat et al. 2007; Marshall
et al.). Az eddigi bizonyitékok arra utalnak, hogy ok-okozati 6sszefliggés van a CNV-k illetve az
autizmus és a skizofrénia (Nemzetkdzi Skizofrénia Konzorcium 2008) valamint a hiperaktivitas-
figyelemzavar (ADHD) kozott, de tobb fontos kérdést még nem sikertlt tisztazni. A legtobb CNV
de novo jelenik meg, vagyis a csalddon belilli dtadds nem magyardzza meg. Ordklott CNV-k
esetén vannak olyan csaladtagok, akiknél megtalalhaté a CNV, autizmus mégsem jelentkezik
naluk, vagyis az okozati 0sszefiiggés nem sziikségszerlien determinans. Az is meglep6 eredmény,
hogy a relevans CNV-k sok esetben csaladrol csaladra is kilonbozhetnek (Pinto et al. 2010). Azt a
kérdést is fel kell tennlink, hogy mi okozza a CNV-k nagyobb gyakorisagat? Az egyik lehetséges ok
a magasabb szil6i életkor lehet (lasd lejjebb). Ugyanez a kérdés vonatkozik a jelentGs
kromoszoma eltérésekre is, amelyek az autizmussal él6knél szintén gyakrabban jelentkeznek,
mint a teljes népesség tagjai korében.

Teljes genom asszociacios vizsgalatok (GWAS)

Ma mar arra is van lehet6ség, hogy teljes genom asszociaciés vizsgalatot (GWAS) végezzink, igy
nem vagyunk konkrét génekre utalva, hogy ezek jeldljék ki, hol érdemes keresni a hajlamért
felelés géneket. A GWAS elvégzéséhez hatalmas mintara van szlikség, és elkertlhetetlen, hogy az
eredmények kozott sok fals pozitiv eredmény legyen (Dodge és Rutter, nyomtatasban). A GWAS
legfontosabb el6nye, hogy a segitségével Uj genetikai dsszefliggéseket lehet azonositani, igaz, a
tobbtényezds mentalis zavarok terén mindezidaig nem sikertlt jelentds attorést elérni ezzel a
megkozelitéssel. Rdadasul ezekrdl az autizmusra vald hajlamért felelés génekrdl az derdlt ki, hogy
rendkivil gyenge a hatasuk. Tovabbra is kétséges tehat, hogy az eredmények érdemleges valaszt
adnak-e majd a bioldgiai ok-okozati 6sszefliggésekre.

Epigenetika

A kozelmultban egyre nagyobb figyelmet szentelnek annak, hogy a genetikai hatasok valéjaban az
epigenetika szamlajara irhaték és nem a megvaltozott génszekvencidk okozzak. Az epigenetika
olyan neuro-kémiai valtozasokat jelent, amelyek befolyasoljadk a génkifejez6dést (Meaney 2010).
A génkifejez6dés kétrétli: egyrészt szdvet-specifikus, masrészt fejlddési fazis specifikus. A DNS
szamos elemét érinti, vannak véletlen hatasok, valamint kérnyezeti hatasok is. Egyel6re kevés
bizonyiték all a rendelkezésiinkre arrél, hogy epigenetikai mechanizmusok szerepet jatszhanak-e
az autizmus kialakuldsaban. Pillanatnyilag annyit allithatunk, hogy a szereplik mindeddig
tisztazatlan (Gregory et al. 2009).

Miért nem sz(inik meg az autizmus?

Kézismert tény, hogy mind az autizmus, mind a skizofrénia esetében markansan alacsonyabb
termékenység (szaporoddsi képesség) figyelhetd meg. Akkor miért nem “hal ki” az autizmus?
Miért marad fenn tovabbra is a népességben? (Uher 2009). Jelenleg nem all rendelkezésiinkre
meggy06z06 valasz. Az eddigi kutatdsok arra utalnak, hogy mind az autizmust, mind a skizofréniat
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kivaltd genetikai hatasok tartalmazhatnak olyan mechanizmusokat is, amelyek eltérnek a tobbi
mentalis zavar mechanizmusatdl (és lehetséges, hogy ebben jelentésebb szerepet jatszanak a
patogén génmutacidék vagy CNV-k - |1asd fent).

Miért nem sikerilt mostanaig azonositani azokat a géneket, amelyek az autizmusra valé hajlamért
felelnek?

Ahogy korabban mar emlitettlik, az iker- és csaladvizsgalatok kovetkezetesen megmutattak, hogy
az autimus orokletességi meghatarozéja rendkivil magas (nagyjabdl 90%-os). Akkor mégis, miért
olyan nehéz megtalalni azokat a konkrét géneket, amelyek ezért felelnek? Még azt sem igazan
tudjuk, hogy erre a kérdésre hogyan feleljink. Tulmenden a genetikai heterogenitason és azon a
tényen, hogy az egyes gének hatdasa dnmagdban véve pedig elég kicsi, a valasz valészinlileg az
epigenetikaban, vagy a gén-kérnyezeti kocsdnhatasokban, vagy akar a gének kozotti szinergikus
hatasokban rejlik.

Kornyezeti hatasok

MMR oltés és a thiomersal

Megjelentek olyan allitasok, hogy a kombinalt kanyaré-mumpsz-rubeola (MMR) véddoltas vagy a
thiomersal (egyes vakcindkban hasznalt higanytartalmu tartésitdszer), vagy mind a kett6 felelGs
az autizmus-jarvanyért. Ami az MMR oltast illeti, az epidemioldgiai kutatdsok kovetkezetesen
cafoltak ezt az allitast (Rutter 2008). Ennél is dontébb jelent6ségli Japan példaja, ahol az MMR
vakcinat teljesen kivontak a forgalombdl, a diagnosztizalt autizmus esetek gyakorisdganak
novekedésére azonban ez a lépés semmilyen hatdssal nem volt (Honda et al. 2005). Ezen
tulmendéen, gondos vizsgalatokkal azt is kimutattdk, hogy a szdvettani eredményekben tévesen
azonositottadk a kanyard virust (Baird et al. 2008b; Hornig et al. 2008; D'Souza et al. 2006; Afzal
et al. 2006). A thiomersal esete kicsit bonyolultabb, mivel azt a tényt nehéz lenne
megkérddjelezni, hogy a higany idegméreg (neurotoxin). Ugyanakkor a fentivel megegyez6 tipusu
epidemioldgiai kutatdasnak sem sikerilt megerGsitenie azt a feltevést, hogy ez a tartdsitdszer a
felelGs az autizmus-jarvanyért. Skandinavidban még ennél is kézzelfoghatdobb eredmény szlletett,
mivel mar akkor betiltottdk a thiomersal haszndlatat a véddoltdsokban, amikor még szerte a
vildgon hasznalatban voltak. Aligha megkérddjelezhet6 bizonyitékkal cafoltdk az allitdlagos
'jarvanyra' vonatkozd feltételezést (Atadoéttir et al. 2007). Egy szélesebb koérld kutatasban
vizsgaltdk egyrészt a higany toxicitdsdanak emberekre gyakorolt hatdsat, masrészt tobbféle
modszerrel a thiomersal vélelmezett hatdsait. Ami a thiomersal hatdsat illeti, ezek eddig
kévetkezetesen negativ eredménnyel jartak (kilondsen az autizmus kialakuldsaban szerepet
jatszd kockazati tényezdként), ugyanakkor az is vildgossd valt, hogy mérsékelten megemelt
dozisban mar szdmottev6 hatdsa lehet a higany toxicitasanak.

Magasabb szl6i életkor

Replikdlt eredmények tamasztjdk ald, hogy az idésebb apdk gyerekei kozott magasabb az
autizmus aranya (Reichenberg et al. 2006; Croen et al. 2007; Cantor et al. 2007). Kevésbé
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biztosan tudjuk, de feltételezhetéen ugyanez az 0Osszefliggés az iddésebb anyakra is igaz. A
jelenség magyarazatanak hatterében az allhat, hogy id6sebb apa esetén a sokkal nagyobb szamu
sejtosztdodas miatt nagyobb a genetikai mutacié el6forduldasdnak valdszinlsége. Embereknél ezt az
Osszefliggést még elenyész6 mértékben kutattak, ugyhogy nem lehetlink biztosak afeldl, hogy
pontosan ez a mechanizmus all a hattérben. Arrdl is keveset tudunk, hogy az apa idésebb kora
milyen hatdssal van mas mentdlis zavarok kialakuldsdra - a skizofréniat leszamitva, erre
vonatkozdéan egy meta-analizis arra a kovetkeztetésre jutott, hogy az apa id6sebb kora noveli a
skizofrénia el6fordulasanak a kockazatat az utéodnal (Wohl és Gorwood 2007).

Bevandorlo anyak

Mar tobb tanulmany is szlletett arrdl, hogy a bevandorld anyak (pl. Keen et al. 2010)
gyermekeinél nagyobb az autizmus kockazata. Korabbi tanulmanyok is vizsgaltdak mar, hogy a
bevandorlék koérében magasabb-e az autizmus el6forduldsi aranya (ldasd Fombonne 2005). Az
eredmények nem voltak kovetkezetesek és tébbségiik nem tdmasztotta ald ezt a feltételezést. Az
Ujabb kutatdsok konkrétan a bevandorlé anyara mint tényezére koncentralnak, és ezeknél
akadnak pozitiv eredmények. Ezzel egyitt, a rendelkezésre allé6 bizonyitékok szdérvanyos és
gyenge hatast mutatnak, rdadasul azt tovabbra sem tudjuk, hogy amikor fennall az 6sszefiiggés,
akkor valdban ok-okozati Gsszefliggésrél van-e sz6. Ha valdéban okozati Gsszefliggésrdl van szg,
azt akkor sem tudjuk, hogy pontosan milyen mechanizmus felel0s a hatasért.

Egyéb sziiletés elbtti vagy a szlletést kdvetd korai hatdsok

Azt mar bebizonyitottak, hogy az autizmus spektrum zavar (ASD) kialakulasaban tobb tényezd is
szerepet jatszik. E jellegének koszonhetéen viszont valdszinlnek tlinik, hogy az okok kozott a
kornyezeti tényez6k is szerepet jatszanak. Ha hosszu tavon emelkedik az ASD diagndzisok szama,
és ez egyben az el6fordulasi gyakorisag valds emelkedését is jelenti - ez mindeddig tisztazatlan -
akkor az szintén arra utalna, hogy a kornyezeti tényez6k is szerepet jatszanak. A feltételezés
ellendrzéséhez rendkivil nagy mintan végzett prospektiv longitudinalis vizsgalatra lenne sziikség,
amely mar a terhesség idején elkezd6dik és megfelel6 bioldgiai tényezbket vizsgal . A norvég anya
és baba vizsgalat (MoBa) jé példa egy ilyen kutatdsra, amelyben nagyjabdl 100 ezer gyermeket
vizsgalnak (Magnus et al. 2006; Roooonningen et al. 2006; Stoltenberg et al. 2010).

Pszichologiai terapiak

Az utobbi 3 év sordn a pszicholdgiai kezelések tapasztalatai nem jarultéak hozza jelentGs
mértékben az autizmussal kapcsolatos ismereteink elmélyitéséhez. Ugyanakkor tovabbra is heves
vita 6vezi, hogy a rendkivil intenziv, nagyon korai viselkedéses terapia “gyogyulashoz” vezethet-
e. Azt senki nem vonja kétségbe, hogy a viselkedéses terapia eredményes lehet (Medical Research
Council 2001; National Research Council 2001), ugyanakkor azt is tudjuk, hogy néha jelentds
spontan fejlédés figyelhetd meg a miikodés terén akkor is, ha a gyermek nem vett részt korai
fejlesztésben. Hogy teljes gyogyulds bekovetkezhet-e, az mar joval kétségesebb (Helt et al.
2008). Azt is meg kell emlitentink, hogy a rendkivil intenziv - egyes esetekben tébb, mint 2 éven
at heti 40 6raban zajlo - korai fejlesztés szlikségességét hangsulyozo allitas tovabbra is erdsen
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megkérddjelezheté (Howlin 2003, 2005). Az Ujdonsagot igazabdl a gondosan elOkészitett
randomizalt kontrolldlt vizsgalatok jelentették, amelyek szdmos alkalommal stabilabb
bizonyitékkal szolgaltak.

A mar lezarult vizsgalatok koézil is talan a legjobb adatokkal egy, a korai intenziv viselkedéses
intervenciot vizsgald fontos Uj randomizalt kontrollalt vizsgdlat szolgalt (Dawson et al. 2009). Az
eredmények azt mutattdk, hogy az IQ szintben a kontrollcsoporthoz képest szignifikans (igaz
meérsékelt) javulast lehetett megfigyelni. Mégsem tudjuk, hogy ez pontosan mit is jelent, mivel a
terapia megkezdése utdn 12 hénappal - a Vineland-skalaval mért - szocidlis m(ikbédés terén nem
volt tapasztalhato javulas. Ezen kivil az eredmények egyértelmien azt tikrozték, hogy a kezelés
semmilyen hatassal nem volt az autizmus fébb megnyilvanulasi formaira, amit ADOS-szal -
Autizmus Diagnosztikus Obszervaciés Sémaval - mértek fel. Vagyis ebbdl az koévetkezik, hogy a
vizsgdlat eredménye semmiképpen nem tamasztja ald Lovaas allitdsat (Lovaas 1987; McEachin et
al 1993), miszerint a korai beavatkozas hatalmas el6nydkkel jar és jelent0s szerepet jatszik a
felépilésben.

Szintén Ujdonsagnak szamitanak azok a kezelési mddszerek, amelyek a szlil6k érzékenységére és
fogékonysagara oOsszpontositanak. A Green et al. (2010) altal végzett randomizalt kontrollalt
vizsgalat kivalé példa arra, hogyan kell egy ilyen vizsgalatot elvégezni. Az eredmények igéretesek,
mivel szignifikdns és jelentds pozitiv valtozast tapsztaltak a szil6i érzékenység/fogékonysag
terén, ugyanakkor csaldédast okoztak, mivel - a kontrollcsoporthoz képest - csupan rendkivl
csekély mérték(i javulast értek el vellik az autizmusra jellemzd megnyilvanulasi formak terén.

Kovetkeztetések

Ha visszatekintlink az utébbi 50 évre, akkor (Feinstein 2010) egyértelmien kijelenthetjik, hogy
az autizmus természetére vonatkozd ismereteink tobbféle szempontbdl is jelentGs atalakulason
mentek keresztlil. Az sem lebecsilend6 eredmény, hogy az utdbbi néhany év soran jelentds
mértékben sikerilt béviteni az autizmussal kapcsolatos tudasunkat. Rengeteg fontos felismerés és
megallapitas sziletett, voltak kozottik kifejezetten varatlan és meglepd eredmények is,
ugyanakkor tobb alapvet6 fontossagu kérdés tovabbra is megvalaszolatlan. Ha el6retekintliink egy
par évet, akkor komoly fejleményekre szamithatunk, a megel6zés és a gyogymod megtalalasa
azonban tovabbra is kérdéses marad.
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