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Ce trebuie sa intelegem prin "tulburari pervazive de dezvoltare"?
Valentina Golumbeanu

De obicei prin sintagma Tulburari pervazive de dezvoltare, cunoscute poate mai frecvent sub
denumirea de Tulburari din spectrul autist (TSA) se intelege o gama extinsa de tulburari in special
de ordin neuropsihologic (ele avdnd mai mult o bazd neuro-anatomica, deci biologicad, decat
psihologica), afectiuni care intr-adevar au un substantial numitor comun, revendicand origini
apropiate si manifestari similare - cu toate acestea este incorect sa le asimilam pe toate autismului.
Din ce in ce mai frecvent auzim de asa numitele cazuri de autism, sau de cazurile miraculoase in
care pacientii "s-au vindecat” de autism. Intrebarea care imi vine in minte de fiecare dati cand aud
astfel de formulari este: in ce masurd pacientul in cauza suferea intr-adevar de autism, si nu de o
alta afectiune similard, dar mai putin severa, din categoria TSA, sau cat la sutd dintre copiii pe care-
1 diagnosticam la modul general ca suferind de autism, au intr-adevar aceasta forma de tulburare
pervaziva si nu una dintre celelalte forme (mai severe sau mai putin severe).

Din pacate in ultima perioada termenul de autism a suferit o puternicd alterare, o extindere
nepermisa a sferei notiunii, care de la parte a devenit intreg, in sensul ca ceea ce in mod stiintific
desemneaza o subcategorie a unei clase nosologice (categorie de tulburari sau afectiuni psihice
inrudite etiologic) a ajuns sd fie popularizat (din pacate chiar si din neglijenta in exprimare a
specialistilor din domeniile care studiaza aceasta problema) la nivelul publicului larg ca desemnand
un diagnostic universal, un sindrom unic. Ceea ce trebuie sd intelegem este faptul cd autismul in
sine este doar una dintre formele de manifestare ale unui sindrom complex - sindrom desemnat, cel
mai bine, in opinia mea, prin sintagma mai sus mentionatd si anume - Tulburari din spectrul autist
(TSA).

Specific acestui sindrom este faptul ca simptomele si deficitele pe care le genereaza se pot asocia
intr-o mare varietate de forme, nivele de intensitate sau gravitate, in care afectarea diverselor functii
(cele cognitive, de exemplu), conduite (bizareriile comportamentale, incapacitatea de interactiune
sociald, dinamica vietii emotionale) sau abilitati §i capacitati (incapacitatea de asimilare, Intelegere
si utilizare a limbajului verbal si nonverbal, deprinderea conduitelor psthomotorii, etc) poate diferi
substantial de la un individ la altul, acest sindrom lasand adesea impresia unor mozaicuri generate
prin imbinarea aleatoare a pieselor unui puzzle pe care inca nu l-am inteles pe deplin.

Totusi chiar si in aceste tablouri clinice si comportamentale diferite s-au putut desprinde ca niste
matrici, cteva modele sau patternuri simptomatologice care tind sa se diferentieze intre ele prin
preferinta catre anumite simptome sau cdtre anumite nivele de gravitate si afectare a functiilor mai
sus mentionate, astfel incat actualmente putem diferentia intre 5 subclase ale TSA:

Tulburarea autista - sau autismul in sens clasic (Autismul de tip Kanner),

Tulburarea dezintegrativa a copilariei

Sindromul Rett

Sindromul Asperger

Tulburarea autista atipica - situatie in care tabloul clinic este sincretic si atipic, incadrarea
tulburarii intr-una dintre celelalte subcategorii fiind extrem de dificila sau neindicata.

Bineinteles cd uneori chiar si aceste incadrari pot sa fie considerate nesatisfacatoare, tocmai pentru
ca formele de manifestare sunt extrem de diferite (este cunoscut faptul ca persoanele cu TSA difera
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foarte mult nu numai de restul populatiei ci chiar si fatd de celelalte persoane diagnosticate cu TSA)
si pot fi ridicate - si chiar sunt! - discutii si polemici asupra existentei si a altor categorii
nosografice, precum autismul inalt functional, notele autiste, autismul usor sau autismul mediu.

In prezent diagnosticarea autismului se realizeazi aproape exclusiv in baza tabloului
comportamental, considerat sursa de investigatie cea mai elocventa pentru acest sindrom. De ce? Ei
bine, pentru ca cercetdrile dintr-o gama larga de discipline si ramuri disciplinare au oferit modele
teoretico-explicative foarte variate, incriminand factori etiologici (cu privire la cauza) variati. Cu
alte cuvinte tabloul etiologic pare a fi la fel de sincretic si cu o marja crescutd de variabilitate ca si
tabloul semiologic (cel al manifestarilor, al simptomelor). Mai mult decat atat, obstacolul cel mai
mare a fost acela cd acesti factori etiologici, considerati vinovati pentru declansarea anumitor
deficite, nici macar nu sunt prezenti la intreaga populatie diagnosticatd cu TSA, ci numai la un
segment al acesteia si, din nou, in combinatii variate. Intr-adevar, ei nu par a fi prezenti si la
populatia sdnatoasa, ceea ce 1i incrimineaza ca avand o anumita "vind" in declansarea sindromului,
dar nu se poate spune cu certitudine daca ei reprezintd cauza directd, sau daca sunt doar factori
circumstantiali predispozanti - care contribuie la declangsarea TSA printr-o vulnerabilizare a
organismului sau a structurilor sale neuro-anatomice.

Initial se credea, sau mai degraba se spera ca eterogenitatii simptomelor sa-i corespunda totusi un
singur factor (sau un numar redus de factori inruditi) care astfel s fie mai usor de gestionat iar
tratamentul/terapia sa se centreze strict asupra acelui factor, ameliorarea lui devenind astfel un gen
de panaceu universal.

Astfel 1n cercetdrile din domeniul neuropatologiei s-au impus pentru o perioadd teoriile
localizationiste, care sugerau existenta unor anomalii cerebrale sau a unor leziuni la nivelul
cortextului, telul acestor cercetari impunand cu necesitate descoperirea acestor arii afectate, cel mai
probabil in perioada prenatala, prin factori endogeni. Unele dintre studiile efectuate prin
investigarea pacientilor folosind metode specifice domeniului (radiografii, ulterior tomografii) dar
si prin autopsii ale pacientilor decedati, au evidentiat:

e anomalii ale cerebelului (parte componenta a encefalului responsabild cu coordonarea
migcdrilor voluntare si care asigura postura, echilibrul corporal si locomotia), care au fost
corelate cu deficitele din domeniul psthomotricitatii si partial cu bizareriile
comportamentale, legate de miscdrile stereotipe;

¢ anomalii ale hipocampusului (parte a creierului compusa in principal din materie cenusie
care are un rol important in sarcinile de memorare si de invatare);

e alte anomalii ale cortexului sau ale neurotransmitatorilor.

Modelele explicative neurochimice sugerau existenta unor disfunctii la nivelul neurotransmitatorilor
si, de exemplu, ludndu-se in considerare sensibilitatea evident mai scdzuta la durere a unora dintre
persoanele suferind de TSA, a fost elaborata ipoteza unei cresteri endogene a secretiei de substante
opiacee din creier. Cercetdrile au demonstrat ca Intr-adevar nivelul serotoninei tinde sa fie mai mare
la persoanele suferind de TSA (dar si la cele suferind de alte tulburari neuropsihice, precum dislexia
sau deficitul de atentie). Aceste rezultate nu au condus practic nicdieri pana Tn momentul de fata,
deoarece reducerea nivelului serotoninei prin tratament medicamentos nu a antrenat nici un fel de
imbunatatite vizibila a conditiei bolnavilor.

Cercetdrile din domeniul psihologiei cognitive s-au centrat si ele Tn mare parte pe descoperirea unei
brese substantiale in demersul de dezvoltare si maturizare a functiilor si proceselor cognitive,
capabile a explica deficitele aproape implacabile a unora dintre cei diagnosticati cu TSA. Pentru o
perioada s-a impus teoria unei slabe coerente centrale (a unui deficit central) sau, pe scurt, Teoria
coerentei centrale. aceasta sugera existenta unui anumit stil cognitiv de perceptie, lacunar sau
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sincretic care Tmpiedica persoana in cauza sa perceapa si sd proceseze intregul ansamblu. Ideea de
baza ar fi ca persoanele cu TSA pot sd perceapa mai degrabd partile decat intregul, pe care nu
reusesc sa-l inteleagd ca pe o structurd integrala, motiv pentru care ei percep lumea disparat, la cel
mai analitic mod posibil, neputand surprinde legéturile si relatiile dintre obiecte si fenomene,
relatiile de cauzalitate sau de determinare, etc. Astfel de la aceste perceptii sincretice si analitice se
dezvolta un stil de gandire defectuos, aproape parazitar, pierzand copilul intr-un fel de caleidoscop
de senzatii, impresii, imagini. Aceasta teorie ar explica desigur o sumedenie dintre dificultétile pe
care ei le intAmpind, inclusiv dificultatea de a procesa imaginile faciale (dificultate sustinuta de o
alta teorie, ce incearca sa explice dificultdtile lor de interactionare sociald si de intelegere si
reactionare adecvatd la emotiile celorlalti)si dificultatea de a verbaliza prin structuri complexe, cum
sunt cele frazeologice. Cu toate acestea, ea nu explica si ce anume genereaza sau sta la baza acestui
deficit central.

O alta teorie provenind tot de pe taramurile psihologiei si cunoscuta sub numele de Teoria mintii
(Theory of mind) postuleza ipoteza conform careia persoanele cu autism sunt aproape incapabile de
a se decentra, de a se detasa de propria fiintd si de a atribui altor persoane emotii, sentimente,
dorinte, opinii diferite de cele proprii. Este evident cd aceastd teorie se centreaza exclusiv pe
aspectul social al sindroamelor tipic autiste, neglijand celelalte deficiente majore. In plus, din
punctul meu de vedere, aceasta ... teorie nu e de fapt chiar o teorie, ci mai degraba o observatie,
deoarece nu face decat sa accentueze evidenta si nu oferd de fapt nici un raspuns la intrebarea "De
ce?".

In opinia mea una dintre cele mai interesante descoperiri din domeniul neurostiintelor, avand o
stransa legaturd si cu domeniul stiintelor comportamentale este descoperirea neuronilor-oglinda -
consideratd de altfel una dintre cele mai importante descoperiri in domeniu din ultima decada.
Acesti neuroni au fost detectati in cortexul motor (responsabil cu coordonarea activitatii voluntare a
muschilor corpului) si in cortexul parietal inferior (zond cu rol de punere in legiturd a zonelor
creierului responsabile cu procesarea senzoriala §i cu cea motorie) si se crede cd ei sunt
"responsabili" pentru capacitatea de imitare a comportamentelor (la majoritatea mamiferelor,
inclusiv la om, dar si la pasari), fiind deosebit de importanti in primele etape ale invatarii.

Se considera ca neuronii oglinda se dezvoltd postnatal, pana la varsta de 12 luni (sd nu uitdm ca in
momentul de fatd se considera ca autismul poate fi diagnosticat cel mai devreme la vérsta de 18
luni), In baza a doud potentiale principii: plasticitatea sinapselor sau/si invatarea prin asociere. Cu
alte cuvinte, neuronii din aceste zone ale creierului capata proprietati de "neuroni oglinda" dupa o
perioada de stimulare §i de procesare senzoriald a informatiilor, dandu-i ulterior copilului
posibilitatea de "a oglindi" comportamentele pe care le observa la ceilalti.

Datorita implicarii lor in comportamentul de imitare, unii cercetdtori ii pun in legaturd si cu
capacitatea de imitare si de invdtare a comportamentelor prin imitare, cu empatia si cu dezvoltarea
limbajului (se pare cd neuronii oglinda au fost localizati si in zona lobilor frontali, in apropierea
ariei Brocca - regiune considerata responsabild cu dezvoltarea limbajului).

Din aceste considerente unii cercetdtori sunt de parere ca TSA ar fi cauzate de unele deficite ale
functionarii neuronilor oglinda; de exemplu s-a observat cad la persoanele suferind de TSA exista
modificari in functionarea respectivelor zone, comparativ cu populatia neafectatd si cd aceste arii
sunt mai putin dezvoltate decat la ceilalti (gradul de nedezvoltare putand fi pus in legatura cu
severitatea manifestarilor). In acest fel deficitul la nivelul acestor arii corticale a fost pus in legitura
si cu teoria mintii, dar asocierea acestei ipoteze, a neuronilor oglinda, cu deficitele din autism este
incd una de ordin speculativ. Cercetarile continua si in acest domeniu, fiind permanent relevate noi
concluzii si argumente, atat pro cat si contra.
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O mare amploare au luat-o si cercetarile si studiile din domeniul geneticii, una dintre ipotezele
actuale fiind faptul ca ar exista o serie de gene, intre 3 si 12, implicate in generaca TSA si intre care
ar exista o interactiune sinergetica (ceea ce implicd gene diferite ale céror actiuni concurd pentru
indeplinirea acelorasi functii sau a unor functii corelative). Una dintre intrebarile ridicate privitor la
aceasta ipoteza a fost daca aceste gene determind o vulnerabilitate pentru TSA la modul general, sau
mai degrabd pentru fiecare dintre componentele sale? $i dacd ele afecteazd mai degraba
componentele TSA luate separat, atunci de ce incidenta (frecventa) deficitelor izolate (pentru
componentele individuale ale TSA) nu este mai mare decat incidenta tulburarilor de tip autist sau
asimilate spectrului autist? Oricum oamenii de stiintd sunt aproape convingi ca predispozitia cétre
TSA este transmisd genetic, cu atat mai mult cu cat autismul si TSA reprezintd unele dintre
maladiile psihice cu cea mai mare eritabilitate (transmitere geneticd), mai mare chiar decat
schizofrenia, tulburdrile de atentie sau tulburdrile bipolare (dintre toate tulburarile specifice
spectrului autist, cea mai raspandita afectiune continua sa fie autismul).

Ipotezele din domeniul geneticii par sd ofere o serie de raspunsuri In baza cdrora sd ne putem
explica o serie dintre "necunoscutele" acestui vast domeniu, cum ar fi, de exemplu:

e heterogenitatea fenotipului comportamental in TSA (marea varietate de caracteristici
comportamentale),

e |eritabilitatea trasaturilor (transmiterea pe cale geneticd) specifice TSA - in baza
observatiilor unora dintre cercetdtorii din domeniu, s-a putut specula faptul ca, in unele
cazuri, parintii sau alti membrii din familiile celor diagnosticati cu TSA prezentau o serie de
caracteristici ce s-ar fi putut transmite, Intr-o varianta amplificata, la urmasii lor;

e variabilitatea gradelor de severitate in care TSA se pot prezenta la diferiti indivizi.

Toate aceste aspecte au Incercat fi explicate prin teorii si ipoteze ale afectdrii genetice, ceea ce pare
a fi cel mai plauzibil. Desigur, cd aceste ipoteze nu le exclud pe celelalte, deoarece factorul genetic
poate fi doar declansatorul unor alte afectari, de ordin neurologic, comportamental, etc.

Prin urmare in domeniul geneticii au fost formulate mai multe ipoteze:

e mutatii la nivelul mai multor gene;

e mutatii succesive la nivelul aceleiasi gene;

e existenta unor gene separate care predispun la TSA si care se afla intr-o legatura stransa cu
fiecare dintre componentele individuale specifice fenotipului din TSA (ceea ce sugereaza ca
existd gene separate care predispun catre fiecare dintre deficitele bazale din TSA - de
interactiune sociald, de dezvoltare a limbajului si de bizarerii comportamentale);

e afectarea unor gene care actioneazd impreund, dar care sunt prinse intr-o interactiune
negativa, cunoscutd sub numele de epistazie (inhibarea unei gene de catre o altd gena
dominanta sau recesivd), acest asinergism generand o dezvoltare anormala a creierului sau a
unora dintre structurile sale.

Ce trebuie sa retinem?

e cste bine sd ne ferim a mai folosi termenul de autism la modul generic, nediferentiat, stiind
ca tulburarile din spectrul autist presupun o gama mai larga de manifestari, cu grade diferite
de severitate si, deci, cu posibilitati variate de ameliorare; folosirea terminologiei corecte ne
ajutd 1n eforturile de obtinere a unor statistici corecte (estimarea incidentei cazurilor de
autism sau alte TSA) dar ne ajutad si in momentul in care optaim pentru anumite tipuri de
interventie personalizatd si ne permite sa stabilim un nivel de expectatii mai realist §i mai
corect;
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e toate tulburdrile acestui spectru descriu un amplu sindrom, ale céarui cauze sunt la fel de
complexe ca si sindromul in sine, debutul bolii neputand fi atribuit unor accidente pre- sau
post-natale, de genul cédzaturilor, loviturilor la cap, hrana neadecvatd a mamei in timpul
sarcinii (nu s-a reusit de ex., asocierea declansarii TSA cu anumite conditii prenatale);

e ecste important sd ne interesdim de potentialii factori etiologici, pentru a identifica sursa
problemei §i pentru a stii asupra a ce sd ne concentram eforturile, dar sa avem grija totusi sa
nu Tmbratisdm explicatii sau ipoteze neverosimile, de genul acelora care postuleaza ca
autismul este provocat de vaccinurile impotriva rubeolei sau pojarului sau de atitudinea
mamei dupa nastere - autismul are o predeterminare genetica, cu puternice implicatii la
nivelul sistemului neurosenzorial, implicatii implacabile si independente de conduita
materna sau parentala imediat ulterioara nasterii;

e ca masuri profilactice, singurele pe care putem sa le ludm se refera la stimularea cat mai
intensd a copilului Tn primul an de viata (stimulare fizica, senzoriald), mangaindu-1 cat mai
mult,vorbindu-i, facand cat mai multe activitati care sa-1 antreneze cat mai mult si care sa
implice cat mai multe dintre simturi (jucarii colorate, cu luminite, jucarii sonore) - in acest
fel, nu numai ca-i oferim un antrenament benefic, dar putem si depista posibilele probleme
sau dificultéti ale copilului.
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