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INTRODUCERE

Ceea ce credem cd stim ne impiedicd adeseori sd infelegem.
—Claude Bernard

De ce aceasta carte?

Laboratorul meu studiazd autismul de peste doudzeci de ani.
Grupul nostru include, bineinteles, cercetdtori, dar si clinici-
eni, pentru a intelege cum functioneaza creierul nostru atunci
cand interactiondm si comunicdm cu ceilalti si cum acest pro-
ces extraordinar poate fi atipic si uneori alterat. De asemenea,
implicdm tot mai mult, si sperdm ca in viitor sd o facem si mai
mult, persoanele autiste si familiile lor pentru a continua sa
invatdm despre aceastd boald si sd o intelegem. Suntem con-
vinsi cd o abordare a autismului bazatd, inainte de toate, pe
date stiintifice solide raméne cea mai fiabild si promitdtoare
in contibutia la dezvoltarea mijloacelor de a imbunatati cali-
tatea vietii fiecdrei persoane autiste si a apropiatilor sdi.

In urmi cu ceva timp, am asistat la prezentarea unei teze
de doctorat sustinute de un student care a continuat cerceta-
rile mele legate de boli mitocondriale. Dupd prezentarea stra-
lucitd pe care ne-a oferit-o, am facut cunostintd cu mama si cu
fratele sau autist. Am discutat despre progresele cercetdrii in
autism. Citeva luni mai tirziu, mama doctorandului m-a su-
nat. Aflase cd fiul autist avea o mutatie geneticd, mai exact in
gena SHANK3, una dintre genele pe care le asociasem cu autis-
mul. I-am explicat care era rolul genei SHANK3 in functionarea
neuronilor. I-am spus totodatd cd eram surprins, dat fiind cad
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fiul ei mi se paruse mult mai putin afectat decit majoritatea
pacientilor care prezintd aceastd mutatie: el vorbeste, in timp
ce, in general, restul nu dezvoltd aceastd capacitate. Mi-a expli-
cat cd l-a stimulat foarte mult si a addugat: ,Dacd as fi stiut cd
autismul fiului meu era genetic, poate nu m-as fi luptat atat de
mult. Lupta impotriva genomului mi se pare pierdutd din start*.

Afirmatia ei m-a bulversat, deoarece mi-a ardtat cat de adanc
este inraddcinat ,determinismul genetic“ in presupunerile
noastre despre genom. Ca si cum consecintele determinate de
omutatie geneticd ar fiaproape imposibil de modulat: ,,Aveti o
mutatie? Destinul dumneavoastra este pecetluit“. Vreau sa
afirm clar cd aceastd idee nu e corectd. Genetica si autismul sunt
adesea prezentate si Intelese gresit. Vreau sd md adresez acestei
mame si tuturor celor afectati direct sau indirect de autism.

Aceasta carte ilustreazd, asadar, relatiile extrem de com-
plexe care existd intre gene, sinapsele care realizeazd comuni-
carea intre neuronii din creierul nostru si diferitele forme de
autism.

O ultimd clarificare se impune, in caz cd in mintea unora
dintre voi s-a strecurat o indoiald nejustificatd. Cercetdrile des-
pre diferitele forme de autism stau la baza unei stiinte con-
struite pe un schimb de cunostinte si expertizi. In calitate de
genetician care continud sd exploreze mii de gene, dintre care
peste 200 au fost deja identificate ca fiind implicate in autism,
munca mea este asociatd, In mod obligatoriu, cu cea a unui
mare numdr de cercetdtori din alte discipline. Izolarea geneticii
de celelalte domenii de cercetare este periculoasd, la fel cum
este periculos sd nu asociezi efectul unei mutatii genetice cu
factorii genetici si de mediu. A considera cd genetica nu joacd
nici un rol e la fel de gresit ca a considera cd totul este scris in
ADN. Genetica nu este stiinta genelor, ci stiinta diversitatii ge-
netice care contribuie la individualitatea fiecdruia dintre noi.
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Cartea: mod de utilizare

Aceastd carte confine trei parti.

= Diagnosticarea autismului. Ca o introducere, aceastd primd
parte prezintd istoricul caracterizdrilor autismului, criteriile
de diagnostic si cunostintele actuale despre un set de conditii
medicale asociate cu autismul. Se incheie cu o privire asupra
numeroaselor incercdri de explicare a cauzelor autismului,
adesea eronate.

" Genetica autismului. Aceastd sectiune, care este partea cen-
trald a lucrdrii, prezintd elementele esentiale pentru a intelege
genomul, creierul uman si diversitatea acestora. Apoi prezen-
tdm arhitectura geneticd a autismului, o arhitecturd complexa
care implicd o gamd variatd de mutatii genetice. Aceastd parte
abordeaza si ipotezele actuale despre functionarea creierului
la persoanele autiste, in special rolul major al sinapselor, aceste
puncte de contact care stabilesc comunicarea intre neuroni.

= Sprijinul oferit persoanelor cu autism. Ultima parte a cdrtii
prezintd aborddrile pe care cercetarea le oferd pentru un mai
bun sprijin oferit persoanelor autiste si pentru o integrare de-
plind in societate. In anexe este inclus un material suplimentar
despre testele de screening, care oferd un bilant al instrumen-
telor pentru diagnosticarea autismului folosite in prezent.

Cartea este conceputd pentru a fi cititd de la introducere pand
la perspective, dar am organizat-o de aga manierd, Incat sd existe
sectiuni restranse care sd vd permitd sd gdsifi cu usurintd rds-
punsurile la intrebdri specifice. Pentru pasionatii de gene, sinap-
se sau autism, aveti si numeroase note de subsol si casete pentru
mai multe detalii! In notele de final sunt indicate articolele si
cdrtile de referintd, precum si website-urile din care sunt extrase
informatiile continute in carte. Aceastd lucrare este dedicatd
tuturor persoanelor din lume interesate de autism.
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Pentru a incepe aceastd cdldtorie geneticd si sinapticd in

diversitatea autismului, Josef Schovanec, vechi prieten, a scris
aceste minunate cuvinte de Intdimpinare.

+Es war ein buntes Durcheinander / Wie M&usedreck und Kori-
ander." [, A fost un amestec pestrit, / Ca dejectiile de soareci cu
coriandru."*] Aceste versuri celebre ale lui Heine deschid, printr-o
premonitie singulard, opera lui W. Johannsen, un botanist danez
uitat, desi i datoram unul dintre cele mai prolifice concepte, piatra
de temelie a universului nostru stiintific: cel de gen3, de genetica.
impletind firul spuselor poetului, eruditul din Copenhaga prezint3
noua stiintd, pe care cuvintele sale au adus-o la viata, ca un mijloc
de a face trecerea de la haosul scatologic la perceptia ordinii as-
cunse sub multitudinea aparentelor. Daca inainte, mostenirea |a-
sata de stramosii nostri nu putea fi inteleasa decat din perspectiva
confuza si neclard a rasei, acum acest spirit al rigorii va scoate la
iveald importanta ornamentelor in limbaj. Oare inteleptul banuia
ca tocmai soarecilor, da, celor mai umili dintre mamifere, tocmai
celor care murdaresc coriandrul, le va reveni sarcina singulara de
a purta jugul caravanei stiintei?

Caci tocmai acesta ar putea fi sensul melodiei in patru note a
pianului vietii: scoala de umilinta, genetica isi rasplateste inteleptii
cu darul izolarii, in timp ce mama naturd ameteste mintea celor care
ignora invataturile ei cu certitudini funeste. TinAnd cont de céte ori
si In cate cercuri ilustre s-a oferit spectacolul deplorabil al expune-
rii presupuselor adevaruri genetice supreme, huite din gura celor
care totusi nu cunosc nimic despre aceasta stiinta, citirea prezen-
tului volum va fi un balsam pentru cei afectati de aceste afirmatii
eronate. Draga cititorule, de data aceasta un genetician adevarat
isi va face auzita vocea, iti va face auzitad vocea ta in aceste pagini,
tinand cont de afirmatiile si experientele tale. Acea voce care de-
vine o fAntana a Castaliei si care murmura cu modestie c3 viitoarea
melodie a pianului vietii nu poate fi redusa la o iteratie a celor
patru note ale sale. Si pentru cine se va minuna ca in aceste timpuri
egoiste un alt autor isi poate consacra primele capitole altuia de-
cAt lui insusi, va reverbera peste secole vechea zicald a Batranu-

* Intraducere liberd (notele traducdtoarei vor fi marcate cu asterisc.

Roxana Mdciucd este biolog, doctorand in geneticd; n. red.).
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lui-copil, Lao Zi: , Inteleptul face un pas in spate; prin urmare, ajunge
in fatad".

Fiind doar un saltimbanc pe scena lumii, fie-mi iertat ca nu pot
ad3uga la aceasta lucrare nici un cuvant savant care s3 fie demn
de ea. Necunoscand nimic despre tainele geneticii, nu pot decat
s admir efectele ei, si anume cd din studiul neincetat al celor
patru molecule poate izvorl o umanitate profunda. Thomas Bour-
geron, vechi prieten care a stiut sa treaca peste defectele mele,
m-a asigurat ca limbajul savant al geneticienilor poate fi acela al
marilor lectii ale vietii. Poate ca din ele au izvorat cuvintele celui
mai cunoscut poet persan, Saadi din Shiraz, cuvinte care impodo-
besc frontispiciul cladirii Organizatiei Natiunilor Unite: ,Bani &dam
a’'zdy-e yek digarand / keh dar &fariniesh zeh yek goharand.™
[,Oamenii fac parte dintr-un intreg / Cci din unul au fost creati."*

Josef Schovanec, saltimbanc al autismului,
Universitatea din Louvain.

Conceput pe drumul caravanelor,

in prima zi a celei de-a doua luni a lui Rab?’
din anul 1444 al Hegirei**.

* In traducere liberd. Versurile fac parte dintr-un poem din secolul
al X1II-lea, intitulat Bani Adam (Fiii lui Adam), scris de poetul iranian Saadi
Shirazi. In viziunea autorului, oamenii sunt parti ale unui corp singular,
unic, creati in mod egal, iar dacd o parte este lezatd, atunci tot corpul
suferd. Pentru acesta, suferinta este o experientd purificatoare, care unes-
te oamenii.

** Hegira este consideratd inceputul erei musulmane, reprezentand
data la care profetul Mahomed a plecat de la Mecca la Medina (16 iulie
622 d.H. conform calendarului gregorian).
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1. EXISTA MAI MULTE FORME
DE AUTISM?

Nu trebuie sd ai o dizabilitate ca sd fii diferit. Fiecare
dintre noi este diferit!" —Laurence Kim Peek

Lucrez de peste doudzeci de ani in domeniul autismului i, cu
toate acestea, nu pot oferi o definitie precisd, deoarece parti-
cularitatile care il caracterizeazd sunt variate. Desigur, persoa-
nele cu autism se comportd intr-o bund masurd in mod atipic,
fard sd fie totusi la fel. Un copil pare distras, prea serios, nu
raspunde cand este strigat pe nume, este pasionat sa-si alinieze
masinutele fdrd sd mai acorde atentie vreunei alte jucdrii si
uneori se opreste pentru a-si flutura mainile de parcd ar vrea
si zboare... In cazul siu, vorbim despre probleme de comunicare,
interese restranse si gesturi repetitive. Un adolescent vorbeste cu
dificultate, iar sarcinile zilnice, precum spalatul vaselor sau
imbrdcatul, sunt complicate pentru el. Spunem cd prezintd
tulburdri de invdtare. Un alt copil nu poate sta locului, trece de
la o activitate la alta fard sd se opreascd vreodatd si isi extenu-
eazd pdrintii: este hiperactiv. Multi dintre acesti oameni putin
diferiti sunt predispusi la crize de epilepsie.

Reprezentdrile noastre despre autism sunt adesea caricatu-
rale si limitate. Ne gdndim adesea la copii, dar existd si adulti.
Sd ne amintim de protagonistul din Rain Man, interpretat de
Dustin Hoffman in filmul lui Barry Levinson lansat in 1988: el

! Laurence Kim Peek, care a fost diagnosticatd cu autism, a fost sursa
de inspiratie pentru personajul din filmul Rain Man (notele de subsol ale
autoarei vor fi marcate cu cifre romane; n. red.).
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