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INTRODUCERE

Ceea ce credem că știm ne împiedică adeseori să înțelegem.
— Claude Bernard

De ce această carte?

Laboratorul meu studiază autismul de peste douăzeci de ani. 
Grupul nostru include, bineînțeles, cercetători, dar și clinici-
eni, pentru a înțelege cum funcționează creierul nostru atunci 
când interacționăm și comunicăm cu ceilalți și cum acest pro-
ces extraordinar poate fi atipic și uneori alterat. De asemenea, 
implicăm tot mai mult, și sperăm ca în viitor să o facem și mai 
mult, persoanele autiste și familiile lor pentru a continua să 
învățăm despre această boală și să o înțelegem. Suntem con-
vinși că o abordare a autismului bazată, înainte de toate, pe 
date științifice solide rămâne cea mai fiabilă și promițătoare 
în contibuţia la dezvoltarea mijloacelor de a îmbunătăți cali-
tatea vieții fiecărei persoane autiste și a apropiaților săi. 

În urmă cu ceva timp, am asistat la prezentarea unei teze 
de doctorat susținute de un student care a continuat cercetă-
rile mele legate de boli mitocondriale. După prezentarea stră-
lucită pe care ne-a oferit-o, am făcut cunoștință cu mama și cu 
fratele său autist. Am discutat despre progresele cercetării în 
autism. Câteva luni mai târziu, mama doctorandului m-a su-
nat. Aflase că fiul autist avea o mutație genetică, mai exact în 
gena SHANK3, una dintre genele pe care le asociasem cu autis-
mul. I-am explicat care era rolul genei SHANK3 în funcționarea 
neuronilor. I-am spus totodată că eram surprins, dat fiind că 
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fiul ei mi se păruse mult mai puțin afectat decât majoritatea 
pacienților care prezintă această mutație: el vorbește, în timp 
ce, în general, restul nu dezvoltă această capacitate. Mi-a expli-
cat că l-a stimulat foarte mult și a adăugat: „Dacă aș fi știut că 
autismul fiului meu era genetic, poate nu m-aș fi luptat atât de 
mult. Lupta împotriva genomului mi se pare pierdută din start“. 

Afirmația ei m-a bulversat, deoarece mi-a arătat cât de adânc 
este înrădăcinat „determinismul genetic“ în presupunerile 
noastre despre genom. Ca și cum consecințele determinate de 
o mutație genetică ar fi aproape imposibil de modulat: „Aveți o 
mutație? Destinul dumneavoastră este pecetluit“. Vreau să 
afirm clar că această idee nu e corectă. Genetica și autismul sunt 
adesea prezentate și înțelese greșit. Vreau să mă adresez acestei 
mame și tuturor celor afectați direct sau indirect de autism.

Această carte ilustrează, așadar, relațiile extrem de com-
plexe care există între gene, sinapsele care realizează comuni-
carea între neuronii din creierul nostru și diferitele forme de 
autism.

O ultimă clarificare se impune, în caz că în mintea unora 
dintre voi s-a strecurat o îndoială nejustificată. Cercetările des-
pre diferitele forme de autism stau la baza unei științe con-
struite pe un schimb de cunoștințe și expertiză. În calitate de 
genetician care continuă să exploreze mii de gene, dintre care 
peste 200 au fost deja identificate ca fiind implicate în autism, 
munca mea este asociată, în mod obligatoriu, cu cea a unui 
mare număr de cercetători din alte discipline. Izolarea geneticii 
de celelalte domenii de cercetare este periculoasă, la fel cum 
este periculos să nu asociezi efectul unei mutații genetice cu 
factorii genetici și de mediu. A considera că genetica nu joacă 
nici un rol e la fel de greșit ca a considera că totul este scris în 
ADN. Genetica nu este știința genelor, ci știința diversității ge-
netice care contribuie la individualitatea fiecăruia dintre noi. 
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Cartea: mod de utilizare

Această carte conține trei părți.

 Diagnosticarea autismului. Ca o introducere, această primă 
parte prezintă istoricul caracterizărilor autismului, criteriile 
de diagnostic și cunoștințele actuale despre un set de condiții 
medicale asociate cu autismul. Se încheie cu o privire asupra 
numeroaselor încercări de explicare a cauzelor autismului, 
adesea eronate.

 Genetica autismului. Această secțiune, care este partea cen-
trală a lucrării, prezintă elementele esențiale pentru a înțelege 
genomul, creierul uman și diversitatea acestora. Apoi prezen-
tăm arhitectura genetică a autismului, o arhitectură complexă 
care implică o gamă variată de mutații genetice. Această parte 
abordează și ipotezele actuale despre funcționarea creierului 
la persoanele autiste, în special rolul major al sinapselor, aceste 
puncte de contact care stabilesc comunicarea între neuroni.

 Sprijinul oferit persoanelor cu autism. Ultima parte a cărții 
prezintă abordările pe care cercetarea le oferă pentru un mai 
bun sprijin oferit persoanelor autiste și pentru o integrare de-
plină în societate. În anexe este inclus un material suplimentar 
despre testele de screening, care oferă un bilanț al instrumen-
telor pentru diagnosticarea autismului folosite în prezent.

Cartea este concepută pentru a fi citită de la introducere până 
la perspective, dar am organizat-o de așa manieră, încât să existe 
secțiuni restrânse care să vă permită să găsiți cu ușurință răs-
punsurile la întrebări specifice. Pentru pasionații de gene, sinap-
 se sau autism, aveți și numeroase note de subsol și casete pentru 
mai multe detalii! În notele de final sunt indicate articolele și 
cărțile de referință, precum și website-urile din care sunt extrase 
informațiile conținute în carte. Această lucrare este dedicată 
tuturor persoanelor din lume interesate de autism.
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Pentru a începe această călătorie genetică și sinaptică în 
diversitatea autismului, Josef Schovanec, vechi prieten, a scris 
aceste minunate cuvinte de întâmpinare. 

„Es war ein buntes Durcheinander / Wie Mäusedreck und Kori‑
ander.“ [„A fost un amestec pestriț, / Ca dejecțiile de șoareci cu 
coriandru.“*] Aceste versuri celebre ale lui Heine deschid, printr‑o 
premoniție singulară, opera lui W. Johannsen, un botanist danez 
uitat, deși îi datorăm unul dintre cele mai prolifice concepte, piatra 
de temelie a universului nostru științific: cel de genă, de genetică.
Împletind firul spuselor poetului, eruditul din Copenhaga prezintă 
noua știință, pe care cuvintele sale au adus‑o la viață, ca un mijloc 
de a face trecerea de la haosul scatologic la percepția ordinii as‑
cunse sub multitudinea aparențelor. Dacă înainte, moștenirea lă‑
sată de strămoșii noștri nu putea fi înțeleasă decât din perspectiva 
confuză și neclară a rasei, acum acest spirit al rigorii va scoate la 
iveală importanța ornamentelor în limbaj. Oare înțeleptul bănuia 
că tocmai șoarecilor, da, celor mai umili dintre mamifere, tocmai 
celor care murdăresc coriandrul, le va reveni sarcina singulară de 
a purta jugul caravanei științei?

Căci tocmai acesta ar putea fi sensul melodiei în patru note a 
pianului vieții: școală de umilință, genetica își răsplătește înțelepții 
cu darul izolării, în timp ce mama natură amețește mintea celor care 
ignoră învățăturile ei cu certitudini funeste. Ținând cont de câte ori 
și în câte cercuri ilustre s‑a oferit spectacolul deplorabil al expune‑
rii presupuselor adevăruri genetice supreme, huite din gura celor 
care totuși nu cunosc nimic despre această știință, citirea prezen‑
tului volum va fi un balsam pentru cei afectați de aceste afirmații 
eronate. Dragă cititorule, de data aceasta un genetician adevărat 
își va face auzită vocea, îți va face auzită vocea ta în aceste pagini, 
ținând cont de afirmațiile și experiențele tale. Acea voce care de‑
vine o fântână a Castaliei și care murmură cu modestie că viitoarea 
melodie a pianului vieții nu poate fi redusă la o iterație a celor 
patru note ale sale. Și pentru cine se va minuna că în aceste timpuri 
egoiste un alt autor își poate consacra primele capitole altuia de‑
cât lui însuși, va reverbera peste secole vechea zicală a Bătrânu‑

* În traducere liberă (notele traducătoarei vor fi marcate cu asterisc. 
Roxana Măciucă este biolog, doctorand în genetică; n. red.).
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lui‑copil, Lao Zi: „Înțeleptul face un pas în spate; prin urmare, ajunge 
în față“.

Fiind doar un saltimbanc pe scena lumii, fie‑mi iertat că nu pot 
adăuga la această lucrare nici un cuvânt savant care să fie demn 
de ea. Necunoscând nimic despre tainele geneticii, nu pot decât 
să admir efectele ei, și anume că din studiul neîncetat al celor 
patru molecule poate izvorî o umanitate profundă. Thomas Bour‑
geron, vechi prieten care a știut să treacă peste defectele mele, 
m‑a asigurat că limbajul savant al geneticienilor poate fi acela al 
marilor lecții ale vieții. Poate că din ele au izvorât cuvintele celui 
mai cunoscut poet persan, Saadi din Shiraz, cuvinte care împodo‑
besc frontispiciul clădirii Organizației Națiunilor Unite: „Bani âdam 
a’zây‑e yek digarand / keh dar âfariniesh zeh yek goharand.“ 
[„Oamenii fac parte dintr‑un întreg / Căci din unul au fost creați.“]*

Josef Schovanec, saltimbanc al autismului,  
Universitatea din Louvain.  
Conceput pe drumul caravanelor,  
în prima zi a celei de-a doua luni a lui Rabî’  
din anul 1444 al Hegirei** .

* În traducere liberă. Versurile fac parte dintr-un poem din secolul 
al XIII-lea, intitulat Bani Adam (Fiii lui Adam), scris de poetul iranian Saadi 
Shirazi. În viziunea autorului, oamenii sunt părți ale unui corp singular, 
unic, creați în mod egal, iar dacă o parte este lezată, atunci tot corpul 
suferă. Pentru acesta, suferința este o experiență purificatoare, care uneș-
te oamenii.

** Hegira este considerată începutul erei musulmane, reprezentând 
data la care profetul Mahomed a plecat de la Mecca la Medina (16 iulie 
622 d.H. conform calendarului gregorian).
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EXISTĂ MAI MULTE FORME  
DE AUTISM?

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

Lucrez de peste douăzeci de ani în domeniul autismului și, cu 
toate acestea, nu pot oferi o definiție precisă, deoarece parti-
cularitățile care îl caracterizează sunt variate. Desigur, persoa-
nele cu autism se comportă într-o bună măsură în mod atipic, 
fără să fie totuși la fel. Un copil pare distras, prea serios, nu 
răspunde când este strigat pe nume, este pasionat să-și alinieze 
mașinuțele fără să mai acorde atenție vreunei alte jucării și 
uneori se oprește pentru a-și flutura mâinile de parcă ar vrea 
să zboare… În cazul său, vorbim despre probleme de comunicare, 
interese restrânse și gesturi repetitive. Un adolescent vorbește cu 
dificultate, iar sarcinile zilnice, precum spălatul vaselor sau 
îmbrăcatul, sunt complicate pentru el. Spunem că prezintă 
tulburări de învățare. Un alt copil nu poate sta locului, trece de 
la o activitate la alta fără să se oprească vreodată și își extenu-
ează părinții: este hiperactiv. Mulți dintre acești oameni puțin 
diferiți sunt predispuși la crize de epilepsie.

Reprezentările noastre despre autism sunt adesea caricatu-
rale și limitate. Ne gândim adesea la copii, dar există și adulți. 
Să ne amintim de protagonistul din Rain Man, interpretat de 
Dustin Hoffman în filmul lui Barry Levinson lansat în 1988: el 

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