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Summary
Infantile autism is a neurodevelopmental disorder characterized by impairments in commu-

nication, reciprocal social interaction and restricted repetitive behaviors or interests. Although 
the cause of these disorders is not yet known, studies strongly suggest a genetic basis with a 
complex mode of inheritance. The etiopathogenetic processes of autism are extremely com-
plex, which is reflected in the varying course and its symptomatology. Trajectories of brain 
development and volumes of its structures are aberrant in autistic patients. It is suggested 
that disturbances in sertotoninergic, gabaergic, glutaminergic, cholinergic and dopaminergic 
neurotransmission can be responsible for symptoms of autism as well as can disturb the deve-
lopment of the young brain. The objective of this article is to present the results of reasearch  
on neuroanatomical, neurochemical and genetic aspects of autism.
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Wstęp

Autyzm dziecięcy jest zaburzeniem o podłożu neurobiologicznym charaktery-
zującym się jakościowym zaburzeniem interakcji społecznych i komunikacji oraz 
występowaniem ograniczonych, stereotypowych wzorców zachowań [1, 2]. Podstawą 
kryteriów diagnostycznych autyzmu dziecięcego według systemów klasyfikacyjnych 
ICD-10 i DSM-IV jest triada następujących objawów: 1. jakościowe nieprawidłowości 
w kontaktach społecznych, 2. jakościowe nieprawidłowości w porozumiewaniu się, 3. 
ograniczone i powtarzane stereotypowe wzorce zachowań. Nieprawidłowości w za-
kresie przynajmniej jednego z wyżej wymienionych obszarów powinny być obecne 
przed ukończeniem trzeciego roku życia [1, 2].
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W literaturze tematu funkcjonuje termin „spektrum zaburzeń autystycznych” 
(autistic spectrum disorders – ASD). Jest to termin „parasol”, który znaczeniowo 
w dużym stopniu pokrywa się z kategorią całościowych zaburzeń rozwoju (pervasive 
developmental disorders – PDD) w klasyfikacji DSM-IV i ICD-10. Posługiwanie się 
tym terminem w badaniach pozwala uniknąć wątpliwości diagnostycznych związanych 
z różnicowaniem autyzmu dziecięcego od innych zaburzeń z kręgu całościowych 
zaburzeń rozwoju [3]. Powyższe trudności stały się impulsem do wprowadzenia 
istotnych zmian w kryteriach diagnostycznych dotychczasowej kategorii PDD w obo-
wiązującej od maja 2013 roku klasyfikacji DSM-V. Obejmują one w dużym skrócie: 1. 
rezygnację z terminu „całościowe zaburzenia rozwoju”, 2. wykluczenie zespołu Retta 
i dziecięcych zaburzeń dezintegracyjnych z klasyfikacji DSM-V, 3. zastąpienie trzech 
jednostek chorobowych: zaburzeń autystycznych, zespołu Aspergera i PDD-NOS 
jedną jednostką – spektrum zaburzeń autystycznych (ASD), 4. połączenie dwóch grup 
objawów z dotychczasowej triady diagnostycznej: zaburzeń interakcji społecznych i za-
burzeń komunikacji w jedną domenę diagnostyczną. 5. wprowadzenie trójstopniowej 
klasyfikacji ASD – od L1 do L3, w zależności od nasilenia objawów oraz stopnia ich 
wpływu na codzienne funkcjonowanie, 6. wykluczenie kryterium opóźnienia rozwoju 
mowy, 7. zastąpienie dotychczas obowiązującego kryterium wieku, w jakim pojawiają 
się pierwsze objawy choroby, określeniem „początek we wczesnym dzieciństwie” 
oraz zasygnalizowanie, że objawy mogą nie manifestować się w pełni do czasu, gdy 
wymagania społeczne przekroczą umiejętności osoby, 8. zalecenie uszczegóławiania 
diagnozy w oparciu o dodatkowe informacje, takie jak początek i przebieg kliniczny, 
czynniki etiologiczne, zdolności poznawcze, zdolności językowe, nasilenie objawów 
w dwóch głównych domenach diagnostycznych, choroby współistniejące [4].

Wskaźniki rozpowszechnienia autyzmu w badaniach publikowanych w latach od 
1966 do 2009 osiągają wartości od 0,7/10 000 do 72,6/10 000, średnio 12,7/10 000 
i korelują pozytywnie z rokiem publikacji badań [5]. W Polsce nie prowadzono badań 
epidemiologicznych dotyczących autyzmu. Przypuszcza się, że w naszym kraju żyje 
co najmniej 30 tysięcy osób z tym zaburzeniem. Według Fundacji SYNAPSIS liczbę 
dzieci i młodzieży dotkniętych autyzmem na terenie województwa mazowieckiego (bez 
osób dorosłych) w 2008 r. szacuje się na powyżej 1 000 osób (www.synapsis.waw.pl). 
Stosunek liczby chłopców do dziewczynek z autyzmem wynosi średnio 4,3:1 [5].

W artykule zostaną przedstawione neuroanatomiczne, genetyczne i neurochemiczne 
aspekty tego zaburzenia.

Neuroanatomia autyzmu

U osób z autyzmem powiększone są półkule mózgu i móżdżku oraz jądra ogoniaste, 
podczas gdy objętość ciała modzelowatego jest zredukowana [6]. Tuż po narodzinach 
obwód głowy dzieci z autyzmem jest prawidłowy lub nieco mniejszy niż u zdrowych 
noworodków. Akceleracja jego wzrostu następuje około 12 miesiąca życia. W tym 
okresie obserwuje się często pierwsze objawy autyzmu. Objętość mózgu dzieci auty-
stycznych w wieku od 18 miesięcy do 4 lat jest od 5 do 10% większa niż w grupach 
kontrolnych [7]. Po tej fazie przyśpieszonego rozwoju mózgu następuje spowolnienie 
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jego wzrostu tak, że u starszych dzieci i adolescentów z autyzmem jego wymiary 
mieszczą się w granicach normy [8]. Hiperplazja dotyczy w większym stopniu istoty 
białej mózgu [7].

W przeciwieństwie do objętości móżdżku, która w badaniach MRI prowadzonych 
w różnych grupach wiekowych jest większa niż w grupie kontrolnej, robak móżdżku 
wykazuje cechy hipoplazji w obrębie płacików od VI do VII [6, 9]. Webb i wsp. [9] 
nie zaobserwowali żadnej zależności między wymiarami tych struktur a nasileniem 
objawów autyzmu, jak również poziomem inteligencji badanych. W badaniu Schumann 
i wsp. [10] analizowano wielkość jądra migdałowatego w grupie chłopców z autyzmem 
w wieku od 8 do18 lat. U badanych w wieku od 8 do 12 lat było ono większe o 15% 
w porównaniu z grupą kontrolną, podczas gdy u starszych chłopców różnice te zani-
kały. Objętość jądra migdałowatego u zdrowych chłopców z wiekiem wzrosła o 40%. 
Takich zmian nie zaobserwowano w grupie chłopców z autyzmem. W innym badaniu 
ta sama autorka wykazała dodatnią korelację między objętością jądra migdałowatego 
a nasileniem problemów komunikacyjnych i społecznych w autyzmie [11].

Chung i wsp. [12] w swoim badaniu odkryli, że gęstość istoty białej ciała modzelo-
watego u badanych osób z autyzmem była mniejsza w obrębie dzioba, płata i kolana. 
Zmiany te mogą odpowiadać za mniejszą łączność funkcjonalną pomiędzy półkulami 
mózgowymi, warunkującą zaburzenia języka i zachowania [6, 12].

Objętość jąder ogoniastych w mózgu osób autystycznych jest istotnie większa niż 
u zdrowych osób [6].W badaniu Hollandera i wsp. [13] powiększenie prawego jądra 
ogoniastego oraz skorupy wiązało się z większym nasileniem zachowań stereotypo-
wych.

Badania neuropatologiczne

Kora mózgu u osób z autyzmem charakteryzuje się większą grubością oraz gę-
stością upakowania neuronów, nieregularnym układem warstw i słabo zaznaczoną 
granicą między istotą szarą a białą. Ponadto opisywano ektopowe ogniska istoty szarej 
oraz zwiększoną ilość neuronów w istocie białej. W móżdżku obserwowano redukcję 
ilości komórek Purkinjego. Komórki hipokampu i jądra migdałowatego są mniejsze 
i gęściej upakowane, a ich drzewa dendrytyczne są słabiej rozgałęzione. Opisywa-
ne zmiany powstają w okresie embriogenezy i uwarunkowane są prawdopodobnie 
zmniejszeniem stężenia w korze mózgu i móżdżku reeliny (białka odpowiedzialnego 
za proces migracji i laminacji kory mózgowej w okresie embriogenezy) oraz białka 
Blc-2 będącego inhibitorem apoptozy [14].

Badania genetyczne

Ryzyko zachorowania rodzeństwa dzieci autystycznych wynosi od 2 do 5% i jest 
wyższe niż w populacji ogólnej [15]. Zgodność zachorowań bliźniąt monozygotycz-
nych wynosi 60%, a dizygotycznych – 0%. Po uwzględnieniu w badaniu występowania 
cech, takich jak zaburzenia relacji społecznych i komunikacji, wskaźniki te wzrastają 
odpowiednio do 92% i 10% [16]. Ponadto u rodziców i krewnych dzieci z autyzmem 
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stwierdza się występowanie cech szerokiego spektrum autyzmu, takich jak sztywność, 
nieprawidłowości w relacjach społecznych, zaburzenia w zakresie pragmatycznej 
funkcji języka. W rodzinach, w których na autyzm choruje więcej niż jedno dziecko, 
cechy te częściej spotykane są u obojga rodziców i są bardziej nasilone [17].

Około 10% wszystkich przypadków autyzmu to autyzm wtórny rozpoznawany 
w stwardnieniu guzowatym, takich zespołach jak zespół Angelmana, Retta, Smitha-
Lemliego- Opitza , Pradera-Williego, nieleczonej fenyloketonurii [ 18]. ASD diagnozu-
je się u 30% osób z zespołem łamliwego chromosomu X (FXS), natomiast w 7 do 8% 
przypadków autyzmu idiopatycznego udaje się zidentyfikować mutację genu FMR1 
[19]. Gen ten koduje białko FMRP zaangażowane w proces tworzenia synaps, a jego 
premutacja, chociaż nie manifestuje się fenotypowo, może stanowić czynnik ryzyka 
autyzmu [19, 20]. Zespół Retta występuje wyłącznie u kobiet i jest spowodowany mu-
tacją genu MECP2 zlokalizowanego na chromosomie X, kodującego białko regulujące 
transkrypcję genów zaangażowanych w rozwój mózgu. Istnieją dane potwierdzające 
mniejszą ekspresję tego białka w mózgu osób autystycznych [21].

Anomalie budowy chromosomów występują 7,4 raza częściej u osób z autyzmem 
niż w populacji ogólnej [22]. Opisywane w autyzmie aberracje chromosomalne to 
między innymi duplikacje, delecje i inwersje w rejonie 15q11-13, translokacja 7q22-
q33 (gdzie zlokalizowano geny RELN, FOXP2, NPTX2), translokacja Xp22.3 (rejon 
dla genu NLGN4) [22].

Badania analizy sprzężeń potwierdziły związek niemal każdego chromosomu z au-
tyzmem. Ich wyniki są jednak rozbieżne i trudne do porównania ze względu na różnice 
w metodologii [23]. Jednak największe znaczenie przypisuje się dla regionu 7q22-q32. 
Natomiast Autism Genom Project Consortium przeprowadziło analizę sprzężeń w skali 
całego genomu u 1181 rodzin z wieloma przypadkami autyzmu z zastosowaniem 10 
000 markerów, potwierdzając jedynie sprzężenie autyzmu z locus 11p12-p13 [24].

Najmocniejszą pozycję wśród genów kandydujących mają SCL6A4, RELN, PTEN, 
TSC1, TSC2, NLGN3, NLGN4, NRXN1, CNTNAP2, SHANK3 [22, 25]. Zidentyfiko-
wano również kilka CNV mających znaczenie w autyzmie: delecje/duplikacje w rejonie 
16p11.2, 15q13.3 oraz mikrodelecje/duplikacje w rejonie 11q21.1 [22, 25].

Ponieważ autyzm jest złożonym i heterogennym zaburzeniem, badania endofeno-
typów mogą rzucić więcej światła na jego uwarunkowania genetyczne [25]. Bradford 
i wsp. [26] wykazali wzmocnienie sygnału sprzężenia 7q i 13q, badając rodziny 
obciążone autyzmem, wyselekcjonowane pod kątem opóźnienia w rozwoju mowy. 
Natomiast Molloy i wsp. [27] zaobserwowali sprzężenie locus 21q i 7q w podgrupie 
autyzmu z regresją rozwojową.

Badania neurochemiczne

Hiperserotoninergiczna teoria autyzmu zakłada, że wczesna ekspozycja na zbyt 
wysokie stężenia 5-HT powoduje redukcję ilości receptorów serotoninowych, pro-
wadząc w późniejszych fazach rozwoju do zmniejszenia wrażliwości na działanie 
serotoniny [28]. Poziom serotoniny we krwi u osób z ASD jest o 25 do 50% wyższy 
w porównaniu z osobami nie przejawiającymi cech autyzmu, a różnice te są najbar-
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dziej widoczne przed okresem dojrzewania [29]. U zdrowych dzieci, w pierwszych 
pięciu latach życia, stężenie serotoniny jest dwukrotnie wyższe, a następnie spada do 
poziomu charakterystycznego dla dorosłych. U dzieci z ASD wzrasta ono stopniowo 
między 2 a 15 rokiem życia i jest 1,5 raza większe niż u dorosłych [30]. Badanie 
SPECT potwierdziło mniejszą zdolność wiązania serotoniny do transportera w korze 
czołowej u osób z autyzmem. Redukcja ta wydaje się wyraźniejsza u adolescentów 
w porównaniu z młodszymi grupami wiekowymi [31]. Wykazano istnienie dwóch 
funkcjonalnych polimorfizmów genu transportera serotoniny – allelu długiego (l) 
i krótkiego (s) – związanych z delecją lub insercją 44 par zasad w rejonie promotora. 
Ekspresja genu HTT jest o połowę mniejsza w przypadku haplotypu ls i ss w po-
równaniu z haplotypem ll. Teoretycznie nadmierna ekspresja HTT może skutkować 
zbyt szybką eliminacją serotoniny ze szczeliny synaptycznej, powodując względny 
niedobór tego neuroprzekaźnika w mózgu [32]. Żaden z tych alleli nie jest czynnikiem 
ryzyka autyzmu, jednak ich polimorfizm może modyfikować ekspresję fenotypową 
choroby [33]. Genotyp ss lub ls wiąże się z większym nasileniem zaburzeń w zakresie 
komunikacji oraz odwzajemniania społecznego, podczas gdy u osób z genotypem ll 
bardziej zauważalne są zachowania agresywne i stereotypowe [32, 34]. O zaburzeniu 
neurotransmisji serotoninergicznej u osób z autyzmem może świadczyć skuteczność 
inhibitorów wychwytu zwrotnego serotoniny w zakresie objawów, takich jak zacho-
wania powtarzalne, stereotypie, agresja, napady złości, drażliwość, objawy lękowe 
i depresyjne, oraz pewnych aspektów zaburzeń komunikacji i interakcji społecznych 
[34, 35].

Acetylocholina jest neurotransmiterem biorącym udział w regulacji procesów 
poznawczych, uwagi i pamięci. Istnieją badania potwierdzające występowanie nie-
prawidłowej ekspresji receptorów cholinergicznych, głównie nikotynowych, u osób 
z autyzmem. Większość tych badań to badania post mortem prowadzone na małych 
grupach [36]. Na przykład Perry i wsp. [37] wykazali redukcję wiązania agonistów do 
receptorów nikotynowych (α4β2) o 65% do 73% w korze czołowej i ciemieniowej oraz 
o 30% do receptorów muskarynowych M1 w korze ciemieniowej u osób z autyzmem 
w porównaniu z osobami upośledzonymi umysłowo bez cech autyzmu. W badaniu Lee 
i wsp. [38] powinowactwo alfa-bungarotoksyny do receptorów nikotynowych α4β2 
komórek Purkinjego było 40–50% mniejsze, a do receptorów α7 trzykrotnie większe 
u osób z autyzmem w porównaniu z osobami zdrowymi i upośledzonymi umysłowo. 
Ponadto badanie immunochemiczne ujawniło redukcję ilości podjednostek α4 w war-
stwie zwojowej oraz wzrost podjednostek α7 w warstwie ziarnistej kory móżdżku 
pochodzącej od osób z autyzmem. Opisane zmiany w korze mózgu prawdopodobnie 
mają związek ze zmniejszoną ekspresją genów podjednostek α4β2, natomiast w korze 
móżdżku są one wynikiem zaburzeń procesów potranskrypcyjnych [39]. Być może 
są to wtórne zmiany kompensacyjne niemające bezpośredniego związku z osiowymi 
objawami autyzmu. Receptory α7 zlokalizowane są na hamujących interneuronach 
gabaergicznych. Ich selektywna stymulacja za pomocą agonistów receptorów niko-
tynowych lub pozytywnych modulatorów allosterycznych może promować sekrecję 
GABA, przywracając zakłóconą równowagę między neurotransmisją glutaminergiczną 
i gabaergiczną w autystycznym mózgu. Jest to jeden z kierunków, w jakim podążają 
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obecnie badania kliniczne [36]. Ponadto inhibitory wychwytu zwrotnego acetylocholi-
ny (riwastygmina, donepezil oraz galantamina) przynoszą pewną poprawę w zakresie 
uwagi i komunikacji, jak również redukują nadpobudliwość ruchową i drażliwość 
u dzieci i adolescentów z autyzmem [37].

W autyzmie możemy mieć do czynienia z brakiem równowagi między działaniem 
aktywizującym i hamującym glutaminianu i GABA. Postuluje się istnienie supresji 
GABA, która może skutkować nadmierną stymulacją mózgu i brakiem zdolności do 
filtrowania nadmiaru bodźców pochodzących ze środowiska wewnętrznego i zewnętrz-
nego [40]. Dekarboksylaza glutaminianu (GAD) jest czynnikiem ograniczającym syn-
tezę GABA z kwasu glutaminianu. W badaniu post mortem stężenie GAD w móżdżku 
i korze ciemieniowej osób z autyzmem było o 48–61% mniejsze w porównaniu z grupą 
kontrolną [41]. Ponadto stężenie kwasu glutaminowego w próbkach krwi autystycz-
nych pacjentów było wyższe niż w grupie kontrolnej i korelowało ono pozytywnie 
z nasileniem zaburzeń funkcjonowania społecznego [42]. Aktywność glutaminergiczna 
w mózgu osiąga szczyt w drugim roku życia, a więc w okresie, kiedy najczęściej ob-
serwuje się pierwsze objawy autyzmu. Zaburzenia rozwoju mózgu spotykane w auty-
zmie mogą być spowodowane ekscytotoksycznym efektem działania wysokich stężeń 
glutaminianu [43]. Nadmierna stymulacja glutaminergiczna zwiększa również ryzyko 
napadów padaczkowych [41]. U 5 do 38% osób z autyzmem występują napady pa-
daczkowe, a u znacznie większego odsetka stwierdza się ogniskowe zmiany w zapisie 
EEG (iglice, zespoły iglica–fala wolna) [44]. 21% autystycznych pacjentów posiada 
autoprzeciwciała specyficzne dla interneuronów GABA zlokalizowanych w móżdżku 
oraz innych rejonach mózgu [45]. Również w hipokampie gęstość receptorów GABA
-A jest zredukowana, co wyraża się mniejszym potencjałem wiązania benzodiazepin 
w tym rejonie [46]. Walproinian sodu, blokując katabolizm kwasu γ-aminomasłowego 
oraz zależne od napięcia kanały sodowe, skutecznie niweluje zachowania powtarzalne 
i stereotypowe u dzieci z autyzmem w porównaniu z placebo. Natomiast próby oddzia-
ływania na przewodnictwo glutaminergiczne za pomocą lamotryginy i amantadyny 
nie przyniosły oczekiwanych rezultatów [35] .

Oksytocyna jest neuromodulatorem zaangażowanym między innymi w tworzenie 
więzi społecznych. W badaniu Modahal i wsp. [47] stężenie oksytocyny w osoczu 
u dzieci zdrowych było wyższe i wzrastało z wiekiem, czego nie zaobserwowano 
w grupie badanych z autyzmem. Co ciekawe, stężenie oksytocyny w grupie dzieci 
zdrowych korelowało pozytywnie z umiejętnościami społecznymi, natomiast u dzie-
ci z autyzmem korelacja ta była negatywna. Autorzy zasugerowali, że niski poziom 
oksytocyny u dzieci z autyzmem może być skutkiem działania mechanizmów kom-
pensacyjnych wynikających z nieprawidłowości receptorowych. W badaniu Greene 
i wsp. [48] stosunek stężenia prekursora oksytocyny do oksytocyny był dwukrotnie 
wyższy u dzieci z autyzmem w porównaniu ze zdrową grupą kontrolną, co może 
świadczyć o istnieniu zaburzeń w zakresie przemiany prohormonu do aktywnej czą-
steczki. Podawanie oksytocyny osobom z autyzmem drogą parenteralną lub donosową 
wiąże się z poprawą w zakresie powtarzalnych zachowań oraz podnosi zdolność do 
rozpoznawania emocji u innych [49, 50].
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Leki przeciwpsychotyczne starej i nowej generacji, takie jak haloperidol i risperi-
don, działają korzystnie w zakresie zaburzeń zachowania (agresja, napady złości oraz 
zachowania samouszkadzające) oraz poprawiają umiejętności społeczne i językowe 
u osób z autyzmem [35]. Może to świadczyć o nadczynności dopaminergicznej u tej 
grupy pacjentów. Jednak wyniki badań oceniających poziom metabolitów dopaminy 
w płynie mózgowo-rdzeniowym są niejednoznaczne [51, 52]. Istnieją dane potwier-
dzające zmniejszoną aktywność dopaminergiczną w korze przedczołowej w autyzmie 
[53]. Prenatalna ekspozycja na wysokie stężenia dopaminy pochodzącej od matki 
może skutkować regulacją w dół receptorów dopaminowych oraz redukcją syntezy 
dopaminy u płodu. Efekt ten może utrzymywać się na dalszych etapach rozwoju. 
Dzieci, których matki posiadały allel genu DβH (β-hydroksylazy dopaminy, enzymu 
przekształcającego dopaminę do noradrenaliny) warunkującego mniejszą ekspresję 
kodowanego białka, były obciążone większym ryzykiem autyzmu, chociaż sam allel 
nie predysponował bezpośrednio do tej choroby [54].

Hipoteza pękniętego lustra

Hipoteza pękniętego lustra zakłada istnienie nieprawidłowej aktywności komórek 
lustrzanych w mózgu osób autystycznych. Komórki lustrzane są odpowiedzialne za 
mentalne odwzorowanie czynności ruchowych, emocji oraz doznań sensorycznych 
obserwowanych u innych osób. U ludzi z autyzmem obniżona aktywność tych komórek 
w rejonie zakrętu czołowego dolnego może wyjaśniać brak umiejętności rozumienia 
zamiarów innych osób, w wyspie i przedniej części zakrętu obręczy – trudności 
w rozumieniu stanów emocjonalnych, a w zakręcie kątowym – zaburzeń językowych 
[55]. Oberman i wsp. [56], monitorując fale mi w zapisie EEG, dowiedli, że u osób 
z autyzmem aktywność neuronów lustrzanych w korze przedruchowej jest obniżona. 
Fale te tłumione są przez wyładowania neuronów ruchowych podczas wykonywania 
świadomych ruchów ciała oraz wyładowania neuronów lustrzanych podczas obser-
wowania tych ruchów u innych. U dzieci z autyzmem nie obserwuje się tłumienia 
fal mi podczas obserwowania ruchów innych osób, co potwierdza małą aktywność 
neuronów lustrzanych.

Pomimo szeroko zakrojonych badań nie udało się do tej pory ustalić jednej spójnej 
teorii etiopatogenezy autyzmu. Wydaje się, że jest ona niezwykle złożona, co znajduje 
odzwierciedlenie w zróżnicowanym przebiegu tego zaburzenia i jego symptomatologii. 
Być może badania prowadzone na dużych grupach pacjentów bardziej homogenicznych 
pod względem objawów, jak również tworzenie modeli zwierzęcych autyzmu pozwolą 
w przyszłości na opracowanie bardziej skutecznych metod leczenia tego zaburzenia.

Нейроанатомические, генетические и нейрохимические апекты детского аутизма

Содержание

Детский аутизм является нейроразвивающимся нарушением, характеризующийся 
нарушениями коммуникации, взаимоотношений во внешней среде, а также присутствием 
повторяющегося образца поведения и заинтересованности. Хотя и не идентифицировано, до 
сего времени, причин этого нарушения указывается на генетический фон со сложной моделью 
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наследования. Этиопатогенез аутизма необыкновенно сложен, что находит свое отражение  
в разнородном течении и симптоматологии этого нарушения. Траектория развития мозга, так 
и объема его определенных структур указывают на отклонения у лиц с аутизмом. Нарушения 
в области серотонинэргическои нейротранссмиссии, а также и допаминэргической могут 
обусловливать симптологию болезни, как и нарушать развитие мозга. Артикул ставит задание 
представления результатов исследований, относящихся нейроанатомических, нейрохимических 
и генетических аспектов аутизма. Ключевые слова: раннедетский аутизм, нейроанатомия, 
нейротрансмитеры

Neuroanatomische, genetische und neurochemische Aspekte von frühkindlichem Autismus

Zusammenfassung

Frühkindliches Autismus ist eine Störung der neuronalen Entwicklung, die sich mit 
Unrichtigkeiten beim Kommunizieren, gegenseitigen sozialen Beziehungen und mit einem 
wiederholbaren Verhaltensmuster und Interessensmuster charakterisiert. Obwohl man bisher die 
Ursachen dieser Erscheinung nicht erforscht hat, vermutet man die genetische Grundlage mit einem 
zusammengesetzten Vererbungsmuster. Die Ätiopathogenese vom Autismus ist außergewöhnlich 
zusammengesetzt, was eine Abbildung im unterschiedlichem Verlauf und Symptomatologie dieser 
Störung findet. Die Trajektorie der Hirnentwicklung, wie auch das Volumen seiner gewissen 
Strukturen zeigen Unrichtigkeiten bei den Personen mit Autismus. Die Störungen im Bereich der 
serotonergen, gabaergen, glutaminergen, cholinergen und dopaminergen Neurotransmission können 
die Symptomatologie der Krankheit bedingen und auch die Hirnentwicklung stören. Der Artikel hat 
zum Ziel die Ergebnisse der Untersuchungen zur Neuroanatomie, Neurochemie und Genetik von 
Autismus zu besprechen.

Schlüsselwörter: frühkindliches Autismus, Neuroanatomie, Neurotransmitter

Les aspects neuro-anatomiques, génétiques et neurochimiques de l’autisme enfantile

Résumé

L’autisme enfantine est un trouble du neuro-développement qui se caractérise par les déficits et les 
perturbations de la communication, des interactions sociales et par des comportements et les intérêts 
stéréotypés et répétitifs. Bien que les causes de ce trouble ne soient pas identifiées on suggère la base 
génétique avec un complexe mode d’héritage. L’étiopathogénie de l’autisme est très complexe et il 
en résulte le cours varié de ce trouble et de sa symptomatologie. La trajectoire du développement du 
cerveau et le volume de certains de ses structures sont aberrants chez les personnes avec l’autisme. 
Les troubles de la neurotransmission sérotoninergique, GABAergique, glutaminergique, cholinergique 
et dopaminergique peuvent conditionner les symptômes de l’autisme et troubler le développement du 
cerveau. Cet article présente les résultats des recherches concernant les aspects neuro-anatomiques, 
neurochimiques et génétiques de l’autisme.

Mots clés : autisme enfantine, neuro-anatomie, neurotransmetteurs
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