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GENETSKI ASPEKTI NA AUTIZMOT 

 

Uvod 

Vo prviot trud {to se odnesuva na autizmot koj u{te vo 1943 godina 

go objavil Kaner (1), autizmot se opi{uva kako vrodeno i nasledno zabo-

luvawe. Kaner poso~uva na abnormalnosti vo detstvoto na probantot bez 

postoewe na evidencija za kakov i da bilo prethodno normalen razvoj i za 

visokointelektualni, neemotivni karakteristiki kaj roditelite i kaj 

babite i dedovcite. Pretpostavenoto otsustvo na roditelskata qubov i 

toplina gi navelo pove}eto klini~ari ne samo da ja otfrlat mo`nosta za 

postoewe na kakvo i da bilo konstitucionalno rastrojstvo kaj deteto, tuku 

í da se naso~at samo kon odnosot dete-roditel-semejstvo i bez ogled na 

evidentnite fakti da ja potenciraat samo psihogenata etiologija na zabo-

luvaweto. 

Vo tekot na {eesetite i sedumdesetite godini tri grupi na istra-

`uva~ki zaklu~oci upatuvaat deka autizmot najverojatno ima organsko po-

teklo: 

• najnapred Kantvel (2) utvrduva deka ne postoi empiriska potvrda deka 

autizmot e posledica na neadekvaten pristap i vospituvawe vo ranoto 

detstvo; 

• vtoro, Hermlin (3), i Rater (4) utvrduvaat deka kaj autisti~nite deca 

naj~esto se javuvaat simptomatski jasni i izrazeni kognitivni rastroj-

stva i 

• treto, epidemiolo{kite studii na Dejkin i MekMan (5), uka`uvaat deka 

okolu pettina do ~etvrtina od autisti~nite deca manifestiraat epi-

lepti~ni napadi vo adolescencijata. 

 

Studii na bliznaci 

Bez ogled na navedenite naodi re~isi site trudovi objaveni vo 

tekot na sedumdesettite godini poso~uvaat deka i pokraj toa {to organska-

ta etiologija na zaboluvaweto e mo`na, genetskite faktori najverojatno ne 

igraat glavna uloga, {to e potkrepuvano so faktot deka projavnosta na 

autizmot kaj rodnini od prvo koleno e izrazito niska-pod 2%. Me|utoa, 

iako ovaa frekvencija e navistina niska taa e sekako povisoka od frek-

vencijata za celata populacija, 2 do 4 slu~ai na 10.000 novoroden~iwa, {to 

upatuva na zna~ajno vlijanie na genetskiot faktor. Vakvoto soznanie 

pridru`eno so naodite na Bartak (6) deka docneweto vo ravojot na govorot 

ima semejno-familijarna tendencija ja pottiknuva prvata studija na autis-

ti~ni bliznaci {to poso~uva na zna~ajna genetska komponenta vo razvojot 



50 MEDICINSKI TRETMAN 

na autizmot (7). Site podocne`ni istra`uvawa rezultiraat vo identi~ni 

zaklu~oci, autizmot e genetski determinirano zaboluvawe, iako mnogu 

pra{awa ostanuvaat otvoreni. 

Bez ogled na prednostite {to gi nosi molekularnata genetika, is-

tra`uvawata na bliznaci sé u{te pretstavuvaat najdobar test za geneti~-

koto vlijanie (8, 9).  

Izminative godini e objaveno mno{tvo na rezultati za istra`uva-

wa na autisti~ni bliznaci (10, 11) no istite ne se dovolna potvrda za ge-

netskata osnova na autizmot bidej}i se stremat kon objavuvawe samo na 

rezultatite za konkordantnosta kaj autisti~nite monozigotni bliznaci. 

Kako prv trud koj sporedbeno gi analizira i MZ i DZ bliznacite sekako e 

trudot na Folstein i Rater od 1977 godina (7), pri {to kako osnovni naodi 

se poso~uvaat: 

• prvo, konkordantnosta za autizam kaj MZ bliznacite iznesuvala 36% vo 

sporedba so 0% kaj DZ bliznacite; 

• vtoro, postoela 82% konkordantnost kaj MZ bliznacite za seriozni ko-

gnitivni rastrojstva vo sporedba so 10% konkordantnost kaj DZ blizna-

cite i 

• treto, biolo{kite o{tetuvawa vo neonatalniot period pridonesle za 

dve tretini na autisti~nite diskonkordantni slu~ai, no ne i za diskon-

kordantnosta na kognitivnite rastrojstva. Kako zaklu~ok se nametnuva 

konstatacijata deka negenetskite faktori mo`at da imaat dopolnitel-

no vlijanie vrz etiologijata na autizmot. 

Naodite na navedenata studija deka ~etiri od edinaeset MZ bliz-

naci bile konkordantni za autizam no deka pet od drugite parovi bile kon-

kordantni za seriozni kognitivni rastrojstva nametnuvaat dve  sprotivni 

pra{awa. Prvo, spored Rater (8) dobro e poznato deka docneweto vo razvo-

jot na govorot e pokarakteristi~no za bliznacite otkolku za edine~nite 

deca {to bi mo`elo da bide pojasnuvawe za utvrdeniot odnos na MZ/DZ 

konkordantnosta. Me|utoa, ponovite naodi na LeKauter (12), uka`uvaat 

deka ovaa konstatacija nema vlijanie vrz odnosot na MZ/DZ konkordan-

tnosta bidej}i site neautisti~ni MZ parovi so izrazeni kognitivni abnor-

malnosti poka`uvale zna~ajni socijalni te{kotii {to egzistirale i vo 

adultnosta. Vtoro, se postavuva su{tinsko pra{awe dali ovie slu~ai na 

kognitivno rastroeni mo`at da se tretiraat kako klini~ki subtipovi na 

autizmot. Naodite na LeKauter (13), uka`uvaat deka nitu eden od vakvite 

slu~ai ne mo`el dijagnosti~ki da se podvede pod "autisti~en", a dva duri 

zavr{ile redovni u~ili{ta i kolexi. Mo`ebi, ovie socio/kognitivni 

simptomi mo`at da bidat subsimptomi na autizmot, no zasega treba da se 

bide pretpazliv vo donesuvaweto na takvi ocenki. 

Neposredno po ovie naodi Folstein i Rater (14) i nezavisno Smali 

(10), objavuvaat rezultati za citogenetska potvrda deka kaj nekoi autis-

ti~ni deca postoi fragilizacija na X-hromozomot. Ottamu kako potreba se 
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sprovedeni citogenetski istra`uvawa so cel da se utvrdi dali konkordan-

tnosta /diskonkordantnosta e posledica na vakvata hromozomska anomalija 

i vo istra`uvaweto na LeKauter e utvrden eden za autizam diskonkordan-

ten monozigoten par na devoj~ina, no konkordanten za kognitivni pote{ko-

tii so fragilizacija na X-hromozomot i eden monozigoten ma{ki par 

konkordanten za autizam kaj koj se javuva fragilizacija na X-hromozomot, 

no so niska verodostojnost na rezultatot. 

Pred da se zaklu~i deka ovie rezultati upatuvaat na zna~ajno ge-

netsko vlijanie, treba da se odgovori na dve osnovni pra{awa: Prvo, 

konkordantnosta mo`e da bide posledica na pre- i perinatalni o{tetuva-

wa, me|utoa, naodite uka`uvaat deka toa ne e taka. Kaj 11 konkordantni 

parovi za autizam, samo kaj tri slu~ai pre i perinatalnite o{tetuvawa 

pridonesuvaat za autizmot samo na probantot i nema nitu eden slu~aj  za 

pre-ili perinatalno o{tetuvawe na dvajcata bliznaci, dodeka od 33 

diskonkordantni parovi vakvite vlijania se prisutni kaj dvajcata blizna-

ci samo kaj ~etiri MZ parovi. Vtoro, kongenitalnite  abnormalnosti spo-

red Rater (8), se normalno pokarakteristi~ni za MZ otkolku za DZ 

bliznacite {to bi mo`elo da bide faktor za utvrdenata konkordantnost 

na autizmot, me|utoa spored naodite na Valdrop i Halversen (15) deka 

odnosot na utvrdenite MZ/DZ kongenitalni abnormalnosti ne se 

razlikuval, pretpostavkata deka autizmot e so kongenitalna etiologija 

isto taka donekade mo`e da se otfrli. 

 

Semejno-familijarni studii 

Sosema e jasno deka studiite na bliznaci vo utvrduvaweto na here-

ditarnosta na autizmot se afunkcionalni i optovareni so niza ogran~u-

va~ki faktori. Ottamu, prvi~nite naodi se potkrepuvani so studii na 

semejno-familijarno klastirawe. Prva vakva studija sprovel Ogist (16) i 

utvrdil 15% na kognitivni rastrojstva kaj 71 brat-sestra na autisti~nite 

probanti vo sporedba so 3% kaj probantite so Daunov sindrom. Za sekoj 

brat-sestra Ogist sprovel psiholo{ko testirawe i kaj edinaeset afi-

cirani bra}a/sestri na autisti~nite probanti utvrdil zna~ajna kognitivna 

retardacija /vklu~uvaj}i i eden slu~aj so autizam/, tri imale sredno izra-

zena retardacija /vklu~uvaj}i i eden so autizam/ tri imale te{kotii vo 

u~eweto i dvajca projavile IQ pomalo od 80. Sledstvenata studija na Bard 

i Ogist (17) vo koja se koristeni samo anamnesti~ki podatoci i ne e 

sprovedeno psiholo{ko testirawe, bez kontrolna grupa, uka`uva deka me|u 

51 brat/sestra na 29 autisti~ni probanti, 20% imale izrazeni kognitivni 

te{kotii, pri {to tvrdat deka semejnoto klastirawe na autizmot e poka-

rakteristi~no za autisti~nite slu~ai so mentalna retardacija. Sprotivno, 

Bartak (6) objavuva hereditogrami za te{kotii vo ~itaweto i razvojot na 

govorot pri {to edna ~etvrtina od ~lenovite na semejstvoto na autisti~no-

to mom~e ~ij IQ bil pomal od 70, manifestira takvi simptomi. 
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Op{to re~eno, semejno-familijarnite studii uka`uvaat na semejno-

familijarna tendencija na autizmot i kognitivno-socijalnite te{kotii, 

iako frekvencijata e dosta niska, okolu 3%. Pove}eto istra`uvawa uka`u-

vaat deka ovie rastrojstva se javuvaat so otsustvo na mentalni hendikepi. 

Godini nanazad se mislelo deka autizmot mo`e da bide klini~ki 

subtip na {izofrenijata i deka podle`i na istiot modus na transmisija. 

Me|utoa denes, zasnovano vrz mno{tvo istra`uvawa, se znae deka ovaa kon-

statacija ne e to~na. Nema objaveni rezultati za slu~ai na autizam kaj {i-

zofreni~ni MZ bliznaci nitu pak {izofrenija kaj autisti~ni MZ bliznaci. 

Dopolnitelen fakt e toj {to sproveduvanite semejno-familijarni studii 

ne uka`uvaat na zgolemena frekvencija na {izofreni~ni roditeli ili 

bra}a/sestri kaj autisti~nite probanti. Vo istra`uvaweto koe vo 1991 

godina go sprovel MekGafin (18), me|u 175 parovi-roditeli na autisti~ni 

deca samo eden tatko manifestiral somnitelni simptomi na {izofrenija 

i me|u 100 bra}a/sestri samo eden brat, vo ovoj slu~aj nedvojbeno, manifes-

tiral {izofrenija, {to zna~i 0.6% i 1%, {to sporedeno so distribucijata 

na {izofrenijata vo ramkite na normalnata populacija e ponisko. 

 

Citogenetski potvrdi i nasoki 

Site dosega{ni naodi za autizmot vo pogled na definiraweto na 

odgovorniot gen, lokus za autizam, dosega poso~uvaat na indikacii deka kaj 

mal broj na slu~ai autizmot e sleden so anomalija na X-hromozomot, poto~-

no fragilizacija na psevdoavtosomniot q 27.3 region na X-hromozomot. 

Spored Tarner (19) ovaa hromozomska anomalija e najdena samo kaj 5 do 10% 

slu~ai na mentalno retardirani i za sigurno mo`e da se ka`e deka e edna 

od etiolo{kite osnovi na mentalnata retardacija. Istra`uvawata uka-

`uvaat deka fragilizacijata na X-hromozomot e karakteristi~na za okolu 

5 do 20% na autisti~ni slu~ai (20) {to e sledeno so entuzijasti~koto 

tvrdewe na Gilberg (21) deka 20 do 25% autisti~ni edinki ja poka`uvaat 

ovaa hromozomska anomalija. Op{to mo`e da se ka`e deka postoi asoci-

jacija na autizmot so ovaa hromozomska anomalija no spored MekGafin (18) 

taa ne pridonesuva pove}e od 5% vo vkupniot broj na autisti~ni slu~ai. 

 

Zaklu~ni sogleduvawa 

Denes se misli deka asocijacijata na fragilizacijata na psevdo-

avtosomniot region na X-hromozomot so autizmot mo`ebi mo`e da ja 

razjasni hereditarnosta na ova zaboluvawe, me|utoa do denes ne se sprove-

duvani linkage studii a monolokusniot model na transmisija se ~ini e 

celosno neaplikativen. Imeno, mo`eme da zaklu~ime deka literaturata 

upatuva na dva su{testveno razli~ni pristapa kon autizmot. Vo prviot, 

autizmot se tretira kako simptomatski {iroko manifestantno zaboluvawe 

so razli~no odnesuvawe na zaboleniot, so mo`nost na klini~ko grupirawe 

vo grupata na zaboluvawa so organska determiniranost, socio-disko-

munikativni pote{kotii, no so {iroki granici i sprotivna etiologija, i 
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genetska i negenetska. Spored ovoj pristap mala bi bila poleznosta od 

barawe na eden ili pove}e geni odgovorni za projavnosta i transmisijata 

na autizmot. Spored vtoriot pristap, autizmot e zaboluvawe so jasna, 

distinktivna sindromati~nost, so opredelen stepen na etiolo{ka 

specifi~nost i pokraj toa {to postoi mo`nost za golema genetska 

varijacija vo etiologijata. No, problemot se izrazuva vo toa {to pove}e-

to autisti~ni slu~ai se razvivaat na sosema razli~en na~in i te{ko e da 

se apostrofira klini~ki slu~aj koj bi pretstavuval jadro, kako {to e toa 

slu~aj so pove}eto mentalni zaboluvawa. 

Nekoga{ se pretpostavuvalo deka {irok opseg na sredinski vlija-

nija/o{tetuvawa kako {to se neonatalnite komplikacii na primer, igraat 

golema uloga vo etiologijata na autizmot, no denes se ~ini deka toa e malku 

verojatno bidej}i utvrdenite odnosi na MZ/DZ konkordantnosta upatuvaat 

na toa deka bi bilo apsolutno nelogi~no da ne se vklu~eni genetskite 

faktori. Neonatalnite o{tetuvawa poka`uvaat nisko nivo na povrzanost 

so autizmot, a dokolu i gi ima po~esto se raboti za minor otkolku za major 

kongenitalni malformacii. 

Mo`ebi pozna~ajno e mno{tvoto na naodi deka pove}eto autisti~ni 

slu~ai celosno se razlikuvaat od klasi~no mentalno retardiranite iako 

vo nekoi slu~ai na autizmot se javuva i mentalna retardacija. Ottamu,i 

razlikite me|u ovie dve grupi, autisti~ni i mentalno retardirani, vo 

odnos na pre-i perinatalnite o{tetuvawa se ~itaat vo vremeto na projav-

nosta na epilepti~nite manifestacii, /adolescencijata kaj autizmot, 

infantilnata vozrast i ranoto detstvo kaj mentalno hendikepiranite/, vo 

nevropatologijata /~esti izrazeni kortikoabnormalnosti kaj mentalno 

hendikepiranite i sosema retko kaj autisti~nite/, vo tipot na mediko-

klini~kite sostojbi so koi asociraat /Daunoviot sindrom e mo{ne ~esto 

sleden so mentalna hendikepiranost, no retko sosema retko e asociran so 

autizmot; sli~no cerebralnata palzija e asocirana so mentalnite hendike-

pi no retko i so autizmot itn./ kako i vo ekspresijata na kognitivniot 

deficit. Ottamu i se ~ini deka mora da se bara sosema druga etiologija na 

autizmot od onaa poznatata za mentalnite zaboluvawa. 

Genetikata na psihozite i psihijatriskite zaboluvawa e optovare-

na so mnogu problemi, me|utoa od mno{tvoto dijagnosti~ki te{ko distin-

ktivni mentalni sindromi se ~ini deka autizmot poka`uva zna~ajni 

karakteristiki na involviranost na genetskata komponenta. Realno e 

da se o~ekuva deka istra`uva~ite }e navlezat vo aplikacija na suptilnite 

molekularni novo-geneti~ki metodi i deka soodvetnite linkage studii po-

mognati so adekvatno statisti~ko modelirawe naskoro }e dadat odgovor za 

na~inot na transmisijata na ova svojstvo, za koe vo opredelen broj na 

slu~ai se poso~uva hereditarna karakteristika. 
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GENETIC ASPECTS OF AUTISM 

 
In the first paper on the syndrome of autism, Kanner described it as innate 

and inborn. He drew attention to the abnormalities in infancy without evidence of 
prior normal development and the intellectual, nonemotional qualities shown by 
many of the parents and grandparents. Subsequently, the supposed lack of 
parental warmth led many clinicians to abandon the notions of constitutional deficit 
in the child and instead to postulate a psychogenic origin etiology was likely, genetic 
factors probably did not play a major role. Attention was draw to the low rate of 
autism in siblings, the lack of chromosome anomalies, and the similarities with 
syndromes associated with known brain trauma. Although the rate of autism in 
siblings was indeed low, it was much higher than in the general population rate 
providing a strong pointer to the genetic factors. The recognition that this was so, 
associated with the parallel finding of apparently high familiar loading for language 
delay, stimulated the first, systematic, twin stady of autism, which suggested a 
strong genetic component. Subsequent research has produced findings in the 
same direction, although many questions remain unanswered. In this paper the 
evidence that has accumulated on genetic influences on autism is summarized and 
the remained dilemmas on this field are discussed. 


