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Autistisen kayttaytymisen
monitekijainen tausta

« Autismikirjon hairididen diagnostiset piirteet ovat vaikeudet vastavuoroisessa sosiaalisessa
vuorovaikutuksessa ja kommunikaatiossa seka rajoittuneet, toistavat kayttaytymisen muodot ja

kiinnostuksen kohteet.

e Autismikirjon hairididen esiintyvyys on kasvanut 0,6-1 %:iin. Diagnostiikka on parantunut, mutta
tama ei taysin selitd autismin yleisyyden lisdantymista.

« Autismikirjon hairididen diagnostiikka vaatii erityisosaamista ja moniammatillista yhteistyota. Siihen
tulee sisaltya ladketieteellinen tutkimus ja lisaksi arvio kielenkehityksen ja paattelytaitojen tasosta

seka autistisesta kayttaytymisesta.

o Autismikirjon hairididen ilmeneminen on monimuotoista ja niiden tausta on monitekijainen.

Autismikirjon hiirit muodostavat kliinisesti
tunnistettavan monimuotoisen ryhmin kehi-
tyksellisid hiirioiti, joissa vaikeudet ilmenevit
vastavuoroisessa sosiaalisessa vuorovaikutuk-
sessa ja kommunikaatiossa seki rajoittuneina,
toistavina kiyttiytymismuotoina ja kiinnostuk-
sen kohteina. Autismikirjon hiiriot vaihtelevat
vaikeusasteeltaan. Vaikein autistisen kiyttiyty-
misen muoto on varhaislapsuuden autismi,
jonka diagnostisia kriteereiti ovat huomattava
autistinen kiyttiytyminen ja kehityksellisten
vaikeuksien ilmeneminen ennen kolmen vuo-
den ikii. Aspergerin oireyhtymd on lievempi
autismikirjoon kuuluva kehityshiirio, joka
eroaa lapsuusiin autismista siten, ettei sithen
liity merkittivia puheenkehityksen eiki ilyllis-
ten piittelytaitojen viivistymii, vaikka autisti-
nen kayttdytyminen on diagnosoitavissa. Asper-
ger-henkil6illd voi kuitenkin esiintyd motorista
kompelyytti ja kielen kiyttotaitojen vaikeuksia.
Epityypillinen autismi -diagnoosiin paidytiin
silloin, kun jokin autismikirjon diagnoosikritee-
riston yksittdinen kohta ei tiyty, vaikka muilta
osin autistinen kiyttdytyminen on selvisti to-
dettavissa (ICD-10-tautiluokituksen kriteerit).
Autismi tai sen piirteitd ilmenee myds usein
tietyissd geneettisissi oireyhtymissi kuten Ret-
tin oireyhtymadssa (1). Tuberoosiskleroosissa
autismi ilmenee jopa 8-14 %:lla, silloin kun
kliiniseen kuvaan liittyy epilepsia. Fragiili-X-
oireyhtymii esiintyy 2—6 %:lla autismidiagnoo-
sin saaneista ja autismin diagnoosikriteerit tiyt-
tyvit noin 30 %:la fragiili-X-henkil6isti. Autis-
miin liittyy my6s usein liitinniisdiagnooseja,
kuten epilepsia, niko-, kuulo- ja litkuntavamma

seki psykiatrisia diagnooseja, kuten kiytss-
hidiriét, ADHD, masennus, ahdistus, selektiivi-
nen mutismi ja obsessiivis-kompulsiivinen
persoonallisuushiiri6 (2). Liitinndisdiagnoo-
sien yleisyys ja autistisen kiyttidytymisen koros-
tunut esiintyminen spesifisissi oireyhtymissi
viittaavat siihen, ettd useanlaiset, osittain piil-
lekkiisten hermoverkkojen toiminnan muutok-
set saattavat johtaa autismiin ja etti on
epitodennikoistd, ettd voitaisiin tunnistaa yksit-
taisid, vain autismikirjon hdiri6itd aiheuttavia
etiologisia tekijoita.

Kliininen kuva

Autistisen henkil6n vaikeuksien kliininen kuva
on aina yksilsllinen. Autismin diagnostisina
piirteind ilmenevit vaikeudet vastavuoroisessa
sosiaalisessa vuorovaikutuksessa ja kommuni-
kaatiossa seki rajoittuneet, toistavat kiyttayty-
misenmuodot ja kiinnostuksen kohteet. Nim3
ilmenevit luotettavasti méiriteltivini yleensi
lapi elimin, mutta ne muuntuvat kehityksen
myo6td. Lapsi, joka kahden vuoden idssi viettda
paljon aikaansa pyorittimiddn esineitd silma-
kulmastaan katsellen, ei teini-idssd ole viltti-
mittd lainkaan kiinnostunut pyorivisti esineis-
td vaan saattaa olla poikkeuksellisen kiinnostu-
nut esimerkiksi ikkunoiden silekaihtimista tai
ensimmiisestd maailmansodasta. Autistisen
lapsen ensisijaiseen kommunikointitapaan
saattaa kahden vuoden idssi kuulua tapa vied3
giti kidesti vetien haluamansa kohteen luo ja
osoittaa kohdetta didin kddelld. Kolmen, neljan
vuoden idssd timd lapsi voi oppia pyytimiin
selkeidsti haluamansa kielellisesti, mutta vaikeu-
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det vastavuoroisessa katsekontaktissa ja keskus-
telutaidoissa pysyvit silti merkittivind. Autistis-
ten henkil6éiden aistien ali- ja yliherkkyydet
muovaavat heidin kiyttaytymistdin ja saattavat
johtaa arvaamattomiin tilanteisiin, kuten poik-
keavan vahvaan reagointiin yllattiviin dineen.
Kliinisessi kuvassa tapahtuu elimikaaren aika-
na keskushermoston kehityksen ja oppimisen
my6td muutoksia, ja kuntoutuksen tavoitteena
on, ettd autistinen henkil6 oppisi elimiin yh-
teiskunnassa omien rajoitustensa puitteissa.

Autistista kdyttdytymistd voi ilmetd alylliseltd
paittelykyvyltidn kaikentasoisilla henkiloilld,
miki lisdd autismikirjon hiiriéiden kliinisen
kuvan vaihtelevuutta. Kommunikoinnissa
pragmaattiset ongelmat, joihin liittyy kyvytto-
myys ilmausten merkitysten asianmukaiseen
tulkintaan, ovat keskeisii ja aiheuttavat vaikeuk-
sia kommunikaatiotilanteista selviytymisessi.
Kielellisen kehityksen eriasteiset vaikeudet ovat
autismikirjon hiiri6issi yleisid, mutta niiti ei
liity Aspergerin oireyhtymain. Autismikirjon
héiriéihin usein liittyvad alyllistd kehitysvam-
maisuutta ei ole todettavissa Aspergerin oire-
yhtymissd, ja on arvioitu, ettd vihintidn
25 %:lla autismikirjon henkil6istd kognitiiviset
toiminnot ovat normaaleja tai normaaleja pa-
rempia ainakin joillakin osa-alueilla (3). Pdi-
osin ikitasoisestikin piittelevien autististen
henkil6iden piittelytaidoissa voi kuitenkin neu-
ropsykologisessa arviossa ilmeti huomattavaa
epdtasaisuutta. Autismikirjon henkiléiden neu-
ropsykologisen suoriutumisen vaihtelu selittda
osaltaan sitd, miksi dlyllisen kehitysvammai-
suuden ja autismin yhteyttd selvittineiden epi-
demiologisten tutkimusten tulokset eivit ole
yksiselitteisii.

Autismikirjon henkiléiden kykyjen ja vai-
keuksien huomattavan vaihtelun seurauksena
heidin kuntoutuksen ja palvelujen tarpeensa
on laaja ja yksil6llinen. Vaikka autismiin ei ole
parantavaa hoitoa, mahdollisimman varhain
aloitettu kuntoutus parantaa perheen elamin-
laatua ja vihentdd autistisen kiyttiytymisen
tuomaa haittaa (4). Varhaiskuntoutuksen lisdksi
kuntoutuksen ja palvelujen tarve on keskeisti
kouluiissi ja aikuistumisvaiheessa. Epitasaisen
suoriutumisen vuoksi ikitasoisesti paittelevi
autistinen lapsi voi olla lahjakas matematiikas-
sa ja selviytyid ala-asteella matematiikan kurs-
seista ilman lisdopetusta, mutta tarvitsee henki-
16n, joka ohjaa hinti sosiaalisissa vuorovaiku-

tustilanteissa ja tukee hinti hyviksymiin poik-
keavat piirteensi erityisesti murrosiin kynnyk-
selld. Toisen samanikidisen autistisen lapsen
puheen ymmirtiminen taas voi olla rajoittunut
yksittdisiin sanoihin ja muutamaan tuttuun lau-
seeseen, ja hin tarvitsee sekd koti- ettd koulu-
ympdristossd pdivittdisisti toiminnoista selviy-
tydkseen paljon erityishuomiota, esimerkiksi
kuvien kiytt6d kommunikaation ja toiminnan-
ohjauksen tukena puhe- ja toimintaterapeutin
ohjaamana.

Diagnosointi

Autismikirjon hiiriéistd lapsuusidn autismi
diagnosoidaan yleensd ldhempini neljda ika-
vuotta. Nykytiedon valossa varhaisempi diagno-
sointi olisi mahdollista ja suositeltavaakin (5).
Aspergerin oireyhtymai ja epityypillinen autis-
mi diagnosoidaan useimmiten vasta ldhempini
kouluikii tai kouluidssi. Autismi diagnosoi-
daan kiyttiytymisen perusteella, ja diagnostiik-
ka vaatii erityisosaamista ja moniammatillista
yhteisty6td. Autismikirjon diagnostiikka on eri-
tyisen haastavaa, kun kyseessd on paittelytai-
doiltaan heikkotasoinen henkil6 tai vaihtoehtoi-
sesti paittelytaidoiltaan hyvitasoinen henkilo,
jolla on muita neuropsykiatrisia hiirisita eiki
autistinen kiyttiytyminen ole vaikea-asteista.
Autismikirjon hiirididen diagnostiikkaan kuu-
luvat liiketieteellinen tutkimus ja lisiksi autis-
mispesifisen kehityshistorian selvittiminen
vanhempia haastattelemalla, lapsen havain-
nointi useammassa kuin yhdessi tilanteessa
seki kehitystason, erityisesti kommunikaatio-
taitojen arviointi. Diagnostiseen arvioon liittyy
myds adaptiivisten taitojen arviointi, liitdinniis-
sairauksien ja psykiatristen hiirididen arviointi
sekid perheen tarpeiden ja vahvuuksien kartoit-
taminen (5).

Koska autistisen kiyttiytymisen poikkeavuu-
den miirittely perustuu asiantuntijan arvioon
kiyttiytymisen laadusta, on autismispesifisti
kehityshistoriaa selvitettdessd keskeistd haasta-
tella vanhempia lapsen varhaiskehityksestd ja
sukutaustasta, mutta tirkedd on myos saada ku-
vauksia lapsen kiyttiytymisestd arjessa, esimer-
kiksi kuinka hin kiyttad leikkivilineitd tai mi-
ten ja milloin hin yrittd4 saada vanhemman
huomion itselleen. Lapsen autistisen kiyttiyty-
misen havainnoinnissa kiinnitetdin huomiota
vuorovaikutustaitoihin, kommunikaatio- ja kes-
kustelutaitoihin sekd leikkitaitoihin ja erityisiin
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kayttiytymispoikkeavuuksiin. Autistisen lapsen
kayttaytymistd on havainnoitava sekd vastaan-
otolla ettd tutussa arkiymparistossd, kuten koto-
na, leikkiryhmaissi tai koulussa (5). Nykydin
kansainvilisissd suosituksissa korostetaan
autismikirjon hiirididen diagnostisten, psyko-
metrisesti riittdvin vakaiksi ja luotettaviksi ar-
vioitujen arviointimenetelmien kiytto4 osana
laadukasta diagnostiikkaa (5). Diagnostinen
haastattelu ADI-R (Autism Diagnostic Inter-
view-Revised) on kansainvilisesti hyviksytyin
haastattelu tutkimuskaytossd, ja se antaa erin-
omaisen rungon myos kliiniseen diagnostiseen
haastatteluun (6). Autistisen kiyttiytymisen
kansainvilisesti hyviksytty puolistrukturoitu
havainnointimenetelmi ADOS (Autism Diag-
nostic Observation Schedule) luo hyvin raken-
teen sosiaalisen vuorovaikutuksen ja muun au-
tistisen kiyttdytymisen systemaattiseen havain-
nointiin muiden havainnointien tukena (7). Yk-
sittdistd diagnostista menetelmii tirkedmpii
on kuitenkin tiedon hankkiminen useasta 1dh-
teestd diagnostiikan tueksi.

Autismikirjon hiiriéiden huolellinen diagno-
sointi auttaa tunnistamaan autististen henkil6i-
den vaikeuksien samankaltaisuudet ja eroavuu-
det. Tautiluokituksia on ehdotettu uudistetta-
vaksi niin, etti autismikirjon hiiriéiden alaryh-
mien luokittelusta luovutaan ja siirrytiin jatku-
momalliin, jossa kiytetddn vain yhti diagnostis-
ta nimikettd autismikirjon hiiriét ja niille kol-
miportaista vaikeusasteluokittelua (www.dsm5.
org). Kliinisen kuvan vaihtelun perusteella saat-
taisi kuitenkin olla mahdollista luokitella autis-
mikirjon hiiri6t etiologian tai patofysiologian
perusteella tarkemmin ja siltd pohjalta kehittdd
yksilsllisempii hoitoratkaisuja.

Yleisyys
Epidemiologisten tutkimusten mukaan autis-
mikirjon hiiriéiden esiintyvyys on suurentunut
viime vuosikymmenini. Ennen 1990-lukua Yh-
dysvalloissa ja Euroopassa tehdyissd tutkimuk-
sissa sekd vuosina 1987-2005 syntyneen suo-
malaisen vieston rekisteritietoihin perustuvas-
sa tutkimuksessa autismikirjon hiirididen ylei-
syydeksi arvioitiin noin 0,4 %, mutta tuoreim-
mat arviot ovat selvisti suurempia, 0,6-1 % (8,
9,10,11).

Osaksi niiden hiiriéiden esiintyvyyslukujen
kasvuun on vaikuttanut yleinen ja erityisesti ter-
veydenhoitohenkil6kunnan lisddntynyt tietoi-

suus autismikirjon hiiriistd. Kehityksellisten
ongelmien mahdollisimman varhaista tunnista-
mista on pyritty aktiivisesti edistiméin ja autis-
midiagnoosi tehdddn nykyisin aikaisempaa var-
haisemmin (4). Yleisyyden arviointiin vaikuttaa
se, kuinka autismi miiritellddn, ja diagnostis-
ten kriteerien laajentuminen selittinee myos
osin autistien lukumiirin lisdintymistd (11).
Arviot ovat korkeampia silloin, kun ne perustu-
vat pelkistiin vanhemmilta saatuihin tietoihin.
Autismikirjon hiiriét ovat pojilla keskimairin
2-6,5 kertaa niin yleisid kuin tytsilld (10,11).

Monitekijainen tausta

Autismikirjon hairididen taustalla olevia tekijoi-
td on tutkittu hyvin laaja-alaisesti ja lukuisia
etiologisia tekijoitd on selvitetty (12). Tutkimus-
tulosten perusteella on selvii, ettid autismikir-
jon hiirididen taustalla on monia tekijsitd, niin
ympiristotekijoitd kuin geneettisidkin tekijoitd
(kuvio 1). Epigeneettisilli tekijoilld, joilla sdi-
delliin DNA:n toimintaa ilman muutosta sen
primaarirakenteessa, on autismin taustalla oma
osuutensa, ja niilld arvioidaan olevan osuutta
myds autismin suurentuneeseen riskiin epilep-
sialdike valproaatin raskaudenaikaisen kiyton
yhteydessi (13).

Raskaudenaikaiseen sikidkalvojen tulehduk-
seen, synnytyksenaikaiseen ikilliseen verenvuo-
toon, pieneen syntyméipainoon ja ennenaikai-
suuteen on raportoitu liittyvin suurentunut au-
tismin riski (14). Raskaudenaikaisten ei-geneet-
tisten tekijoiden osuutta kuvaavat tutkimukset,
joissa autististen lasten on todettu syntyvin
odotettua useammin maaliskuussa tai elokuus-
sa (15).

Erityistd kiinnostusta ovat viime vuosina saa-
neet tutkimukset, joiden mukaan autismin ylei-
syys on yhteydessid vanhempien ikiin siten,
ettd autismin riski on hieman suurentunut
(1,3-1,8-kertainen) yli 35-vuotiaiden iitien lap-
silla tai yli 40-vuotiaiden isien lapsilla. Lisiksi
idkkidmpien vanhempien ensimmiiselld lap-
sella autismin riski saattaa olla jopa kolminker-
tainen nuorempien vanhempien lasten riskiin
verrattuna (12).

Geneettiset tekijit ovat merkittivii autismin
taustalla (16). Autismikirjon hiiri6 voidaan yh-
distdd noin 10 %:lla tunnettuun metaboliseen
tai yhden geenivirheen aiheuttamaan oireyhty-
miin. Autismikirjon henkil6istd 7-20 %:lla voi-
daan todeta geenien kopioluvun muutoksia,
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KUVvIO 1.

Autismikirjon héirididen taustalla on ympéristotekijoita ja geneettisia tekijoita.

Kuvio on mukailtu lahteestd Pardo ja Eberhard 2007 (23).

Geenit
- PTEN, NLGN/neureksiinit, Neurobiologinen
SHANK3, Reelin, kasvutekijat muutos
Sikivaikainen Hermosolujen ja aivokuoren
= .
2 il Hermosolujen vélisten
7 yhteyksien muotoutuminen _
S Syntymén . :
aivojen Lo
kypsyminen Aivojen kasvu

joista osa on periytyvii. Lisiksi autistien koko
genomin sekvensointitulokset ovat paljastaneet
sadoissa geeneissi de novo -mutaatiota eli uusia
geenivirheiti, joita ei ole mutaation kantajan
vanhemmilla. Kukin mutaatio lisdd osaltaan au-
tismin riskid, ja useiden geenien yhteisvaikutus
on madrddva autismin synnyssa (17).

Neuropatologiset |6yddkset

Neuropatologisten ja kuvantamistutkimusten
tulokset sopivat siihen, ettd varhaislapsuuden
autismiin liittyy laaja-alainen hermoston kehi-
tyksellinen hiiri6. Autismin kliinisen kuvan
vaihtelu ja siihen usein liittyvit liitinnaishairiét
heijastuvat tutkimuksissa 16ydésten vaihteluna.

Autistisilla henkil6illd on kuvattu monenlai-
sia neuropatologisia 16ydoksid, kuten prefron-
taalisen aivokuoren hermosolujen lisidntynyt
miird, pikkuaivojen kuorikerroksen Purkinjen
solujen poikkeavuuksia, aivoturson ja manteli-
tumakkeen kypsymishiirioon sopivia solumuu-
toksia sekd muutoksia etu- ja ohimolohkojen
solupylviissi sekd kortikaalisten kerrosten jir-
jestidytymisessi (18). Nimi 16ydokset viittaavat
hiirivihin hermoston solujen erilaistumisessa
ja hermosolujen vaelluksessa aivojen kehityk-
sen aikana. Post mortem -tutkimuksissa on li-
sdksi todettu astroglian ja mikroglian muutok-
sia, kuten monessa muussakin keskushermos-
ton sairaudessa. Tdmi viittaa siihen, ettd neuro-
inflammatoriset tekijit ovat mukana kehityshii-
ridn patogeneesissd (19).

Autismikirjon hdirio

Aivojen poikkeava kehitys

ja toiminnalliset héiri6t

Jo ensimmadisessd Kannerin vuonna 1943 ra-
portoimassa kliinisessi autismin kuvauksessa
kiinnitettiin huomiota kehitykselliseen hiiriéén
usein liittyvdin isopdisyyteen (20). Sittemmin
moni tutkimus on vahvistanut sen, etti noin
20-30 %:lla autistisista henkilistd on makroke-
falia, yli kaksi keskihajontaa normaalia keski-
arvoa suurempi padnymparys. Syntyessd autis-
tisilla lapsilla on usein kuitenkin tavallista pie-
nempi pddnympdrys. Pddn koko kasvaa poik-
keavan nopeasti ensimmaisten elinvuosien ai-
kana, mutta muuttuu poikkeavan hitaaksi myo-
hemmin (21,22).

Aivojen koon kasvua varhaislapsuudessa se-
littd4 valkean aineen lisdintyminen isojen aivo-
jen ja pikkuaivojen alueella sekd aivokuoren,
mantelitumakkeen ja aivoturson poikkeava kas-
vu. Aivokuoren harmaan aineen lisddntymiseen
varhaislapsuudessa liittyy aivokuoren pinta-alan
lisddntyminen ja muutoksia isoaivojen poimu-
tuksessa (23,24,25). Tarkemmissa kuorikerrok-
sen kuvantamistutkimuksissa autismikirjon
henkiléilld on nihtivissd poimujen ja uurteiden
rakenteessa puheen ja kielen kehityksen hii-
ridihin sopivia paikallisia muutoksia etuaivoissa
seki visuaalisen hahmottamisen ja visuomoto-
ritkan vaikeuksiin sopivia muutoksia piilaen-
lohkossa (26). Nimi aivokuoren muutokset
korreloivat kalenteri- ja kehitysidn sekd oireiden
vaikeusasteen kanssa (26). Valkean aineen li-
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sddntyminen paikallistuu erityisesti aivokuorien
vilistd ja aivokuoria muihin aivoalueisiin yhdis-
tdvdd informaatiota vilittdvien aksonikimppu-
jen alueille, ja se ilmenee korostuneimmin etu-
aivojen alueella. Valkea aine ei ole lisddntynyt
aivojen syvemmissi rakenteissa, ja aivopuolis-
koja yhdistdvin aivokurkiaisen koko on jopa
pienentynyt, miki sopii siihen, etti aivopuolis-
kojen vilinen viestinti olisi autismissa vihenty-
nyt (27).

Toiminnallisissa kuvantamistutkimuksissa
aivoalueiden aktivaation ja synkronisaation
poikkeavuudet sopivat muutoksiin aivokuoren
ja subkortikaalisten aivoalueiden toiminnallisis-
sa yhteyksissi seki aivopuoliskojen toimintojen
miiriytymisessd. Ne ilmenevit erityisesti va-
semman aivopuoliskon ja kielellisten toiminto-
jen hairiini (28,29). Diffuusiotensorikuvauk-
sella tehdyissd aivojen valkean aineen ratojen
kartoituksessa on todettu viitteitd monien pit-
kien hermoratojen toiminnan hiiri6isti kulle-
kin autistisille henkilslle yksilélliselld tavalla si-
ten, ettd selvimmat hdiri6t ovat nihtavissa kie-
leen ja sosiaaliseen vuorovaikutukseen liittyvad
tietoa valittidvissd hermoradoissa (30). Viimeai-
kaisten kuvantamistutkimusten mukaan autis-
mikirjon henkildiden aivojen varhaiskehityksen
aikana on todettavissa varhaisen diagnostiikan
mahdollistavia kehityksellisii muutoksia. Ne
liittyvit sosiaalisen kiyttiytymisen poikkea-
vuuksia aiheuttaviin vaikeuksiin tunnistaa nor-
maalilla tavalla ns. biologisia liikkeitd, kuten sil-
mien liikkeitd, kasvojen ilmeiti ja kehon liikkei-
td sekd asentoja (31).

Hermoverkkojen toiminnan
hdirié6n johtavat muutokset

Kehityksellisten muutosten perusteella autis-
min taustalla on sellaisia molekyylitason tapah-
tumaketjujen muutoksia, jotka hiiritsevit nor-
maalia sikidaikaista tai syntyméinjilkeisti neu-
rologista kehitystd. Ndmi tapahtumaketjut saat-
tavat sdddelld monenlaisia kehityksellisid pro-
sesseja, mukaan lukien hermosolujen erilaistu-
mista ja vaellusta seki solujen vilisten yhteyk-
sien rakenteellista muovautumista aivokuorella.
Molekyylitason muutoksia autistien aivoissa ku-
vaavat useiden satojen geenien ilmenemisen
muutokset aivokuorella (32). Geenien ilmene-
misessd on havaittu my6s aivoaluekohtaisia
muutoksia, kuten normaalin eron pienentymi-
nen etuaivojen ja ohimolohkon alueella. Muu-

toksia on todettu erityisesti aivojen kehityksen
aikana tirkeiden geenin, kuten solujen jakautu-
mista ja erilaistumista siitelevien geenien seki
hermosoluyhteyksien toiminnan kannalta mer-
kittdvin geenin ilmenemisessd. Kasvutekijat
ovat tirkeitd aivojen kehitysti siitelevid tekijoi-
td, ja muutoksia on todettu usean kasvutekijin
kuten esimerkiksi aivoperidisen kasvutekijin il-
menemisessi. Selkiydinnesteen insuliininkal-
taisen kasvutekiji 1:n pitoisuuden ja poikkea-
van pidnkasvun vililli on todettu yhteys alle
viisivuotiailla autisteilla (33).

Muutokset hermovilittidjiaineiden miirissi
ja niiden vasteissa kuvaavat autististen henkil6i-
den aivojen hermoratojen toiminnanmuutok-
sia. Spektroskopia- ja yksifotoniemissiotomo-
grafiatutkimusten 16ydokset viittaavat muutok-
siin seki hermosolujen toimintaa kiihdyttivis-
sd glutamatergisessi ettd inhibitorisessa GABA-
ergisessi vilittdjdainejirjestelmissi (34,35). On
myds osoitettu, ettd autististen lasten aivojen
serotoniinitasot eivit noudata normaalisti kehi-
tyksen aikana nihtivii vaihtelua (36). Autis-
miin liittyvddn serotonergisen jirjestelméan toi-
minnalliseen muutokseen viittaa myds autistis-
ten lasten etuaivoissa kuvattu normaalia vihai-
sempi serotoniinin kuljettajaproteiinin sitoutu-
miskapasiteetti (37). My6s kolinergisissi vas-
teissa on autististen henkil6iden aivoissa havait-
tu muutoksia. Oksitosiini on mm. liitetty autis-
min neurobiologiaan neuropeptidin miirissi
todettujen kehityksellisten poikkeavuuksien ja
autististen lasten vuorovaikutustaitojen kanssa
negatiivisesti korreloivien pitoisuuksien vuoksi
(38).

Tuoreissa tutkimuksissa autismikirjon hii-
ri6ihin liittyvissd oireyhtymissd on osoitettu
hermoston kantasolujen erilaistumisessa muu-
toksia, jotka sopivat autistien aivoissa muilla
tavoin todettuihin varhaiskehityksen hiiriihin
ja autismiin liitettyihin geenitoiminnan muu-
toksiin. Hermoston kantasolut ovat erilaistu-
mattomia soluja, jotka aivojen varhaiskehityk-
sen aikana ja myos kypsissd aivoissa erilaistuvat
hermoston erityyppisiksi soluiksi: hermosoluik-
si ja hermoston tukisoluiksi. Thmisen kanta-
soluista erilaistuvien hermoston solujen erilais-
tuminen ja siihen liittyvd hermosolujen vaellus
on todettu normaalista poikkeavaksi fragiili-X-
oireyhtymassi ja Timothyn oireyhtymissi, jos-
sa autismi ja syddnanomaliat liittyvit usean
elinjirjestelmén sairauteen (39,40).
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Autismin taustalla Uusimmat kantasolumenetelmit ja potilas-  Nidmi tekijit eivit kuitenkaan tdysin selitd epi-
on laaja-alainen kohtaiset kantasolut tarjoavat siten keinon tut-  demiologisten tutkimusten mukaista autismi-
kia monitekijdisten autismikirjon hiirividen  kirjon hiiridéiden yleisyyden lisddntymisti
hermoston . : o e . I
N . taustalla olevia molekyylitason mekanismeja,  0,6-1 %:iin viime vuosikymmenien aikana. Au-
k?!“_iiykse"men joiden ymmairtiminen on tirkedd hiirididen  tismin taustaa selvittivissi tutkimuksissa ei ole
hairio. diagnostiikkaa ja hoitoa kehitettiessi. On kui-  tullut esiin yhti yksittiisti autismia aiheuttavaa
tenkin ilmeistd, ettd autismikirjon hiirididen  tekijdi tai geenivirhetti. Neuropatologisten ja
taustalla on monimutkaisia geneettisten ja ym-  kuvantamistutkimusten tulokset sopivat siihen,
piristotekijéiden, mukaan lukien epigeneettis-  etti autismin taustalla on laaja-alainen hermos-
ten mekanismien, yhteisvaikutuksia, joiden sel-  ton kehityksellinen hiiri6. Siihen liittyy muu-
vittimiseksi tarvitaan useiden tutkimusaluei-  toksia aivojen rakenteessa, informaation pro-
den erityisosaamista ja yhteistyota. sessoinnissa ja usean hermosoluyhteyksien toi-
. minnan kannalta tirkein geenin ilmenemises-
Lopuksi si. Tamai sopii hermosolujen aktiivisuuden sii-
Autismidiagnoosi tehdddn nykyisin aikaisem-  telemin synaptisen toiminnan hiiriintymiseen
paa varhaisemmin, diagnostiset kriteerit ovat  ja hermoverkkojen toiminnan muutoksiin klii-
jonkin verran laajentuneet ja tietoisuus autis-  nisten oireiden taustalla. m
mikirjon hiiridistd on yleisesti lisddntynyt.
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Autism spectrum disorders (ASDs) consist of a range of complex neurodevelopmental disorders
characterized by social impairments, communication difficulties, and restricted repetitive and
stereotyped patterns of behaviour. The prevalence of ASD has increased in recent decades to
0.6-1%. ASDs vary in severity and their clinical phenotypes reflect the multifactorial background.
The developmental changes in autistic brains revealed by brain imaging, candidate gene studies,
whole genome sequencing, transcriptomic analysis, and stem cell studies provide new information
that improves our understanding of the activity dependent synaptic changes underlying altered
function of neuronal networks in autistic brains and the clinical phenotypes of ASD.
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