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КРАТАК САДРЖАЈ
Увод Спек тар аути стич них по ре ме ћа ја (енгл. autismspectrumdisorders–ASD) чи ни гру па раз вој них 
по ре ме ћа ја ко ји се од ли ку ју по ре ме ћа ји ма у дру штве ним ин тер ак ци ја ма, го во ру и по на ша њу. Аути-
зам у нај ве ћем бро ју слу ча је ва узро ку је ком би на ци ја ге нет ских и фак то ра ри зи ка из окру же ња. Код 
10–20% обо ле лих од ASD по ка за но је да је узрок у ге ни ма.
При каз бо ле сни ка Опи су је мо слу чај дво го ди шњег де ча ка ко ји је упу ћен у ге не тич ко са ве то ва ли-
ште због за сто ја у го во ру и од ре ђе них еле ме на та аути стич ног по на ша ња. Ци то ге не тич ком ана ли-
зом је до би јен ка ри о тип 46,inv(X),Y. Де чак је био но си лац па ра цен трич не ин вер зи је крат ког кра ка 
хро мо зо ма X. На кон ци то ге не тич ке ана ли зе кр ви ро ди те ља утвр ђе но је да је мај ка но си лац исте 
абе ра ци је. Ме то дом флу о ре сцент не хи бри ди за ци је insitu до би је не су пре ци зне тач ке пре ки да 
(p21.2p11.23). Мај ка и син су би ли но си о ци иден тич них X-хро мо зо ма.
За кљу чак Тач ке пре ки да се на ла зе у ре ги о ни ма ко ји су већ до ве де ни у ве зу с аути змом, што ука зу је 
на то да је по зи ци о ни ефе кат ге на мо гу ћи узрок фе но ти па бо ле сни ка. Осим по зи ци о них ефе ка та, у 
бо љем са гле да ва њу ети о ло ги је аути зма увек тре ба са гле да ти и оста ле ге нет ске, од но сно фак то ре 
сре ди не.
Кључ не ре чи: па ра цен трич на ин вер зи ја; крат ки крак хро мо зо ма X; спек тар аути стич них по ре-
ме ћа ја
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УВОД

Спек тар аути стич них по ре ме ћа ја  (енгл. 
autism spec trum di sor ders – ASD) је сте гру па 
раз вој них по ре ме ћа ја ко ји се од ли ку ју по
ре ме ћа ји ма у три основ не сфе ре функ ци о
ни са ња: 1) дру штве не ин тер ак ци је; 2) је зик, 
ко му ни ка ци ја и има ги нар на игра; и 3) оп сег 
ин те ре со ва ња и ак тив но сти [1].

У по след њим де це ни ја ма пре ва лен ци ја 
ASD се ве о ма по ве ћа ва (нпр. са мо у пе ри
о ду 1991–1997. го ди не за 556% [2], од но сно 
8,4 на 1.000 за ASD и 4,1 на 1.000 за аути зам 
[3]). Про це њу је се да је пре ва лен ци ја ASD у 
оп штој по пу ла ци ји 2,64%, а од нос му шког 
по ла пре ма жен ском је 2,5–5,1:1. Сту ди је 
на оп штој по пу ла ци ји ја сно по ка зу ју да су 
ASD и да ље не до вољ но пре по зна ти и ди
јаг но сти ко ва ни, те ис ти чу да је нео п ход на 
бо ља еду ко ва ност струч ња ка ко ји ра де са 
де цом са ASD, јер ис тра жи ва ња по ка зу ју да 
се пре ва лен ци ја аути зма го ди шње по ве ћа 
за 10–17% [4, 5].

ASD нај ве ро ват ни је узро ку је ком би на
ци ја ге нет ских фак то ра ри зи ка и фак то ра 
ри зи ка из окру же ња [6]. По да ци по ка зу ју 
да 10–20% осо ба обо ле лих од ASD има ја сне 
ге нет ске ети о ло шке фак то ре [7]. Утвр ђе но 
је не ко ли ко ге на од го вор них за под ло жност 
аути зму, што зна чи да је ве ро ват ни је да ће 
се код по је дин ца раз ви ти аути зам уко ли ко 

има од ре ђе ну ва ри јан ту тог ге на или рет ку 
му та ци ју ге на [8]. Да нас су мно га ис тра жи
ва ња усме ре на на утвр ђи ва ње на чи на на ко
ји ге нет ски и фак то ри ри зи ка из окру же ња 
до при но се на стан ку аути зма.

Број не ког ни тив не ма ни фе ста ци је су 
уоче не код де це са ASD; ва ри је те ти су од 
ду бо ке мен тал не ре тар да ци је и скло но сти 
ка са мо по вре ђи ва њу до ви со ко функ ци о
нал них бо ле сни ка с IQ из над про се ка упр
кос нео д го ва ра ју ћој упо тре би је зи ка у свр ху 
ко му ни ка ци је, од но сно нео д го ва ра ју ћим со
ци јал ним ве шти на ма [8, 9]. Мен тал на ре
тар да ци ја због то га ни је кри те ри јум за ASD, 
али се сма тра да су, у по ре ђе њу са здра вом 
де цом, код деце са ASD вред но сти IQ про
сеч но ни же (код 50–70% болесника бе ле жи 
се не до вољ на ин те ли ген ци ја).

ПРИКАЗ БОЛЕСНИКА

Де чак је ро ђен из ви со ко ри зич не труд но ће 
као пр во и је ди но де те мај ке. Код мај ке је две 
го ди не пре труд но ће ди јаг но сти ко ва на ен
до ме три о за, због че га је би ла на хор мон ској 
те ра пи ји. Ви ше од го ди ну да на по за вр шет ку 
те ра пи је спон та но је оста ла у дру гом ста њу. 
То ком труд но ће има ла је хи пер тен зи ју, због 
ко је је од ше стог ме се ца ге ста ци је узи ма ла 
ме тил до пу. По ро ђај у 38. не де љи за вр шен је 
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цар ским ре зом због зна ко ва ин тра у те ри не трп ње пло
да. На ро ђе њу те ле сна ма са де те та би ла је 3.050 гра ма, 
те ле сна ду жи на 50 цен ти ме та ра, а Ап гар скор 9.

У по ро ди ли шту је при ли ком ул тра звуч ног пре гле да 
мо зга утвр ђе но да по сто ји про ши ре ње мо жда них ко
мо ра, што је да ље кли нич ки пра ће но до на вр ше ног 12. 
ме се ца жи во та де те та. У уз ра сту од две го ди не, пре ма 
пре по ру ци пе ди ја тра, ура ђе на је маг нет на ре зо нан ци ја 
гла ве и на лаз је био нор ма лан.

Из ме ђу 15. и 16. ме се ца ро ди те љи су при ме ти ли да 
је де те пре ста ло да из го ва ра сло го ве ко је је до тад ко ри
сти ло. У исто вре ме је пре ста ло да се ода зи ва на по зи ве 
и ни је дан на лог ни је из вр ша вао. Сво је же ље и по тре бе 
је ис ка зи вао во ђе њем дру гих за ру ку и по ка зи ва њем, 
без ко ор ди на ци је по гле да и по кре та. Хи пе рак тив ност се 
по ја ча ла, а ро ди те љи су по на ша ње де ча ка опи са ли „као 
да је у свом све ту“. При ли ком кон так та с вр шња ци ма, 
али и не што ста ри јом де цом, де ло вао је не за ин те ре со
ва но и дис тан ци ра но. Би рао је нео бич не игре и за ни
ма ци је, као што је игра ње с че по ви ма за фла ше, нов цем, 
па пи ром, му зич ким играч ка ма. Пре ма ре чи ма ро ди те
ља, по ка зи вао је фа сци на ци ју ре кла ма ма на те ле ви зи ји.

До 23. ме се ца де чак ни је ус по ста вио кон тро лу 
сфинк те ра и ак тив но је од би јао да то уве жба ва. Оста
ле рад ње са мо збри ња ва ња де ли мич но је из во дио: знао 
је да се сам хра ни ру ка ма, ни је ко ри стио при бор за 
је ло, ни је знао да се сам об у че, ни ти је био све стан 
упо треб не вред но сти оде ће и обу ће.

Ро ди те љи су не ги ра ли бо ле сти у сво јим при мар ним 
по ро ди ца ма ко је су би ле зна чај не за на сле ђе.

У уз ра сту од 23 ме се ца де чак је при мљен на бол нич
ко ле че ње у Ин сти ту т за мен тал но здра вље у Бе о гра ду 
због не раз ви је ног го во ра, сла бе ко му ни ка ци је с љу
ди ма из око ли не и хи пер ки нет ског по на ша ња. То ком 
бо рав ка у бол ни ци оба вље на су сле де ћа до пун ска ис
пи ти ва ња: ла бо ра то риј ски пре глед кр ви, пси хи ја триј
ска и де фек то ло шка про це на, ге не тич ко са ве то ва ње 
и ана ли за, не у ро фи зи о ло шко ис пи ти ва ње (нор ма
лан ЕЕГ на лаз) и пси хо ло шко те сти ра ње. Утвр ђен је 
успо рен пси хо мо тор ни раз вој с по ре ме ћа јем нај ви ше 
из ра же ним у раз во ју екс пре сив ног го во ра, а уоче на 
сте ре о тип на по на ша ња и не до вољ но раз ви је не рад ње 
са мо збри ња ва ња до ве де не су у ве зу с нео д го ва ра ју ћим 
ста во ви ма вас пи та ња. Но ва про це на за ка за на је у уз
ра сту од две и по го ди не због при ме не ди јаг но стич ког 
ин стру мен та за про це ну по сто ја ња аути зма.

То ком пе ри о да из ме ђу две хо спи та ли за ци је де чак је 
ре дов но до ла зио на де фек то ло шки трет ман, а пре ма 
из ве шта ју де фек то ло га, по сто ја ле су те шко ће у усме ра
ва њу па жње и опи са на је си ро ма шна игра (скри ва ња, 
ра си па ња, ску пља ња). По ка зи вао је за ин те ре со ва ност 
за па сив не игре (то бо ган, стру ња че) и оства ри вао по
вр шне кон так те с ма лим бро јем вр шња ка.

То ком дру гог бо рав ка у бол ни ци де чак ни је ини ци
рао кон так те, али је при хва тао те ле сни кон такт, док је 
кон такт очи ма рет ко ус по ста вљао. Утвр ђе не су хи пе
рак тив ност и по вре ме но за гле да ва ње. Ко му ни ка ци ја 
је би ла ис кљу чи во ге стов на; де чак је чуо го вор и по
вре ме но се ода зи вао на име, али ни је имао по тре бу да 

при ла зи дру ги ма, ни ти да им се обра ћа. Ни је по ка зи вао 
пред ме те из око ли не на зах тев те ра пе у та, а на осу је ће
ња је бур но ре а го вао, ви као и пла као. Гру ба мо то ри ка 
је би ла од го ва ра ју ћа за уз раст, док је уочен за стој у раз
во ју фи не мо то ри ке. По себ но је био упа дљив за о ста так 
у раз во ју го во ра (из го ва рао је све га не ко ли ко ре чи). 
Де чак ни је био са мо ста лан у ис хра ни, обла че њу и свла
че њу и у рад ња ма основ не лич не хи ги је не; ни је био за
ин те ре со ван за вр шња ке, ни је имао ор га ни зо ва ну игру 
и ни је кон тро ли сао рад сфинк те ра. За кљу чак је био да 
је реч о де ча ку с успо ре ним пси хо мо тор ним раз во јем, 
уз по сто ја ње аути стич них еле ме на та у по на ша њу.

На Вајн ленд адап тив ној ска ли (Vi ne land Adap ti ve 
Be ha vi or Sca les) до би је ни су сле де ћи ско ро ви: уку пан 
скор адап тив ног по на ша ња 63, до мен ко му ни ка ци је 59, 
до мен ве шти на сва ко днев ног жи во та 71, до мен со ци ја
ли за ци је 68 и до мен мо тор них ве шти на 67. При ме ном 
ди јаг но стич ког упит ни ка за про це ну аути зма (Autism 
Di ag no stic In ter vi ew, Re vi sed – ADI-R) по ста вље на је ди
јаг но за ASD (уста но вље ни ква ли та тив ни по ре ме ћа ји у 
ре ци проч ној дру штве ној ин тер ак ци ји, ква ли та тив ни 
по ре ме ћа ји у ко му ни ка ци ји, као и ре стрик тив ни, ре
пе ти тив ни и сте ре о тип ни обра сци по на ша ња уз зна ке 
про бле ма раз во ја пре на вр ше ног 36. ме се ца).

Цитогенетичка анализа

Ци то ге не тич ка ана ли за је из вр ше на на ме та фа зним 
хро мо зо ми ма до би је ним кул ти ва ци јом лим фо ци та 
пе ри фер не кр ви стан дард ном ме то дом Мур хе да (Mo-
or head) и са рад ни ка из 1960. го ди не [10]. Тра ка G је 
до би је на трип сингим за бо је њем.

флуоресцентна хибридизација in situ

FISH (енгл. flu o re scen ce in si tu hybri di za tion) је оба вље
на у Ин сти ту ту за ху ма ну ге не ти ку и ан тро по ло ги ју у 
Је ни, у Не мач кој. Ко ри шће не су сле де ће про бе: MCB 
(енгл. mul ti co lor ban ding) за хро мо зом X (7pcp) [11], 
RP6-27C10 (за ре гион Xp21.31) и RP11-1409 (за ре
гион Xp11.3) са wcpX (енгл. who le chro mo so me pa in ting), 
RP11-430F3 (за ре гион Xp21) и RP13-46M24 (за ре гион 
Xp21.1) са wcpX, RP11-793K24 (за ре гион Xp11.3) са 
DMD генспе ци фич ним ис пи ти ва њем са wcpX. Про
бе су про из ве де не у Ab bott La bo ra to ri es (САД), Kre a tech 
(Шпа ни ја) и у са мо стал ној про из вод њи Ла бо ра то ри је 
за мо ле ку лар ну ци то ге не ти ку Ин сти ту та за ху ма ну ге
не ти ку и ан тро по ло ги ју у Је ни. Ана ли зи ра но је 5–10 
ме та фа за за сва ки сет про ба.

Array CGH

Ar ray CGH (ком па ра тив на ге ном ска хи бри ди за ци ја – 
мо ле ку лар на ка ри о ти пи за ци ја) та ко ђе је оба вље на у 
Ин сти ту ту за ху ма ну ге не ти ку и ан тро по ло ги ју у Је ни. 
Ова ме то да се за сни ва на си мул та ној хи бри ди за ци ји 
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бо ле сни ко ве ДНК и ге ном ски ре фе рент не ДНК (ко
мер ци јал на људ ска му шкожен ска ДНК, про из во ђач 
Pro me ga, САД). Ова хи би ди за ци ја се вр ши ла на чи пу 
са 170.334 спе ци фич не оли го ну кле о тид не се квен це 
(Agi lent Hu man Ge no me CGH Mic ro ar ray, плат фор ма 
180к, Ка на да). Про бе ко је се на ла зе на чи пу су про бе 
за оли го се квен це ко је су ме ђу соб но уда ље не 17.655 kb, 
што зна чи да ова плат фор ма мо же да от кри је про ме не 
на ге но му ма ње од 100 kb. Да би се по сти гла мак си мал
на ста ти стич ка тач ност, ана ли зи ра ју се са мо про ме не 
ко је се де се на пет ре до ва (де ле ци ја 88.3 kb) или на 
де сет ре до ва (ам пли фи ка ци ја 176.6 kb). Ако се утвр де 
про ме не – ва ри ја ци је у бро ју ко пи ја, њи хов зна чај се 
од ре ђу је на осно ву ба зе по да та ка ге ном ских ва ри јан ти.

ДИСКУСИЈА

Ци то ге не тич ком ана ли зом ка ри о ти па утвр ђе на је па
ра цен трич на ин вер зи ја крат ког кра ка хро мо зо ма X 
код бо ле сни ка и ње го ве мај ке (Сли ке 1 и 2). Осим код 
ро ди те ља бо ле сни ка, ана ли за ни је ра ђе на на дру гим 
срод ни ци ма. Сто па по ба ча ја или ро ђе ног не у рав но
те же ног по том ства ни је би ла зна чај но ве ћа у две по
сма тра не ге не ра ци је. FISH ана ли зе су да ле тач не тач
ке пре ки да, та ко да је ко на чан ка ри о тип 46, X, inv(X)
(p21.2p11.23). Ar ray CGH ни је по ка зао ду пли ка ци је или 
де ле ци је осим већ по зна тих ва ри ја ци ја у бро ју ко пи ја.

По ка за но је да је код де ча ка но си ла ца че ти ри тан
демпо нов ка на про мо тор ском ре ги о ну ге на MA OA 
два пу та ве ћи ри зик за раз вој ASD. Овај ген се на ла
зи на Xp11.3 [12]. По ред по ве за но сти са ASD, ре гион 
Xp11.4-Xp21 је и у ве зи с на стан ком по ре ме ћа ја не до
стат ка па жње и хи пе рак тив но сти (енгл. at ten tion de fi-
cit/hype rac ti vity di sor der – ADHD), што је чест ко мор
би ди тет са ASD [13]. Тач ке пре ки да ин вер зи је ко ја је 
утвр ђе на код при ка за ног бо ле сни ка на ла зе се упра во 
у том, пре ма ген ском са др жа ју, из у зет но за ни мљи вом 
ре ги о ну, ко ји се до во ди у ве зу с аути змом.

Број осо ба код ко јих  је кли нич ки утвр ђен ASD 
сва ко днев но се по ве ћа ва. С из у зет ком Ре то вог син
дро ма, где су узро ци код ве ћи не ди јаг но сти ко ва них 
бо ле сни ка му та ци је de no vo или ми кро де ле ци је ге на 
ко ји ко ди ра ме тилCpGве за ном про те и ну 2 (MeCP2) 
или Xq28, и да ље не по сто је ја сни до ка зи ве зе ASD и 
од ре ђе них ге нет ских, од но сно не ге нет ских по ре ме ћа ја 
[1, 14]. Не ко ли ко ге на на Xхро мо зо му до ве де но је у 
ве зу с аути змом: NLGN3 (Xq13), NLGN4 (Xp22), MeCP2 
(Xq28), MAO A (Xp11.23) и FMR1 (Xq27.3) [15]. Ге ни 
од го вор ни за аути зам ни су утвр ђе ни са мо на Xхро
мо зо му, већ на још не ко ли ко ре ги о на на дру гим хро
мо зо ми ма: 2q37, 5p15, 11q25, 16q22.3, 17p11.2, 18q21.1, 
18q23, 22q11.2, 22q13.3 [16].

Без об зи ра на ве ли ки број сту ди ја ко је су се ба ви ле 
утвр ђи ва њем спе ци фич них узро ка ASD, ре зул та ти су 
и да ље не ја сни и не кон зи стент ни због ге нет ске хе те
ро ге но сти аути стич ног фе но ти па, мо гућ но сти ин тер
ак ци је не ко ли ко ге на раз ли чи те екс пре сив но сти, као 
и укљу че но сти раз ли чи тих епи ге нет ских ме ха ни за ма 
(тзв. им прин тинг и не јед на ка инак ти ва ци ја Xхро мо
зо ма). Та ко ђе, с об зи ром на то да је екс пре си ја мно гих 
ге на под ути ца јем спе ци фич ног ре гу ла тор ног ре ги о на 
ко ји се на ла зи ре ла тив но да ле ко, не ка да чак на дру гом 
хро мо зо му, изо ла ци ја ге на ко ји би мо гао би ти од го во
ран за аути зам че сто је не мо гу ћа [17]. Код 3% осо ба с 
аути змом узрок је струк тур на хро мо зом ска абе ра ци ја: 
де ле ци ја, ду пли ка ци ја, ин вер зи ја или тран сло ка ци ја.

Узроч на уло га ге на у ASD фе но ти пу пот кре пље на је 
мо но зи гот ном бли за нач ком кон кор дан ци јом из ме ђу 
60% и 90% и ди зи гот ном кон кор дан ци јом при бли жно 
око 5% [18]. Утвр ђе на ме ди цин ска ста ња (нпр. пре
на тал не ин фек ци је), ци то ге нет ски по ре ме ћа ји (нпр. 
ду пли ка ци је 15q) и оште ће ња  јед ног (сингл) ге на 
(нпр. RELN и UBE3A) за бе ле же на су код ма ње од 10% 
осо ба с ASD.

Че шћа по ја ва ASD код де ча ка ука зу је на мо гу ћу по
ве за ност с Xхро мо зо мом. У овом ра ду опи сан је до сад 
тре ћи при ја вље ни слу чај по ро дич не па ра цен трич не 
ин вер зи је X(p21.2p11.23) ко ја је у ве зи с бла гим, не спе
ци фич ним аути стич ним по ре ме ћа јем. Па ра цен трич не 
ин вер зи је ду гог кра ка хро мо зо ма X су рет ко опи са не у 
ли те ра ту ри [19, 20, 21], а при ја вље на су са мо два слу
ча ја па ра цен трич не ин вер зи је крат ког кра ка хро мо
зо ма [18, 22].

На кон при ме не ме то де FISH ра ди до би ја ња тач них 
та ча ка пре ки да при ме ном го ре на ве де них про ба, по ка
за но је да је ре а ран жман мо ле ку лар ноци то ге не тич ки 

Слика 1. Кариотип болесника
Figure 1. The karyotype of the patient

Слика 2. Кариотип мајке
Figure 2. The karyotype of the mother
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урав но те жен. Ипак, и на кон ова квих ре зул та та увек 
по сто ји мо гућ ност да и да ље по сто је суб ми кро скоп ске 
ду пли ка ци је, од но сно де ле ци је ко је мо гу би ти по сле
ди ца не јед на ког „кро синг ове ра“ (енгл. cros sing over) 
ин вер то ва ног и не ин вер то ва ног хо мо ло гог хро мо зо
ма. Ar ray CGH је при ме њен да би се ис кљу чи ле мо гу ће 
ду пли ка ци је, од но сно де ле ци је, на ро чи то у ре ги о ну 
Xp11.2-Xp11.3, у ко јем се на ла зе ге ни ко ји се до во де 
у ве зу с аути змом или мен тал ном ре тар да ци јом. Ме
ђу тим, ни је по ка за но да је бо ле сни ков хро мо зом X на 
би ло ко ји на чин дру га чи ји од мај чи ног. С об зи ром на 
све при ме ње не ме то де и њи хо ве ре зул та те, је ди но што 
је оста ло као мо гу ће об ја шње не фе но ти па бо ле сни ка 
је сте по зи ци о ни ефе кат ге на у ре ги о ни ма где је до шло 
до пре ки да, што се мо же утвр ди ти ана ли зом инак ти
ва ци је Xхро мо зо ма мај ке.

Упр кос то ме што су мно ги ге ни и про те и ни до ве
де ни у ве зу с аути змом као ње го ви мо гу ћи узро ци, и 
да ље се ма ло зна о њи хо вом функ ци о ни са њу и уло зи 
у раз во ју мо зга. Број не сту ди је по ка зу ју да су оште ће
ња на јед ном ге ну рет ка чак и у сту ди ја ма бли за на ца, 
од но сно по ро ди ца, што се бе ле жи и у мно гим дру гим 
сло же ним по ре ме ћа ји ма, као што су го ја зност, ди ја бе
тес ме ли тус и сл. Раз вој мо зга и ком плек сна по на ша ња 
су ви ше стру ко де тер ми ни са на, а ге ни од ре ђу ју по кре
та ње или за у ста вља ње ка ска да про те ин ских ре ак ци ја 
уз ме ђу соб не ути ца је. Спе ци фич не му та ци је, де ле ци
је или је дин стве ни ску по ви ге нет ског по ли мор фи зма 
мо гу од ре ди ти скло ност ка раз во ју ASD, као што и 

фак то ри сре ди не мо гу узро ко ва ти и мо ди фи ко ва ти 
фе но тип ску екс пре си ју по ре ме ћа ја.

Не ки до ка зи већ по сто је да ге нет ски ути цај Xхро
мо зо ма мо же има ти кључ ну уло гу у ви шој осе тљи во
сти де ча ка за по ја ви ASD [18]. Већ ра ни је је до ка за на 
ве за ге на за ви сних од Xхро мо зо ма у по ја ва ма слич ним 
аути зму: ане у пло и ди је (Тар не ров и Кли не фел те ров 
син дром), фра гил но X, од но сно ну кле о тид не му та ци
је (Ре тов син дром и др.). Ле зи је у овим по ре ме ћа ји ма 
го во ре у при лог то ме да је раз у ме ва ње кон цеп та ASD, 
пре све га, ши ри про блем од јед но став не кли нич ке ма
ни фе ста ци је, а да је уло га епи ге нет ских фак то ра, као 
што је ве за с хро мо зо мом X, јед но од мо гу ћих по ја шње
ња ком пли ко ва не ети о ло шке те о ри је на стан ка ASD.

НАПОМЕНА

Овај рад ура ђен је у окви ру про јек та бр. ОН175013 Ми
ни стар ства про све те и на у ке Ре пу бли ке Ср би је.

ЗАхВАЛНИЦА

За хва љу је мо др То ма су Ли ру (Tho mas Li e hr), ше фу гру
пе за мо ле ку лар ну ци то ге не ти ку Ин сти ту та за ху ма ну 
ге не ти ку и ан тро по ло ги ју у Је ни, што нам је омо гу ћио 
да се у ње го вој ла бо ра то ри ји оба ве ис пи ти ва ња при
ме ном ме то да FISH и ar ray CGH.
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SUMMARy
Introduction Autism spectrum disorders (ASDs) are a group 
of complex pervasive developmental disorders characterized 
by impairments in communication, social interaction and 
behavior. In most cases autism is caused by a combination of 
genetic factors and environmental risk factors. In 10% to 20% 
of cases it has been shown that the cause of ASD is genetic.
Case Outline We are describing a 2-year-old boy who was 
referred to genetic counseling because of speech delay and 
certain autism-like behavior. By cytogenetic analysis the 
karyotype 46, inv(X),Y was obtained. The boy was a carrier of 
a paracentric inversion of the short arm of the chromosome X. 
After cytogenetic analysis of parental blood, it was detected that 

mother was a carrier of identical aberration, but had no clinical 
signs. The method of fluorescent in situ hybridization (FISH) 
yielded the precise breakpoint in the region (p21.2p11.23). 
Mother and son were carriers of identical X chromosome.
Conclusion Breakpoints are located in the regions that have 
already been linked to autism, which indicates that the positional 
effect of the gene could have been a possible cause of the 
patient’s genotype. In addition to positional effects, in order 
to better understand the etiology of autism other genetic 
and environmental factors should be always taken into 
consideration.
keywords: paracentric inversion; short arm of chromosome X; 
autism spectrum disorders
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