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DESCRIPCION DETALLADA
MOTIVO. ANTECEDENTES. HIPOTESIS.

Historicamente, se pensaba que el autismo era una forma infantil de la
esquizofrenia, pero actualmente se sabe que se trata de un frastorno distinto,
caracterizado por anomalias en las relaciones sociales, déficit de comunicacion vy
comportamiento estereotipado. Es un trastorno relativamente poco comun, dandose
en tres a seis individuos de cada diez mil; y es bastante mas frecuente en nifos que
en ninas. Muchos de los nifos aulistas estan retrasados en el desarrollo del lenguaje
y | a mayoria presentan deterioro cognitivo. Al principio, se pensd que el autismo
tenia una causa ambiental, ya fuera debido a padres frios o desatentos o daho
cerebral. La genética no parecia ser importante porque no se habia informado de
ningun caso de un nifio autista que tuviera un padre autista y porque el riesgo para
hermanos era solo de entre el tres y seis por ciento (Bollton et al. ,1994; Smaley,
Azarnowt, Spence, 1998). No obstante, esta tasa de 0.03 a 0.06 es cien veces
mayor que la tasa de la poblacion, de 0.0003, una diferencia que permite suponer
una fuerte incidencia de factores hereditarios. La razon por la que los ninos autistas
no tienen padres autistas es que muy pocos individuos autistas se casan y tienen
hijos.

En 1977, el primer estudio sistematico de gemelos sobre autismo comenzo a
cambiar la vision de que el autismo tenia un origen ambiental (Folstein y Rutter,
1977), cuando de once parejas de gemelos monocigéticos eran concordantes para
autismo, mientras que ninguna de las diez parejas de gemelos dicigdticos lo era.
. Estas proporciones de concordancia entre parejas del 35 y 0% aumentan hasta el 82
y el 10% cuando el diagnostico se amplia hasta incluir dishabilidades cognitivas. Los
gemelos de ninos autistas muestran una mayor tendencia a presentar trastornos del
habla y del lenguaje, asi como dificultades sociales. En un seguimiento de la
muestra de gemelos hasta la vida adulta, los problemas con las relaciones sociales
fueron importante (Le Couteur et al., 1996). Estos hallazgos fueron reproducidos en
otros estudios de gemelos (Bailey et al., 1995; Steffenburg et al., 1989), y una
estimada conservativa de la concordancia en parejas de gemelos monocigaticos es
del 60%, un riesgo mil veces mayor que el de la poblacién general.

Cuando el autismo ocurre en gemelos idénticos, ambos padecen de la

condicion en un 60% del tiempo. Cuando el autismo ocurre en gemelos fraternos,



ambos tienen la condicion solamente entre un tres y seis por ciento del tiempo. Los
gemelos idénticos provienen de un solo dvulo que se divide en dos, asi que ellos
comparten en cien por ciento de sus genes; los gemelos fraternos provienen de dos
ovulos separados, asi que son genéticamente diferentes. Por lo tanto, si el autismo
no fuese parcialmente causado por los genes, el numero de gemelos idénticos con
autismo no seria mayor que el numero de gemelos fraternos con el trastorno. Pero
ya que los gemelos idénticos tienen autismo mas frecuentemente que los gemelos
fraternos, los investigadores piensan que los genes tienen un rol en el autismo.
(Folstein & Rutter 1977; Bailey y col., 1995; Smalley y col., 1988, citado en Ingram,
2000).

Las historias médicas vy los estudios de familia demuestran que algunos de los
sintomas parecidos al autismo - como un retraso en el desarrollo del lenguaje —
ocurre mas a menudo en padres o en hermanos adultos de personas con autismo
que en familias que no tienen miembros autisticos. Ya que los miembros de una
misma familia tienen secuencias genéticas similares, estos estudios sugieren que
hay algo en esas secuencias vinculado al autismo. El autismo es un trastorno de
espectro, lo que significa que personas con autismo pueden tener una serie de
sintomas. Cierto cambio en la secuencia genética puede hacer que la condicion sea
muy leve y aunque alguien no tenga autismo pueda tener una de sus sintomas. Una
modificacion diferente en esa secuencia pueda hacer que los sintomas del autismo
sean mas serios. (Landa y col.,, 1991,1992; Volkmar y col., 1998; MacLean y col.
1999, en Ingram, 2000).

Basandose en estos hallazgos, hace tiempo que los meédicos piensan que
existe una fuerte conexion enire los genes y el autismo. Sin embargo, los
investigadores no esperan encontrar que un solo gen causa el autismo. Debido a las
diferencias en los sintomas de las personas, los investigadores piensan que el
autismo es el resultado de muchos genes interactuando entre ellos. En este
momento, parece que algunos ninos susceptibilidad genética al autismo. Cual es la
causa para que algunos individuos susceptibles desarrollen autismo y otros no, es
una pregunta importante para la investigacion.

Debido a estos hallazgos en estudios de gemelos y familiares, el punto de
vista en relacion al autismo a cambiado radicalmente. En vez de ser visto como un
trastorno causado por el ambiente ahora es considerado como uno de los trastornos

mentales mas heredables (Ruller ef al, 1993). Un estudio de colaboracion



internacional sobre ligamiento ha encontrado un locus en el cromosoma siete (7 q
31-33) (International Molecular Genetic Study of Austism Consortium, 1998) y esta
informacion ha sido apoyada por otros grupos, incluyendo un estudio americano
entre multiples centros (Collaborative Linkage Study of Austim, 1999). han
comunicado hallazgos prometedores en los cromosomas trece (Collaborative
Lr’nkage Study of Austim, Beck et al., 1999) y quince ( Cook et al., 1998), aunque un

estudio no confirmo estos ligamientos ( Risch et al., 1999).

OBJETIVO

El objetivo de este trabajo es realizar una exploracion bibliografica de la
literatura cientifica y analizar sistematicamente las referencias sobre las relaciones
entre la genética y el autismo a fines de determinar el progreso del conocimiento en
el area especifica. Para ello, nos proponemos revisar los antecedentes que reflejen
el estado del arte sobre las interacciones entre factores genéticos que determinan el
trastorno autista y establecer el aporte de las distintas investigaciones en este

campo.

METODOLOGIA

Se procedera a recolectar informacion proveniente de bases de datos
especializadas, publicaciones cientificas, boletines, sitios en internet de reconocidas

universidades y a entrevistar informantes calificados.

CRONOGRAMA
1 2 3 4
Actividad Mes
1. Busqueda bibliografica X X
| 2.Elaboracion marco tedrico X X
3. Colecta de datos ' X X
4. Analisis de resultados X X
5. Redaccion informe final X
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INTRODUCCION

El objetivo de esta investigacion consiste en realizar una exploracion
bibliografica de la literatura cientifica y analizar sistematicamente las
referencias sobre las relaciones entre genética, ambiente y autismo a fines de
determinar el progreso del conocimiento en ei.a'rea especifica. Para ello nos
proponemos revisar antecedentes que reflejen el estado de arte sobre las
interacciones entre factores genéticos y ambientales que determinan el
trastorno autista y establecer el aporte de las distintas investigaciones en este
campo. Se procedera a recolectar informacion proveniente de bases de datos

especializadas, publicaciones cientificas, boletines, sitios de Internet .

Durante muchos afios, la ausencia de una demostracion inequivoca del
caracter biologico que aclarara la etiologia del autismo infantil, hizo que
numerosos autores se inclinaran por apoyar teorias de enfoque psicogeno,
dando por sentado que el nifio autista, al nacer, es potencialmente normal y
que solo unas defectuosas pautas de crianza por parte de Ips padres,
principalmente de la madre, conducen al desarrollo de los sintomas. Se trataria

en este caso de una postura ambientalista.

Segun se avanza en los métodos, cada vez es mayor la evidencia, y esta mas
ampliamente admitido que los sujetos con autismo infantil tienen dificultades en
el funcionamiento de su cerebro y que, por lo tanto, el trastorno esta en los

ninos y no en sus padres, lo cual llevaria a sostener una hipdtesis de base

genetica.

Desde eslas dos posiciones se partird para la busqueda bibliografica del tema

a fin de arribar a alguna conclusion posible de lo que se establece actualmente.



CAPITULO 1
AUTISMO: DEFINICIONES




AUTISMO

Definiciones

Se pretende realizar una sintesis, de los hallazgos realizados sobre el autismo

infantil.

El concepto del autismo ha sufrido diferentes reformulaciones en el transcurso
de los afos desde que Kanner (1943) lo definiera por primera vez. En la
primera mitad de este siglo ya se habian descrito casos de nifilos con un
trastorno mental grave que implicaba una severa alteracion en el desarrollo. Sin
embargo, eran diagnosticados como una demencia precoz, esquizofrenia
infantil y demencia infantil, entre otros. El uso de esta terminologia refleja una
concepcion de autismo como una clara extrapolacion de las psicosis adultas,
pero de comienzo mas temprano. Si tenemos en cuenta esto, es facil entender
la importancia que tuvo la descripcion que Kanner realizo del autismo infantil,
dado que hizo avanzar los criterios diagndsticos al definir este sindrome
haciendo hincapié en las conductas infantiles especificas y diferenciandolas de
los criterios de los adultos (no en vano, hoy se sigue utilizando el concepto de
Sindrome de Kanner para referirse al autismo infantil, término que siguen
recogiendo las clasificaciones nosoldgicas de OMS y la APA). Kanner definio el
autismo como una innata alteracion autista del contacto afectivo. Lo
caracteristico del trastorno es la incapacidad para relacionarse normalmente
con la gente. Kanner, desde el primer momento, dio especial relevancia a |os
déficit interpersonales. Y aunque incluyd los problemas linglisticos y cognitivos
en su descripcion, estos pasaban a un segundo lugar con un menor peso

etiopatogénico, lo que indujo, en anos posteriores, a definir el autismo en



téerminos de creencias emocionales vy dificultades en las relaciones sociales,
fundamentados en las teorias psicolégicas ambientalistas ( por ejemplo el

psicoanalisis, el conductismo, entre otras )

Hasta los afios sesenta no se dio un salto cualitativo en el desarrollo y
profundizacion del conceplo del autismo. Rutter (1978), discrepo de Kanner
(1943) en lo referente al contacto afectivo como rasgo primario y las
alteraciones linglisticas como sintoma secundario, consecuencia de la
alteracion afectiva. Ruller en su redefinicion del autismo, plantea un origen

organico cerebral.

El mayor conocimiento que se va obteniendo sobre el peso que los diferentes
factores tienen en el autismo va ir relegando a segundo plano la concepcion
Kanneriana del sindrome como un trastorno socioafectivo. También
conviviendo con la teoria de Kanner, en los inicios del 1900, la teoria
psicoanalitica desarrollada por Freud, atribuye el origen de las patologias a
cuestiones ambientales, referidas a las relaciones entre padres e hijos.
Ademas, el hecho de plantear la problematica autista en términos de déficit
(problemas linglisticos, simbolicos, perceptivos, de descodificacion, etc.;)
condujo a que el sindrome fuese considerado en la categoria de Ialdeficiencia
mas que en la de los trastornos mentales, cobrando de esta forma un mayor
peso causal los problemas o déficit cognitivos por encima de los factores

socioafectivos.

Por ejemplo, la National Society for Autistic Children (NSAC) de Estados
Unidos elabord una definicion (1977), en la que coincide con Rutter, haciendo

referencia a un sindrome conductual y cuyos rasgos esenciales implican



alteraciones en el desarrollo, respuestas a estimulos sensoriales, el habla, el
lenguaje, las capacidades cognitivas y la capacidad de relacionarse con

personas, sucesos y objetos.

En 1943, Kanner en su articulo Las alteraciones autistas del contacto afectivo
al definir al autismo; destaco las siguientes caracteristicas que resumen

aquellos aspectos mas significativos :
1- Incapacidad de establecer relaciones con las personas.

2- Retraso y alteraciones en la adquisicion y el uso del habla y el lenguaje.
Tendencia al empleo de un lenguaje no comunicativo y con alteraciones
peculiares, como la ecolalia y la propensién a invertir los pronombres

personales.

3- Insistencia obsesiva en mantener el ambiente sin cambios. Los ninos
autistas repiten una y otra vez una gama limitada de actividades ritualizadas.
Sus actividades de juego son repetitivas y estereotipadas, poco imaginativas y

escasamente flexibles.

4- Aparicion, en ocasiones, de "habilidades especiales", especialmente de

memoria mecanica.
5- Buen ‘potencial cognitivo'.
6- Aspecto fisico normal y lisonomia inteligente.

7- Aparicion de los primeros sintomas de la alteracion desde el nacimiento.

(Kanner aludia al caracter ‘innato’ de las alteraciones autistas)". (Riviere, 1991).



Los estudios cientificos fueron avanzando a partir de estas primeras
caracterizaciones; autores tales como Rutter (1978), De Myer (1974), Hingtgen
y Jackson (1981) sostienen que la mayoria de los autistas no poseen un "buen
potencial cognitivo" y que con frecuencia tienen deficiencia mental:
aproximadamente en el 75% de los casos, los cocientes de los nifios autistas
corresponden a niveles de deficiencia mental, y en el 50% ésta es severa o
profunda. Afirman también que los casos con cocientes intelectuales normales,
son sdlo del 1 al 5%. Mas recientemente, en 1983, Rutter sostiene que el
autismo es el resultado de un déficit cognitivo basico, aunque la naturaleza
exacta del mismo todavia no esta clara. Segun Riviere (1991), este hecho tiene
una gran importancia educativa, ya que tanto el pronostico funcional como los
procedimientos educativos dependen mucho del nivel intelectual de los nifios
autistas. Las investigaciones también han demostrado que no todos los autistas
muestran alteraciones desde el nacimiento: algunos las desarrollan en la
primera infancia, después de unos meses de evolucion aparentemente normal

(Riviere, 1991).

Investigadores como, Hingtgen, Jackson, Hobson en un intento por alcanzar
una vision mas completa del sindrome, consideraron que el autismo sélo puede
explicarse con referencia a una vision puesta en el desarrollo normal de los
mecanismos cognitivos y motivacionales. Ademas, sostienen que el Al
conslituye un sindrome significativamente diferente de otros Trastornos
Generalizados del Desarrollo, dado que el comportamiento de los ninos

autistas se caracteriza principalmente por anomalias:

* en la capacidad de relacionarse con sus iguales y con los adultos.



* en la comprension de conductas que tienen la finalidad de compartir

experiencias con las personas.

* en las reacciones a las respuestas de miedo y malestar de quienes les

rodean.

* en la capacidad de implicarse en pautas de asignacion de referencias

sociales.

* en la percepcion y expresion de los sentimientos y su coordinacion con los de

las otras personas.
- en la imitacion deacciones y actitudes.

* en el proceso de desarrollo del "apego" a las personas, y en el desarrollo de

formas basicas de conciencia de si y de los otros.

Estas alteraciones afectan fundamentalmente el area de interaccion,
comunicacion y desarrollo social, las cuales si bien estan presentes en otros
trastornos profundos del desarrollo, no son tan importantes como en éste.
También aparecen perturbaciones en las &reas cognitivas, perceptivas vy

motoras. (Hobson, 1995).

En el Manual Diagnostico y Estadistico de los Trastornos Mentales, se describe
a las personas autistas en relacion con la interaccion social, de la siguiente

manera:

"Los sujetos de menor edad pueden tener muy poco o ningun interés en

establecer lazos de amistad. Los sujetos de mas edad pueden estar



interesados por unas relaciones amistosas, pero carecen de la comprension de
las convenciones de la interaccion social." (DSM 1V, 1994). Este manual cita
Criterios Diagnosticos del Trastorno Autista.

Para darse un diagnostico de autismo deben cumplirse seis o mas
manifestaciones de del conjunto de trastornos (1) de la relacion, (2) de la
comunicacion y (3) de la flexibilidad. Cumpliéndose como minimo dos

elementos de (1), uno de (2) y uno de (3).

Trastorno cualitativo de la relacion (1), expresado como minimo en dos de las
siguientes manifestaciones:

-Trastorno importante en muchas conductas de relacion no verbal, como la
mirada a los ojos, la expresion facial, las posturas corporales y los gestos para
regular la interaccion social.

-Incapacidad para desarrollar relaciones con iguales adecuadas al nivel
evolutivo. Ausencia de conductas espontaneas encaminadas a compartir
placeres, intereses o logros con otras personas (por ejemplo, de conductas de

sefialar o mostrar objetos de interés). Falta de reciprocidad social o emocional.

Trastornos cualitativos de la comunicacion (2), expresados como minimo en
una de las siguientes manifestaciones:

-Retraso o ausencia completa de desarrollo del lenguaje oral (que no se intenta
compensar con medios allernativos de comunicacion, como los gestos o
mimica).

-En personas con habla adecuada, trastorno importante en la capacidad de

iniciar o mantener conversaciones.



-Empleo estereotipado o repetitivo del lenguaje, o uso de un lenguaje

idiosincratico.

Trastorno cualitativo de la flexibilidad (3) expresado en una de las siguientes
manifestaciones:

-Falta de juego de ficcion espontaneo y variado, o de juego de imitacion social
adecuado al nivel evolutivo.

-Patrones de conducta, interés o actividad restrictivos, repetidos y
estereotipados, expresados como minimo en una de las siguientes
manifestaciones: preocupacion excesiva por un foco de interés (o varios)
restringido y estereotipado, anormal por su intensidad o contenido. Adhesién
aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no funcionales.
-Estereotipias motoras repetitivas (por ejemplo, sacudidas de manos, retorcer
los dedos, movimientos complejos de todo el cuerpo, etc.).

-Preocupacion persistente por partes de objetos.

El Manual citado refiere que antes de los tres afos, deben producirse retrasos
O alteraciones en una de estas tres areas: (1) Interaccion social, (2) Empleo

comunicativo del lenguaje, (3) Juego simbdlico.

Criterios de la CIE-10 para el diagndstico del autismo infantil (OMS, 1982)

Se requiere que al menos en una de las siguientes areas haya habido retraso o

un patron anormal de funcionamiento con anterioridad a los tres afios:



* En el lenguaje receplivo y /o expresivo tal y como se utiliza para la

comunicacion social.

* En el desarrollo de vinculos sociales delectivos y/o en la interaccion

social reciproca.

e En el juego funcional y/o simbdlico.

e Alteracion cualitativa en la interaccion social reciproca.

e Alteraciones cualilativas de la comunicacion.

e Patrones restringidos, repetitivos y estereotipados de conducta,

intereses y actividades.

Para el manual CIE 10, el cuadro clinico no es atribuible a otras variedades de
trastornos profundos del desarrollo (sindrome de Asperger, sindrome de Rett,
trastorno desintegrativo infantil) o a trastornos especificos del desarrollo del
lenguaje receptivo con problemas socioemocionales secundarios, trastorno
reactivo de la vinculacion, trastorno desinhibitorio de la vinculacion, retraso
mental con trastorno emocional/conductual asociado o a esquizofrenia de inicio

infrecuente precoz.

El autismo infantil es considerado en la actualidad como un sindrome del
neurodesarrollo, el cual exhibe una constelacion de sintomas aparentemente
poco relacionados y una amplia variabilidad en cuanto a la presentacion
sintomatica, y el nivel de severidad de los sujetos aquejados (Filipek y cols.

1999; Bailey y cols., 1996).
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Segun la Autism Society of America (2000) el autismo es un trastorno
complejo del desarrollo que aparece tipicamente durante los primeros tres
anos de vida. Los nifios y adultos con autismo muestran dificultades en la
comunicacion verbal y no verbal, interaccion social y actividades de juego y
diversion. El desorden les hace dificil Ia comunicacion con otros y relacionarse
con el mundo exterior. Ademas podrian mostrar movimientos corporales
repetitivos (aleteo de manos, balanceo, etc.), respuestas inusuales a las
personas o apego inadecuado a objetos, y ademas podrian resistirse al
cambio de rutinas.

Segun algunos autores (Gillber y Coleman, 1992; Warren y cols. 1995, 1996,
Hovarth y cols. 1999), otras caracteristicas asociadas al diaghéstico de
autismo pudieran ser desordenes motores, disfuncion sensorial, dificultades

cognitivas, dificultades gastrointestinales y anormalidades inmunologicas.
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ETIOLOGIA DEL AUTISMO




ETIOLOGIA DEL AUTISMO

Existen varias teorias que proponen diferentes causas para el autismo
planteadas desde distintos postulados cientificos. La mayoria de los
investigaciones consultadas, acuerdan en aceptar que la causa es bioldgica y
no psicoldgica. Por ejemplo, Rimland, en su libro " Autismo Infantil" (1965) ya
citaba las siguientes evidencias del origen bioldgico en contra de la idea de que

los padres son los causantes del autismo de los hijos:

* Algunos nifios claramente autistas nacen en familias cuyos padres no
se pueden encuadrar en el supuesto perfil de personalidad de

"padres de autistas".

e Otros padres que si tienen ese perfil supuestamente patégeno tienen

casi invariablemente hijos normales y no autistas.

e Con muy pocas excepciones, los hermanos de autistas son

normales.

e Los niflos autistas tienen comportamiento inusuales "desde su

nacimiento”
» Hay una incidencia constante de 3 o 4 nifios por cada nifia autista

e Practicamente en todos los casos de gemelos monocigdticos que de

los que se tiene constancia bibliogréafica, el autismo afecta a ambos

ninos.
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e En ninos con dahos cerebrales organicos constatados, pueden
reproducirse parcialmente o lotalmente los sintomas tipicos del

autismo.
e La sintomatologia es especifica y muy diferenciada.

e No existe una graduacion continua de casos desde la normalidad al

autismo profundo.

Los puntos 4 y 9 no se aceptan en la actualidad, quizas por la ampliacion con el
tiempo del espectro de definiciones o quizas porque la acumulacion de datos y

observaciones es mas amplia en la actualidad.

Segun Fuentes (2003); existe una coniroversia sobre las diferencias
n.eurolégicas entre los cerebros de los autistas y los del resto de la poblacion.
Sin embargo, se aprecian evidencias obtenidas con autopsias, scanners PET
(Tomografia por Emision de Positrones) y MRI (Resonancia Magnética) de que
hay cambios celulares sutiles en los cerebros de autistas. La incidencia
creciente de crisis epilépticas (20-30% desarrollan crisis en la adolescencia)
también apunta a la existencia de diferencias neuroldgicas. Este mismo autor
postula que, algunos autistas tienen carencia de sulfato o de un enzima que lo
procesa llamado fenol-sulfotrasferasa-P. Esto implicaria que el individuo seria
incépaz de eliminar los compuestos amino y fenoles después de ser utilizados.
Su permanencia en el cuerpo podria causar efectos perniciosos, incluso en el

cerebro, lo cual muestra una caracteristica de la patologia. Fuentes (2003) ha
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realizado una revision de la literatura cientifica sobre el autismo y sus aspectos

geneticos, obteniendo los siguientes datos:

1. Los casos de autismo que son de origen genetico por causa de una
anomalia identificable, como es el Sindrome de Fragilidad X son pocos,
constituyendo entre el 2.5% y el 5% de las personas con autismo. Aunque
como se ve, esta razén no es muy frecuente como causa de autismo, el tema
es sin embargo muy importante porque es la Unica anomalia genética vinculada
al autismo en la que se puede delectar (una vez que haya aparecido en un nifio
determinado) si existen portadores sanos en la familia o si bien se trata de una
mutacion que ha ocurrido por azar. Si hay portadores -personas que transmiten
la enfermedad aunque no la padecen-, se puede posteriormente hacer el
analisis por amniocentesis en posteriores embarazos de las madres o
hermanas e identificar antes del nacimiento la anomalia. Por todo ello,
hacemos como rutina estos analisis de deteccion de X Fragil, en todos los
casos de autismo y problemas importantes del desarrollo. El cariotipo
convencional no detecta esla anomalia y hay que pedir un cariotipo especial
(pobre en acido folico) o mucho mejor un estudio molecular del DNA, que es

mas fiable.

2. La Esclerosis tuberosa es otra enfermedad en la que el autismo aparece con
ma'yor frecuencia de lo esperable para que sea una coincidencia casual. Asi
dicha enfermedad, también de origen genético, aparece del 3% al 9% de las
personas con autismo, entre la cuarta parte y la mitad de las personas con
Esclerosis Tuberosa tienen trastornos que se ubican dentro del espectro
autistico. Cabe mencionar que la identificacion de la enfermedad no tiene tanto

valor preventivo en siguientes nacimientos, ya que en el 75% de los casos se
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trata de mutaciones (esto es, que los padres no eran portadores) por lo que en
los siguientes embarazos no habria riesgo anadido. El examen neuroldgico
cuidadoso durante el diagndstico orienta sobre la presencia de esta

enfermedad.

3. En otro 5% de los casos de autismo aparecen otras anomalia cromosdmicas
diversas que hoy por hoy no se han agrupado formando Sindromes

especificos.

4. La concordancia para el autismo en gemelos (esto es, |la probabilidad de que
uno lo tenga si el otro lo padece) oscila entre el 70% y el 90% si son gemelos
identicos, mientras que es del 0% si son mellizos (los mellizos tienen la misma
s-imilitud genética que cualquier otro hermano mayor o menor), aunque
aparecen en estos mellizos cerca de un 10% de problemas de desarrollo que
no tienen la suficiente entidad como para ser catalogados como autismo. Ante
la  pregunta de, por qué la concordancia es menor que entre hermanos no-
mellizos, como luego veremos. la respuesta que se da es que no se han
agrupado suficientes casos de mellizos como para que apareciera la frecuencia

aumentada que aparece entre hermanos.

5. En los hermanos se estima que la cifra a considerar seria del 3% de
concordancia para el autismo y otro 3% de lo que se podria considerar autismo
atipico o parcial. En cada embarazo existiria un 6% versus un 94% de repetir o

no el cuadro, en todos y cada uno de los siguientes embarazos.

6. La concordancia para los hermanos de lo que se ha llamado el fenotipo
autistico es bastante mayor y se presenta en el 12% al 20% de los hermanos.

Por fenotipo autistico se entiende Ia presencia conjunta de deficiente emhatia 0
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contacto emocional, dificultades practicas de comunicacion e interés
desproporcionado por algin tema no compartido con otros, sin que ellos
causen los suficientes problemas de adaptacion y aprendizaje como para
merecer un diagndstico. El fenotipo no se asocia con un aumento de epilepsia
y/o retraso mental. El riesgo de que estos hermanos tengan posteriorhente
hijos o hijas con autismo es desconocido pero parece logico que sea mayor
que el de la poblacion general. Un Unico estudio norteamericano al respecto
identifico que el 50% de los hijos nacidos a 11 padres con diagndsticos
retrospectivos de autismo de nivel alto -lo que ahora se llamaria Asperger-
desarrollaron cuadros autisticos, por lo que las propias personas con autismo

tendrian, al menos, ese riesgo si fueran a tener descendencia.

7. No sabemos hasta que punto las cifras mencionadas, son reales. Asi se ha
senalado que frecuentemente cuando aparece un hijo con una discapacidad los
padres tienen una tendencia a tener menos hijos posteriormente y hasta que
punto las cifras serian diferentes si las familias tuvieran el nimero de hijos que
iban a tener, si no hubiera existido un problema. Tampoco podemos estimar la
influencia de los diversos criterios diagndsticos en los que se han sustentado
estos estudios a la hora de determinar estas cifras, pero sabemos, por ejemplo,
que con los criterios DSM [l R se diagnosticaban mas casos que con el DSM
IV (esto es, los criterios eran mas sensibles pero menos especificos), por lo

que este factor podria tener su importancia.

De lo dicho hasta aqui, se infiere que hay familias que tendran un riesgo mayor
y otras un riesgo menor. Hoy por hoy, Gnicamente podemos identificar a las
familias portadoras de Fragilidad X. En el resto de los casos no podemos decir

que familias tienen un riesgo mayor al medio establecido estadisticamente y
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cuales lo tienen menor, tanto para el autismo como para el fenotipo autistico.
Presumiblemente los padres con caracteristicas de autismo tienen un riesgo
alto, al igual que los hermanos con fenotipo caracteristico y las propias
personas con autismo. No sabemos adn si el fenotipo autistico se produce por
una menor carga de la predisposicion genética o bien que, alternativamente,
para que aparezca el autismo se requiere un mecanismo de doble impacto (el
llamado en Inglés two-hit mechanism) por el que, para que se presente el
autismo tiene que coincidir otros factores infecciosos, metabdlicos, perinatales,
e-tc. que se afadirian a la predisposicion genética, que seria similar en una

parte de los hermanos.

Las teorias empiristas han privilegiado el papel del ambiente como un factor
determinante del desarrollo. Los psicologos conductistas fueron los primeros
ambientalistas radicales en los estudios de la conducta. Se basaron en las teorias
del aprendizaje, de base asociacionista, para sefalar que la mente era una tabla
rasa, en blanco. La experiencia marcaba esta tabla, acumulando conocimientos y
habilidades, a través de procesos como el condicionamiento, la imitacion y Ia
asociacion de ideas; permitiendo adaptarnos a las exigencias del ambiente. Los mas
importantes ambientalistas han sido Paviov, Skinner, investigadores tedricos del
condicionamiento. Estos autores piensan, que las conductas ludicas o de juego de
todos los mamiferos jovenes son ensayos realizados sin presion y que sirven para el
fortalecimiento de pautas de accion como el correr, explorar y saltar, entre otras
muchas. Siguiendo esta linea, la maduracion, es el despliegue funcional de los
factores hereditarios en interaccion con el ambiente, y responde a programas

bioldgicos prefijados, como los cambios en la sexualidad, que ocurren en la
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pubertad. Cualquiera sea la opinion sobre el papel de los factores hereditarios, no se
d_ebe perder de vista que hay factores geneticos que son, de hecho, los factores
causales del retardo mental, como en el sindrome de Down.

Las fuentes ambientalistas fundamentales para los empiristas son de tres tipos:
ecologicas, sociales y culturales.

-Los factores ecologicos determinan el entorno energético material de caracter
estimulante para el sujeto y configuran el entorno sensorial y motriz en el que se
d.esenvuelve el nifo. Por ejemplo, la idea de estimulacion temprana deriva de la
conciencia de qﬁe hay que enriquecer el entorno sensorial del nifio.

-Los factores sociales estan determinados por el papel de los grupos a los que
pertenece el nifio como espacios basicos de su experiencia: familia, escuela y
vecindario.

-Los factores culturales determinan el lenguaje, nivel socioeconémico y cultural,
costumbres, en los que se desarrolla el crecimiento.

Estos tres, son los entornos sociales mas significativos para el desarrollo de los
nifios. La familia define su entorno mas proximo y tiene una base bioldgica. Pero su
papel va mas alla de lo puramente biologico para extenderse a marcar roles,
funciones y experiencias sociales, que pueden ser escasas, variables, pobres o

ricas,

El modelo constructivista no niega ni al ambiente ni a los factores innatos,
considerando que cada uno de elios cumple un papel en el proceso de desarrollo.
Factores que estaran determinados por la forma, riqueza y variedad de las

interacciones de la persona con el entorno. El nifio es el portador de una herencia, el

~mundo es el ambiente que presiona sobre el nino, quien a su vez actta sobre él.
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Esta interaccion es decisiva. Piaget, ha sido la figura mas importante del
constructivismo. Desde la perspectiva constructivista, son cuatro las formas de
interaccion de la persona con su entorno o mejor dicho, con los mundos a los que
esta expuesto. Estas formas son: fisica, operatoria, interpersonal y lingiiistica. El
desarrollo dependerad, prioritariamente, de estas cuatro modalidades de interaccion.
Los tedricos (Piaget, Coll) que enfatizan en los aspectos simbdlicos suponen que el
mundo es conocible; existe una realidad objetiva “ahi afuera” y un individuo puede
llegar a una comprension relativamente completa de la misma. Esta comprension
puede ser mas o menos precisa. Nuestras construcciones del conocimiento se
pueden llenar con falsas concepciones acerca de como opera el mundo. Por
ejemplo, los ninos de menor edad en ocasiones construyen un procedimiento de
sustraccion que dice: "Sustrae el numero mas pequefio del nimero mas alto, no
importa qué numero se encuentre en la parte superior”.

Por otro lado, muchas de las perspectivas cognitivo-constructivistas sugieren que
tod-o el conocimiento se construye y basa no sélo en el conocimiento previo, sino
también en el contexto cultural y social. Los adeptos de la perspectiva constructivista
no se interesan en las representaciones “fieles” y precisas del mundo, sino sélo en
las construcciones utiles. No solo se requiere tener factores hereditarios vy
ambientales favorables, se necesita también, y es lo mas importante, interactuar con
el mundo, ser activo en las relaciones con el mundo fisico, el mundo de las ideas, el

mundo de las personas y el mundo del lenguaje.

La psicologia psicodinamica Freudiana tenia una teoria preparada para el autismo:
donde sostiene que los padres trataban a sus hijos autistas sin el calor y el afecto

que se considera normal entre padre e hijo; si falla cierta relacion psicoldgica basica
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entre padres e hijos, éstos Gltimos seran incapaces de evolucionar. La teoria
Freudiana sobre el autismo permanecié vigente durante los afios 50 y al principio de

los afios 60, correspondiéndose con un posicionamiento ambientalista.

En base a las teorias psicologicas que explicaban las causas del autismo en relacidn
directa con el ambiente, algunos nifios fueron apartados de sus padres y puestos en
manos de otros cuidadores, para ver si se recuperaban. Cuando fue palpable Ia
insuficiencia de este remedio para curarlos, se hicieron algunos intentos de sumergir
a los niflos en entornos de estado psicologico de los que habian carecido con sus
padres. Estos tratamientos no lograron proclamarse exitosos, lo que hizo necesarias
otras explicaciones (genéticas, neuropsicologicas, bioldgicas, todas en interaccion

con el ambiente)

La explicacion de la teoria de la mente sobre el autismo resulta la citada con
mayor frecuencia en la literatura cientifica actual. El autismo se define a nivel
del comportamiento, en base a alteraciones en la socializacion, la
comunicacion y la imaginacion, que implican que el juego creativo es sustituido
por intereses repetitivos estereotipados (DSM-III-R, APA 1987). Las teorias
psicologicas del autismo tratan de explicar este conjunto de sintomas
concurrentes en base a determinadas caracteristicas cognitivas subyacentes,
que a su vez son el resultado de las multiples causas bioldgicas implicadas en
el trastorno (Gillberg & Coleman, 1992). Al pensar sobre lo que es diferente en

la mente de la persona con autismo, tratamos de establecer enlaces causales
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entre los sintomas conductuales del autismo y los origenes bioldgicos que se le

suponen (Schopler & Mesibov).

Una explicacion del autismo que en la actualidad es influyente fue la que
empez6d a mediados de la década de los ochenta, a partir de estudios
realizados sobre el desarrollo de la comprension social en los nifios pequefios.
Baron-Cohen, Leslie y Frith (1985) establecieron la hipotesis de que las
personas con autismo no tienen una “teoria de la mente”, término un poco
confuso utilizado por Premack (Premack & Woodruff, 1978) para expresar la
capacidad de atribuir estados mentales independientes a uno mismo y a los
demas con el fin de predecir y explicar los comportamientos. Esta hipotesis
estaba parcialmente basada en el analisis de Leslie de las habilidades
cognitivas subyacentes en los niflos normales de 2 afios para comprender el
juego de ficcion (Leslie, 1987, 1988) — junto con la observacion de que los
ninos con autismo muestran alteraciones en la imaginacion (Wulff, 1985). Esto
condujo a la hipdtesis de que el autismo podria constituir una alteracion
especifica del mecanismo cognitivo necesario para representarse estados
mentales, o “mentalizar”. Leslie ha sugerido que este mecanismo puede ser
innato y especifico, lo que haria posible el que esta funcidn estuviera dafada
en una persona con una inteligencia normal en otros aspectos.

La explicacion del autismo a partir del déficit mentalista ha permitido una
aproximacion sistematica al comportamiento social y comunicativo, alterado o
no, de las personas con autismo. La hipdtesis de que las personas con autismo
carecen de capacidad mentalista nos permite profLmdfzar sobre el espectro de

los comportamientos. Esta hipotesis ha incitado investigaciones, tanto a favor
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como en contra de la teoria (revisado por Happé, 1994; Baron-Cohen, Tager-

Fluscher & Cohen, 1993; Happé, 1994).

Desde otro lugar, el significado subjetivo en la transmision intergeneracional,
significaria una propuesta de interaccién, basada en los estudios de la
regulacion afectiva del bebé por parte del adulto, incluida su reactividad
neurovegetativa. Las interacciones tempranas moldean, modulan dimensiones
que tienen un claro componente genético. Esto sucede también con las
modalidades de apego para las cuales se ha evidenciado la importancia de

componentes cerebrales innalos (Insel, 1997; Leckman y col., 2004).

En resumen, tanto la teoria de la mente como el significado subjetivo en la
trasmision intergeneracional tienen por objeto concebir al autismo como un
trastorno producido por la interaccion entre genética y ambiente. A continuacion
se describen estos dos conceplos separadamente, a fin de articular su reilacién

con el autismo.



CAPITULO 3
GENETICA
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GENETICA .

El autismo es un complejo trastorno cerebral que a menudo inhibe la habilidad
de una persona para comunicarse, responder a su entorno o formar relaciones
con otros. La mayoria de las personas con trastornos del espectro autista
requieren supervision y cuidado durante toda la vida, y las mas severamente
afectadas nunca seran capaces de hablar. El autismo es ampliamente
considerado el mas heredable de los trastornos neuropsiquiatricos, aunque las
causas del autismo no son conocidas y no hay maneras de diagnosticar
bioldgicamente el trastorno. Tampoco hay tratamientos médicos especificos

para el autismo ni existe una manera de curarlo.

A partir de esta nocion de heredabilidad del autismo se desprende su etiologia
genética. Se concibe a la Genética como una rama de la Biologia que trata de
la herencia y de su variacion. La herencia se refiere a que la descendencia
tiende a asemejarse a sus padres, basandonos en el hecho de que nuestro
aspecto y funcion bioldgica, es decir, nuestro fenotipo, viene detefminado en
gran medida por nuestra constitucién genética, es decir, nuestro genotipo. No
obstante, hemos de tener en cuenta que la expresion de numerosos genes, y
con ello, la manifestacion de los fenotipos correspondientes, esta condicionada
por factores ambientales. Esta disciplina, la genética, abarca el estudio de las
células, los individuos, sus descendientes, y las poblaciones en las que viven
los organismos. Los genélicos investigan todas las formas de variacion
hereditaria asi como las bases moleculares subyacentes de tales
caracteristicas. Asi pues la Genética se ha dividido en tres grandes ramas:
Genética clasica (también llamada genetica mendeliana o de la transmision),

Genética molecular y Genética de poblaciones.
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Esta ciencia define dos tipos de organismos, los eucariotas y los procariotas.
Los organismos eucariotas se caracterizan por la presencia de un nuicleo en el
que se encuentra el material genético. En los procariotas, como las bacterias,
el material genético se encuentra en un area no limitada, pero reconocible, de
la célula denominada nucleoide. En los virus, el material genético esta
enfundado en una cubierta proteica denominada cabeza o capsula viral. Tanto
en eucariotas como en procariotas el DNA (acido desoxirribonucleico) es la
molécula que almacena la informacion genética. El RNA (acido ribonucleico)

constituye el material genético de algunos virus. Estos son los dos tipos de

acidos nucleicos que se encuentran en los organi

Los cromosomas son las estructuras en las qu a@@l’rﬁ) ec{u 0s los genes,

-"\r\,(‘) b
son visibles con un microscopio y estan localizadys en el nuglgo de la célula.
\L

n miles de genes

U.') W
Practicamente todos los cromosomas humanos con

individuales. Los genes son estructuras muy pequenas situadas en el interior
de lodas las células del cuerpo, y contienen las instrucciones que le dicen a
nuestro cuerpo como crecer y desarrollarse, fabricar proteinas necesarias, y
determinar asi las caracteristicas propias del individuo, tales como el color de
los ojos y el grupo sanguineo  Se calcula que existen cerca de 35.000 genes
en los seres humanos, cada uno de los cuales es una instruccion qgue dirige a
las células del cuerpo para crecer y sobrevivir. Los genes existen en pares y
estan hechos de hebras de material genético llamado acido desoxi-
ribonucleico, o ADN (DNA en inglés). Los genes se disponen en filas como las
perlas en un collar y forman asi estructuras mayores llamadas cromosomas.

Los trastornos genéticos ocurren cuando la instruccion codificada por un gen
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particular es cambiada y el gen ya no puede realizar su funcidn

adecuadamente.

El nuevo énfasis en la genética esta transformando la manera como nos
aproximamos a la medicina. La definicion del genoma humano nos dara la
capacidad para identificar, tratar y eventualmente prevenir enfermedades en
formas nunca antes imaginadas. En el transcurso de este siglo se podran
desarrollar tratamientos nuevos para distintas enfermedades que han azotado

a la humanidad durante generaciones.

Los investigadores del American Journal of Medical Genetic Part A (MEGDH)
2004, han propuesto una nueva hipotesis sobre la etiologia del autismo,
sugiriendo un modelo mixto epigenético-genético y mixto de novo-heredado. El
papel de la genética en el autismo se considera significativo ya que los estudios
de gemelos han mostrado que los gemelos idénticos, que tienen el mismo
ADN, tienen mayor probabilidad de compartir el diagndstico que los gemelos
fraternos (los cuales comparten solo el 50% del ADN, como cualquier par de
hermanos). Sin embargo, los expertos atn no han identificado los componentes
genéticos especificos relacionados con el autismo, y muchos expertos creen

que multiples genes estan implicados.

Otra investigacion realizada en Princeton, New Jersey (2004) por La Alianza
Nacional para la Investigacion del Autismo (NAAR) lanzo el Proyecto Genoma
del Autismo (Autism Genome Project), el mayor estudio para encontrar los

genes asociados con el riesgo heredado de autismo.

El Proyecto Genoma del Autismo de NAAR es una investigacion de

participacion publica y privada que incluye aproximadamente 50 instituciones
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academicas y de investigacion que en un esfuerzo cooperativo han hecho un
fondo comun con sus muestras de ADN. El plan esta disefiado para permitir a
los médicos diagnosticar el autismo biologicamente y para que los
investigadores desarrollen tratamientos médicos universales y lleguen a una
curacion. En una primera fase participan el grupo NAAR vy los Institutos
Nacionales de Salud (NIH) de los Estados Unidos. Consiste en dos estudios
de barrido del genoma humano buscando genes de susceptibilidad para el
autismo. Los barridos genomicos analizaran aproximadamente 6,000 muestras
de ADN de 1,500 familias multiple (dos niflos con trastornos del espectro
autista y sus padres) de Estados Unidos, Canada y Europa. Esta gran muestra
hace que el barrido gendomico del Proyecto Genoma del Autismo sea
aproximadamente tres veces mayor que los estudios previos del genoma en el
autismo. Los investigadores aducen que comprender la causa es primordial
para nuestra capacidad de diagnosticar el autismo bioldgicamente, para
desarrollar tratamientos médicos que ayuden a los nifios y a los adultos a
manejar efectivamente el frastorno, y para encontrar una curacion. Para la
primera fase, NAAR ha realizado un contrato con la compafiia Affymetrix, Inc.,
de Santa Clara, California, que fue pionera e inventd la tecnologia de
microchips de ADN y esta suministrando hardware y equipo para el barrido
genomico. El Instituto de Investigacion en Traduccion Gendmica (Translational
Genomics Research Institute, TGen), localizado en Phoenix, Arizona, es

responsable de realizar el barrido.

La tecnologia de microchips de ADN de Affymetrix GeneChip utiliza ADN
sintetizado en un chip de vidrio para permitir a los cientificos examinar el

genoma a un nivel mucho mas fino y generar resultados con mucha mayor
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rapidez que con las tecnologias anteriores. Los cientificos sospechan que el
autismo es causado por muchos genes, y quiza también por factores
ambientales. La investigacion ha sido limitada, porque hasta ahora, no habia
tecnologia que permitiera efectivamente analizar detalladamente el ADN de
pacientes con autismo - el cual contiene mas de 30,000 genes — para
encontrar las mutaciones que tienen en comun. Tradicionalmente, aislar las
mutaciones que son comunes en una enfermedad es el primer paso para

encontrar las causas genéticas.

La nueva tecnologia GeneChip de Affymetrix combina la biotecnologia con la
tecnologia de los chips, o semiconductores, de los computadores, para permitir
a los investigadores escanear rapidamente el genoma completo de un individuo
en busca de mas de 10,000 mutaciones que ayudaran a los investigadores a

aislar las causas genéticas del autismo.

El Proyecto Genoma del Autismo de NAAR ilustra como la colaboracion entre
diferentes equipos puede crear el poder estadistico necesario para trabajar en
enfermedades complejas. Aporta renovada esperanza a los padres de nifos
con autismo, entusiasmados con la reciente convergencia de nuevas
tecnologias y del esfuerzo unificado de la comunidad cientifica. Incluye un
segundo barrido genomico basado en tecnologia de microsatélites que sera
llevado a cabo por el Centro de Investigacion de Enfermedades Heredadas
(CIDR), una institucion central de genotipaje afiliada al Instituto Nacional de
Investigacion del Genoma Humano y apoyada por los Institutos Nacionales de
Salud. Una vez que esté completa la primera fase, los investigadores realizaran
una cartografia fina de los intervalos cromosomicos identificados por ambos

barridos genomicos, seguida de analisis adicionales de las mutaciones
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genéticas con el proposito de llegar a la identificacion de los genes de

susceptibilidad.

Estudios recientes realizados en Estados Unidos por los Centros de Control y
Prevencion de Enfermedades indican que la prevalencia de los trastornos del
espectro autista ha aumentado significativamente, desde cerca de 4 en 10,000
a comienzos de los afios 1990 hasta 1 en cada 166 nacimientos hoy. Algunos

estudios situan la prevalencia a un nivel aun mas alto.

Tipicamente el autismo se diagnostica alrededor de los dos o tres afios de
edad y se considera un espectro de trastornos porque los sinfomas y la
severidad varian de individuo a individuo. Segin una encuesta conducida por
NAAR el afio pasado, la mayoria de los estadounidenses creen que a la
investigacion del autismo se le deberia dar una prioridad mucho mayor, y
quiergn que tanto el gobierno como el sector privado aumenten los fondos para
la investigacion a fin de desarrollar mejores métodos para diagnosticar y tratar

el autismo y encontrar una curacion para este trastorno.

Otro enfoque relacionado con el tema de la genetica es el aportado por
American Institute of Biological Sciences (2000) el mismo refiere que en el
autismo, la probabilidad de que un hermano o hermana de un nifio afectado
también tenga la condicion esta entre un tres y un seis por ciento. Este niimero
es lo suficientemente pequefio para que los doctores familiares no vean nunca
suficientes casos de dos hermanos afectados en la misma familia como para
poder sospechar una influencia genética. Sin embargo, esta incidencia es unas
cien veces mayor que la tasa en que el autismo afecta a la gente no

emparentada en la poblacion. Complicando el problema de la rareza, otra
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dificultad en detectar los origenes genéticos del autismo esta en la falta de
arboles genealogicos. A diferencia de la gente que hereda la enfermedad de
Huntington (una enfermedad genética que no se presenta hasta que la persona
no haya alcanzado la edad reproductiva), las personas afectadas por el
autismo se encuentran socialmente tan desajustadas que nunca se casan o
tienen ninos. Asi, los investigadores no tienen las historias familiares extensas
que han jugado un papel tan critico en la identificacion de los genes implicados

en la fibrosis cistica, el cancer de pecho y otras enfermedades.

Sin embargo, los estudios con gemelos nos han dado evidencias poderosas

sobre le papel de la genética en el autismo:

* Un estudio mostré que la probabilidad de que el gemelo idéntico de un nifio
autistico sea a su vez autistico, es del 82%. La tasa equivalente para gemelos

fraternales es solo del 10%.2

* Los geneticistas del comportamiento, utilizando técnicas sofisticadas de
analisis estadistico en numerosos estudios con gemelos, ahora creen que
hasta el 90% del fenotipo comportamental del autismo esta relacionado a

genes heredados.

* Esta gran contribucion genética parece ser la excepcion en vez de la regla
cuando se consideran comportamientos complejos. Esto es probable debido a
que en el autismo, solo un namero relativamente pequefio de genes parece
estar involucrado (aunque ciertamente mas de un gen), mientras que otros

comportamientos parecen estar influenciados por muchos genes.
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AMBIENTE

La palabra ambiente procede del latin ambiens, -ambientis, y ésta de ambere,
‘rodear”, "estar a ambos lados". De acuerdo con esta propuesta, el ambiente
es el sistema global constlituido por elementos naturales y artificiales de
naturaleza fisica, quimica, bioldgica, sociocultural y de sus interrelaciones, en
permanente modificacion por la accion humana o natural que rige o condiciona
la existencia o desarrollo de la vida, capaces de causar efectosl directos o
indirectos, en un plazo corto o largo, sobre los seres vivos y las actividades
humanas. Comprende el conjunto de valores naturales, soc;jales__y culturales
existentes en un lugar y un momento determinado, que mﬂu?en en Ia wda del

hombre y en las generaciones venideras. Es decir, no se trata ’s' lo de[ espacio

(\
en el que se desarrolla la vida sino que también abarca seres Vivos, objetos

Wy

N
agua, suelo, aire y las relaciones entre ellos, asi como elementos tan

intangibles como la cultura.

En la Teoria general de sistemas, un ambiente es un complejo de factores
externos que actuan sobre un sistema y determinan su curso y su forma de
existencia. Un ambiente podria considerarse como un superconjunto, en el cual
el sistema dado es un subconjunto. Un ambiente puede tener uno o mas
parametros, fisicos o de otra naturaleza. El ambiente de un sistema dado debe

interactuar necesariamente con él.

La Teoria del Desarrollo Ecoldgico de Bronfenbrenner (1987). Define el
concepto de ambiente desde un punto de vista holistico: de acuerdo a asta
propuesta el ambiente, va mas alld del medio fisico para incorporar los

procesos sociales y culturales que matizan y le dan un caracter peculiar a los
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objetos del medio. El ambiente en esta concepcion se considera como una
estructura total, compuesta por el producto de la interrelacién de cuatro
subsistemas conocidos como el micro, el meso, el exo y el macro sistema. En
estos subsistemas las personas interactian y se desarrollan. El ambiente se
considera como un conjunto de microsistemas (contextos) que estan
interconectados y en los cuales el individuo participa seéuencial 0
simultaneamente. Asi el ambiente puede ser representado como una unidad
compuesta por circulos concéntricos donde el conjunto de microsistemas se

denomina el meso sistema.

Cada contexto del micro sistema consta de cuatro niveles: los elementos:fisicos
y materiales, las actividades propias de él, las relaciones interpersonales
tipicas del contexto y los roles que se desempefian en él. Asi un meso sistema
es la interrelacion entre dos o mas microsistemas. E| exo sistema corresponde
a aquellos escenarios donde la persona no interactta, pero los acontecimientos
que alli ocurren le afectan sustancialmente. Es un conjunto de meso sistemas,
que corresponde a una region o nacion. Este a su vez se inserta dentro del
macro sistema, que es nivel de la cultura y de las formas y contenidos de las

normas socialmente compartidas.

Adoptar una perspectiva holistica sobre el ambiente significa contemplar al
hombre y su medio como estructurado en circulos concéntricos, donde los
diferentes medios interactuan desde la envoltura cotidiana en la que el
individuo tiene que ser y hacerse hasta la dimension planetaria. Una
perspectiva holistica del ambiente, implica aceptar que no existe un medio
ambiente natural independiente del hombre, ya que existe una estrecha

interrelacion entre las personas, la sociedad y el resto del medio ambiente. Asi
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ser humano y ambiente son indivisibles, debiéndose considerar el sistema
social y el sistema natural como partes integrantes de un todo y no como
miembros aislados de un conjunto. El hombre es asi medio ambiente del
hombre, porque los seres humanos viven rodeados por un entorno en el que se
encuentran insertos, no solo en un mundo de objetos, de seres inanimados,
sino también de otros seres humanos. Esta concepcion tiene que ver, en lo
fundamental, con la dimension psicosocial en los estudios ambientales, en el
estudio de las relaciones ser humano-ambiente, la cual le ha prestado una
atencion preferencial a las cuestiones relacionadas con la conducta ambiental.
Es interesante hacer notar que esta vision abandona la clasica interpretacion

factorial para entrar desde una vision antropocéntrica en un abordaje sistémico.

Tomando en cuenta lo definido por “ambiente”, serd necesario relevar sus
relaciones con el autismo, tomando en cuenta los diferentes y variados factores
que contribuyen a pensar al ambiente como teniendo parte en la configuracion

de este sindrome.

La evidencia derivada de muchos estudios sugiere que los factores hereditarios
son en gran parte responsables de la ocurrencia de los trastornos relacionados
con el autismo. Sin embargo, es igualmente claro que la genética no puede
explicar por completo el desarrollo del autismo. La teoria que prevalece en la
aclualidad entre los investigadores en genética del autismo apoya la idea de
herencia ‘compleja’. Eslo significa que multiples factores genéticos
probablemente estan implicados, y pueden predisponer a un individuo a

desarrollar el autismo. Esta teoria también incluye la influencia de los factores
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ambientales. Ademas de tener la combinacion justa de genes relacionados con
el autismo, la exposicion ciertos factores ambientales (vacunas, sustancias
toxicas, por ej.) podria ser necesaria para que el autismo se desarrolle en
algunos individuos. Por ejemplo, si una version de un gen hace que un
individuo sea susceptible a una sustancia quimica particular, la exposicion a
esa sustancia puede desencadenar el desarrollo del autismo. Al enfocarse en
el estudio de factores genéticos y determinar sus mecanismos subyacentes, los
investigadores podran determinar con mayor exactitud los factores ambientales

que participan en el autismo. (Exploring Autism, 2002)

Mientras que las causas del autismo no se conocen a fondo, los cientificos si
conocen que el autismo no es causado por falta de los padres u otros factores
sociales. Es un trastorno biologico que parece estar asociado con
anormalidades sutiles del desarrollo. De acuerdo a este posicionamiento, se
deduce que a pesar de la evidencia de que la conducta de los padres no tiene
incidencia sobre la enfermedad, no obstante algunos casos se han asociado
con una rubeola contraida antes del nacimiento, con trastornos metabolicos
hereditarios, encefalitis y meningitis. En ocasiones, el autismo se desarrolla en
nifnos que parecen normales y que después sufren alguna regresion
inexplicable. La incidencia entre los nifios es el doble que entre las nifas.
Se piensa que las vacunas de la nifiez incluyendo la vacuna contra el
sarampion/paperas/rubéola, no causan autismo. Algunos padres de nifos con
autismo sospechan que esta vacuna, administrada alrededor de los 15 meses
de edad, contribuye al autismo porque los nifos a veces comienzan a
demostrar sintomas del autismo durante el tiempo en que fueron vacunados.

Es probable que esta sea la edad que comunmente comienzan a aparecer los
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sintomas, aunque el nifio no haya sido vacunado. Otra razon por la cual se
sospecha que las vacunas de la nifiez juegan un papel en el autismo es que,
hasta recientemente, contenian un preservativo llamado “thimerosal” que
contenia mercurio. Mientras que dosis altas de ciertas formas de mercurio
pueden afectar el desarrollo cerebral, los estudios sugieren que “thimerosal” no
lo contiene. En el 2001, un grupo de expertos del Instituto de Medicina
concluyd que no existe evidencia concluyente que esta u otra vacuna aumenta
el riesgo de desarrollar autismo. Un informe elaborado por el instituto
estadounidense Greater Boston Physician for Social Responsability* y titulado
“En la linea de fuego”, propone la teméatica de la influencia de las “"Amenazas
toxicas para el desarrollo del nifio”, advierte en sus primeros parrafos que “Se
ha hecho evidente una epidemia de deficiencias en el neurodesarrollo,
aprendizaje y comportamiento de los nifios” en Estados Unidos. Desde el inicio
del informe —traducido al espafol paor la Asociacion Argentina de Médicos por el
Medio Ambiente—, Landrigan, director del Centro de Salud de Nifios y Medio
Ambiente de la Escuela de Medicina Mount Sinai, establece que “hace muy
pocos anos hemos comenzado a entender los potenciales efectos de los
quimicos ambientales sobre la salud y las pequefas perturbaciones que alteran
el desarrollo de los nifos, incluyendo el desorden de déficit de atencion-
hiperactividad, autismo y enfermedades relacionadas al neurodesarrollo que
afectan a millones de ninos”. El doctor Landrigan comenta que en los Gltimos
20 anos hubo una explosion de investigaciones neurobiologicas sobre atencion,
memoria y otras funciones cognitivas, lo que nos ha dado una mayor
comprension acerca de la especial vulnerabilidad del sistema nervioso en

desarrollo al ambiente quimico interno. Ahora es claro, gracias a estudios en
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animales y en nifos, que cambios sutiles en las concentraciones de sustancias
quimicas normales como las hormonas —asi como la presencia de agentes
toxicos como el plomo, el mercurio o PCB (estan incluidos dentro de los
contaminantes organicos persistentes)- pueden producir cambios profundos y
permanentes en el desarrollo del sistema nervioso. Estos cambios pueden
llevar a un deterioro del rendimiento mental y a alteraciones del sistema
reproductivo. Distintos factores influyen en la discapacidad en el desarrollo, el
aprendizaje y el comportamiento. Generalmente estas influencias se dividen en
dos grandes grupos: factores genéticos, determinados por la informacion
hereditaria contenida en los cromosomas humanos, y factores ambientales que
incluyen todos los factores no genéticos. Y que se pueden subdividir en varias
categorias: quimicas, fisicas, infecciosas y sociales. Es ampliamente aceptado
que las influencias de distintos campos interactuan de modos muy complejos,
aunque por lo general las investigaciones se han concentrado en un campo por
vez. Como resultado, ain se deben desarrollar una estructura y una
metodologia verdaderamente extensivas para examinar las interacciones
reales de estas influencias. Hay ahora un nuevo escenario, afirma Landrigan,
con base en hallazgos de laboratorios, investigaciones epidemiologicas y
observaciones clinicas que sugiere que los quimicos neurotoxicos presentes en
el ambiente pueden tener un papel importante en las deficiencias del desarrolla
mental. Reconociendo que en el tema de la definicion de qué es una alterac|én
del neurocomportamiento existen dudas y confusiones, a medida que avanza
se van identificando algunas de las areas de mayor confusion en este pueva
campo, se dibuja la logica subyacente y surgen las lineas de evidencia. “En la

linea de fuego” advierte desde el inicio que estas deficiencias son claramente el
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resultado de complejas interacciones entre factores genéticos, ambientales y
sociales que impactan en los nifios durante periodos vulnerables del desarrollo.
Se estima que alrededor de 12 millones de niflos menores de 18 afios en
Estados Unidos sufren de una o mas deficiencias de aprendizaje, desarrollo o
comportamiento. Segun estimaciones conservadoras, el desorden de déficit
atencional-hiperactividad (ADHD, por sus siglas en inglés) afecta a entre el 3 y
el 6 por ciento de los nifios en edad escolar, y evidencias recientes sugieren
que la prevalencia de este desorden podria alcanzar al 17 por ciento. La
cantidad de nifos que toman el medicamento Ritalina, indicado para este
desorden, se ha duplicado cada 4 o 7 anos desde 1971 hasta alcanzar en la
actuai.idad a 1,5 millones de ninos. Tomando en cuenta solo las deficiencias de
aprendizaje, continua el informe, puede estar afectado entre el 5 y el 10 por
ciento de los nifos que concurren a escuelas publicas, y agrega que en ese
pais, entre 1977 y 1994 la cantidad de nifos incluidos en “programas de
educacion especial” se incrementd un 191 por ciento. De acuerdo con estudios
recientes, entre 1987 y 1998 el registro de autismo en Estados Unidos aumentd
un 210 por ciento y se senala que aproximadamente el 1 por ciento de la

poblacion infantil de Estados Unidos padece retraso mental.

Algunas de las sustancias que afectan el desarrollo del cerebro ihcluyen los
metales (plomo, mercurio, cadmio y manganeso), la nicotina, los plaguicidas
organofosforados y otros usados en hogares y escuelas ademas de en la
agricultura, las dioxinas y PCB que se bioacumulan en la cadena alimentaria, y
los solventes, incluyendo el etanol y otros usados en pinturas, pegamentos y

soluciones para limpieza. Eslos quimicos, pueden ser directamente toxicos
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para las celulas o interferir el funcionamiento de las hormonas (disruptores

endocrinos), los neurotrasmisores u otros factores de crecimiento.

Se sosliene que aunque los factores genéticos son importantes, éstos no
deben ser analizados de manera aislada, y se explica que ciertos genes
pueden ser susceplibles o provocar mayor susceptibilidad individual a los
‘desencadenantes’ ambientales. La particular vulnerabilidad a una exposicion
puede ser el resultado de un gen o una muiltiple interaccion. El codigo genético
para ciertas enzimas puede tener influencia en como los quimicos son
metabolizados o almacenados en el organismo: existen dos genes que
incrementan la susceptibilidad a los plaguicidas organofosforados, uno de ellos
se encuentra en el 4 por ciento de la poblacion y resulta en niveles mas bajos
que el normal de acetilcolinesterasa, el otro se encuentra en entre el 30 y el 40
por ciento de la poblacion y reduce una enzima que favorece la destruccion vy el
desecho organico de plaguicidas organofosforados, entre otros. Este informe
también refiere que los neuroldoxicos no son simplemente una amenaza
potencial para los nifos. En algunos casos los efectos adversos son
registrados aun con exposiciones a niveles actualmente aceptados como
seguros. Y explica que segun eslimaciones recientes, mas de un millén de
mujeres estadounidenses en edad reproductiva se alimentan con suficiente
cantidad de pescado contaminado con mercurio como para poner en riesgo y
danar el desarrollo cerebral de sus hijos. Sefala también que los nifios
alimentados con leche materna estan expuestos a niveles de dioxinas que
exceden la exposicion de los adullos en mas del 50 por ciento. En uno de sus
puntos esenciales, el texto de los cientificos subraya que; los neurotdxicos que

aparentan tener efectos triviales en un individuo tienen profundos impactos
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cuando se aplican en forma transversal a toda una poblacion. Por ejemplo, una
pérdida de cinco puntos en el coeficiente intelectual es bastante insignificante
en una persona con un coeficiente promedio, pero esta disminucion aplicada a
la poblacion estadounidense (260 millones de personas) incrementa la cantidad
de discapacitados en mas del 50 por ciento —de 6 a 9,4 millones— y disminuye
el de supradotados en mas del 50 por ciento: de 6 a 2,6 millones. Los altos
niveles de contaminacion, estan provocados por una gran cantidad de
sustancias quimicas neurotoxicas liberada al ambiente cada afio. De las 20
sustancias quimicas mas importantes denunciadas como abundantemente
liberadas al ambiente, las tres cuartas partes son conocidas o sospéchédas de
L8
ser neurotoxicas. Solo la industria de Estados Unidos hé,liber:a'dlbﬁ-més de 200
millones de quilos de estas sustancias al agua, el aire o Ia\'tié;ral. Si'se_ Aeﬁfocan
los quimicos incorporados a productos comerciales, la sItuacién es_raun peor:
segun estudios de 1977, la mitad de los quimicos integrados a productos
concretos en Massachusetls son conocidos o sospechados de ser
neurotoxicos. En ese mismo estado, el uso de plomo en la industria aumento
en 77 por ciento entre 1990 y 1997. Cada afio son aplicados én Estados
Unidos casi 550 millones de quilos de plaguicidas. La contaminacion de los rios
con mercurio es tan extendida y grave que 40 estados han efectuado una o
mas campanas aconsejando disminuir o eliminar el consumo de pescado de la
dieta de las mujeres embarazadas o en edad reproductiva. La dispersion de
estos quimicos es global, si bien este informe proviene de Estados Unidos, los
autores aclaran que esto representa una amenaza de escala mundial. En la

actualidad, un millon de nifios tienen mas plomo en su sangre que el maximo

admitido de diez microgramos por decilitro, aunque si se actualizara de acuerdo
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con los resultados de estudios recientes, el umbral toxico bajaria ampliamente,
lo que daria como resultado la inclusion por encima del limite de tolerancia de
millones de nifios considerados ya perjudicados por el plomo. Las madres de
aborigenes de la tribu inuit, en el Artico, geograficamente alejadas de cualquier
fuente de contaminacion aparente, presentan en su leche materna uno de los
niveles de PCB mas altos de los hallados hasta ahora, como resultado de su
dieta basada en grasa de mamiferos marinos, a su vez muy contaminados por
los efectos acumulativos en la cadena trofica. Siguiendo esta linea se verifica
que en la conformacion de la patologia se requiere de la presencia de
determinada predisposicion genética en su articulacion con la contribucion

ambiental.
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INTERACCION GENETICA-AMBIENTE

En conferencia pronunciada en un Congreso Internacional "Herencia vy
ambiente en psiquiatria del nifio y del adolescente” en el Hospital General
Universitario Gregorio Maranon, Madrid (Mayo 2004) Bleichmar menciona que
pensado en el contexto de una interaccion, los investigadores tratan de
delimitar cuanto juegan el codigo genélico por un lado y la influencia del
ambiente, por el otro, en moldear el desarrollo del cerebro; esta es una de las
cuestiones que ha polarizado a los cientificos. Las posiciones han estado
determinadas mas por preferencias ideologicas que por soélidos datos que
permitiesen estudiar la complejidad de la influencia de uno y otro de los
factores. A lo largo de la ullima década del siglo XX, provocado tal vez por la
excitacion del proyecto del genoma humano pero, también, por los disefos de
investigacion con una sofisticacion estadistica cada vez mayor, la investigacion
evolutiva ha estado dominada por ideas provenientesde la genética
cuantitativa de la conducta. Nos han llevado a un estado de la cuestion en el
que se considera que mas o menos todas las capacidades psicologicas
relevantes, asi como sus disfunciones, son innatas, y en las que se supone que
la parentalidad apenas importa. Si bien es importante definir los limites de Ia
influencia parental sobre el desarrollo del nifio y relativizar radicalismos;
asistimos a otro de los momentos en el que el péndulo entre natura y cultura

corre el riesgo de oscilar demasiado hacia el punto de vista bioldgico.

Afortunadamente, esta reflexion que podria entenderse como un comentario
mas, pero sin fundamento, empieza a cobrar peso ya que la experimentacion

en animales comienza a demostrar la necesidad de contar con modelos
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relacionales, interactivos, de causalidad en que los factores genéticos vy

ambientales aparecen operando en conjuncidn.

Las investigaciones actuales (anteriormente citadas en los distintos apartados)
muestran al cerebro como operando de forma plastica y autoorganizada y
estando menos constrefiido por limites predeterminados de lo que se habia
pensado previamente. La informacion en el cerebro es representada vy
procesada por grupos de neuronas que mantienen una interconexion funcional
basada mas en las exigencias de la experiencia que en estrictos esquemas

geneticamente determinados.

La comprension de los fendmenos del desarrollo requiere conceptos
relacionales o co-activos de la causalidad en oposicion a causas Unicas que
operan en un supuesto aislamiento (Gottlieb & Tucker Halpern; 2002). El
concepto llave es entender que lo que hace que el desarrollo suceda es la
relacion entre los dos componentes, y no los componentes en si (persona-
persona, organismo-organismo, organismo-ambiente, célula-célula, gen-gen.
actividad-conducta motora). Cuando se habla de co-accion como el corazén de
la causalidad evolutiva lo que se quiere enfatizar es que necesitamos
especificar alguna relacion entre al menos dos componentes del sistema del

desarrollo.

En el n° 404 de la revista Nature de Abril de 2000 aparecen dos articulos en
Cuya presentacion se sefala: "Sur y sus colegas proveen la evidencia més
demostrativa existente hasta ahora sobre la exquisita sensibilidad a los
estimulos externos del desarrollo cortical” (Merzenich M., 2000, P. 820). Es

decir, si la corteza cerebral de una determinada zona recibe estimulos de un
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tipo dado, son estos estimulos los que ocasionan la organizacidn y la
funcionalidad que tendra y no la predisposicion genética. En otras palabras, es
la naturaleza del estimulo externo el factor decisivo de como se terminara

organizando una cierta zona cortical.

Hallazgos todos que apoyan la idea que es la co-accion de factores patogenos
externos junto con configuraciones genéticas, lo que en Ultima instancia da
como resultado diferentes perfiles patologicos. Se subraya el punto que ni un
genotipo particular ni un factor traumatico externo estan inevitablemente
vinculados a un resultado patologico. Es la particular combinacién de factores
genelicos y ambientales y probablemente el factor temporal de la interaccion

que provoca resultados patologicos.

Los estudios sobre gemelos realizados en los Estados Unidos, Escandinavia, el
Reino Unido y otros lugares se han tomado como punto de referencia y a partir
de ellos se ha extendido la idea que los genes son mas importantes que el
entorno en casi todas las enfermedades psicoldgicas. Gemelos idénticos que
habian sido criados por separado revelaron semejanzas llamativas en sus
conductas, personalidad y formas de pensar (Reiss y col., 1995; Neubauer,
1996; Plomin y col., 1997; Reiss y col., 2000). Es bastante probable que pueda
haberse exagerado la importancia de los padres para el desarrollo: los estudios
sobre adopcion, concretamente, muestran que mucha de esa influencia
parental es ilusoria. Es también probable que las caracteristicas de
personalidad del nifio que se han considerado como reaccion a la conducta
parental sean en muchos casos predisposiciones genéticas y que el rasgo de
la personalidad y la forma de parentalidad -critica, calida o incluso abusadora-

sean consecuencias de los mismos genes en los padres y en el nifo. Del
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mismo modo, los estudios sobre adopcion sugieren que los nifios con
tendencias genéticas hacia la agresion provocaran una parentalidad mas hostil

y coercitiva (Gee y col., 1996).

De modo que, si bien los estudios sobre adopcion y gemelos demuestran que
el trastorno psicologico tiene raices genéticas, los efectos genéticos son en su
mayor parte indirectos mas que directos. Incluso una carga genética alta para
un riesgo ambiental no significa que el resultado asociado se transmita

geneéticamente de forma necesaria.

Los trabajos en la denominada interaccion gen-ambiente en animales nos van
ayudando a saber como funcionan los genes. Al menos parte de cada gen es
un mecanismo de control para el proceso de transcripcion, en otras palabras,
determina si un gen se expresara o no en ciertos rasgos observables fisicos o
psiquicos. Las experiencias internas y externas, las hormonas, el estrés, el
aprendizaje y la interaccion social alteran la union de los reguladores de
transcripcion (Kandel, 1998). De modo que la cuestion es saber cuales de los
aspectos del entorno influyen en estos mecanismos de control en los humanos.
Los hijos de padres/madres esquizofrénicos que son adoptados lejos de ellos
desarrollan la enfermedad si su familia adoptiva es disfuncional (Tienari y col.,
1994). De modo que el riesgo genético puede hacerse realidad o no,

dependiendo del entorno familiar.

El modo en que se experimenta al entorno actua como filtro en la expresion del
genotipo en el fenotipo, la traduccion del potencial genético en personalidad y
conducta. La expresion del gen (produccion de efectos en rasgos fisicos o

psicologicos) continta a lo largo de la vida y puede desencadenarse al final de
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ésta, en la muerte. A un nivel molecular, las pruebas sugieren que los
ambientes positivos y negativos pueden alterar la expresion del gen vy, al
menos en principio, pueden influir en muchos aspectos de la estructura y el
funcionamiento del cerebro humano, el cuerpo de la mente (Elman vy col.,

1996).

Los estudios de la regulacion afectiva del bebé por parte del adulto, incluida su
reactividad neurovegetativa, no dejan lugar a dudas acerca de que las
interacciones tempranas moldean, modulan dimensiones que tienen un claro
componente genetico. Esto sucede también con las modalidades de apego
para las cuales se ha evidenciado la importancia de componentes cerebrales

innatos (Insel, 1997; Leckman y col., 2004).

Segun Robert Plomin, director del Centro para el Desarrollo de la Genética del
Crecimiento y Salud de la Universidad de Pennsylvania, la investigacion sobre
herencia es la mejor prueba de la importancia del ambiente. Si la herencia es la
responsable del 50 por ciento de la variabilidad en un rasgo, la otra mitad se

debe atribuir a las influencias del ambiente.

La investigacion actual muestra que las interacciones genes-ambiente pueden
ser muy complejas. Como lo resumieran Plomin y su colega del mismo instituto
Gerald McClearn: Los enfoques simples de los fenotipos complejos pueden
llevar a conclusiones equivocas o errdneas. Particularmente inapropiadas son
las preguntas formuladas en lérminos de ‘lo uno o lo otro’. Pensar tal rasgo
como fruto de los genes o del ambiente, conduciria a reduccionismos, este tipo

de pensamiento fue promovido durante décadas por la controversia ‘naturaleza
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versus educacion’, que convencid a muchos académicos de que debian elegir

una postura.

El autismo es consecuencia de alteraciones funcionales o estructurales del
cerebro de la persona que lo padece, y estd considerado como el mas
“genético” de los trastornos neuropsiquiatricos de la infancia. Se aprecia una
presencia superior al azar de aulismo, o de rasgos cercanos a los trastornos,
en los familiares de las personas afectadas. La investigacion actual sugiere que
en el autismo se encuentran implicados mas de 15 genes. En el estudio de las
causas del Autismo se han desarrollado varias teorias, que tratan de explicar el
origen del sindrome autista. Ninguna de ellas por si sola lo ha logrado, en la
actualidad se considera que su eliologia es multifactorial. Entre las teorias que
mas aceptacion han tenido estan, las genéticas, las neurobiologicas y las
psicologicas.

-Con relacién a la etiologia genética, inicialmente se consideré un mecanismo
de transmision autosomica recesiva (por analisis de segregacion familiar, y por
hallazgos concordantes en gemelos monocigoticos), pero actualmente se
piensa que existen menos de 10 genes que actuan de manera multiplicativa,
por lo que se habla entonces de Herencia Multiplicativa. También se ha
sefialado el llamado sindrome del cromosoma X fragil, es decir la falta de
sustancia en el extremo distal del brazo largo del cromosoma, como causa del

sindrome autista.

-Con relacion a la etiologia neurobioldgica se habla de las anormalidades en
los neurotransmisores, especificamente de la serotonina que se encuentra
aumentada en los nifos con sindrome autista (hiperserotoninemia), que altera

el funcionamiento cerebral. Otras investigaciones hablan de alteraciones en el
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cerebelo, especificamente cambios en el nUmero y tamafio de las neuronas de
los nucleos cerebelosos, que sugiere un trastorno evolutivo en las relaciones
sinapticas de estos nucleos. Estudios de neuroimagenes han evidenciado
alteraciones en el volumen cerebral (disminuido), en la corteza cerebral y en el
sistema limbico. También existen hallazgos inmunologicos que demuestran
niveles de inmunoglobulinas alteradas, especificamente una inmunoglobulina A

baja y una actividad deficiente del sistema del complemento.

-Las teorias psicologicas que se han empleado para explicar el problema son:
la socioafectiva, originalmente planteada por Kanner y luego replanteada por
Hobson en los afios 80; la cognitiva de Lesli y Frieth y una tercera que es la
cognitivo afectiva. La teoria socioafectiva de Hobson (1989), dice que los
autistas carecen de componentes constitucionales para interactuar
emocionalmente con otras personas, tales reacciones son necesarias para la
configuracion de un mundo propio y comun con los demas. La carencia de
experiencia social trae como consecuencia: falla en reconocer que los demas
tienen sus propios pensamientos, sentimientos, y severa alteracion en la
capacidad de abstraer, sentir, pensar simbolicamente. La tearia cognitiva
postula que las deficiencias cognitivas se deben a una alteracion que se
denomina metarepresentacional, que es la responsable de que los nifios
puedan desarrollar el juego simulado y que puedan atribuir estados mentales
con contenido a otros. La teoria cognitivo-afectiva, plantea que las dificultades
de comunicacion y sociales, tienen origen en un déficit afectivo primario, que se
halla estrechamente relacionado a un déficit cognitivo, esto explicaria segun
Mundy (1986), las dificultades en la apreciacion de los estados mentales y

emocionales de otras personas.
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CONCLUSIONES

De acuerdo a lo expuesto hasla aqui, podemos decir que, la genética del
comportamiento se ha ocupado, sobre todo, de cuantificar las influencias
relativas de la naturaleza y el ambiente sobre el desarrollo psicolégico vy los
trastornos mentales. Se han utilizado preferentemente estudios sobre
hermanos gemelos y familias con hijos adoptados para separar los efectos
geneticos y los ambientales. Los resultados demostraron la importancia de |a
influencia tanto de la naturaleza como del ambiente. En general, sus efectos
han resultado ser aproximadamente iguales, aunque los factores genéticos
predominaron en algunos trastornos como el autismo o la esquizofrenia,
siempre interactuando con factores ambientales que han favorecido el
desarrollo de la patologia. Actualmente ha quedado claro que considerar la
naturaleza y el ambiente como fuerzas separadas e independientes es una
enganosa simplificacion. Los efectos dependen de como interactian ambas,

tanto en terminos de correlaciones como en términos de interaccion.

Las correlaciones tienen su origen en que los genes influyen sobre las
diferencias individuales en la exposicion a riesgos ambientales a través de tres

mecanismos distintos:

-En primer lugar, los progenitores transmiten sus genes a su descendencia
pero también proporcionan a sus hijos un entorno para que crezcan. La
correlacion entre influencias genéticas y ambientales refleja el hecho de que,
en conjunto, los progenitores que transmiten genes implicados en un riesga
mayor de verse afectados por un trastorno mental, tienden también a

proporcionar ambientes menos dplimos para el desarrollo de sus hijos.
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-En segundo lugar, las personas seleccionan y configuran su entorno a través
de su propio comportamiento. Asi, por ejemplo, un niflo con determinado ta-
lento influido genéticamente es probable que pase mas tiempo dedicado a esas
aficiones que otros nifos. Consiguientemente, el desarrollo de su talento se
habra visto influido por esas ventajas ambientales tanto como por su bagaje
genético. Los genes habran desempefiado un papel fundamental en la
configuracion y seleccion de sus intereses, pero la influencia reflejara el
encuentro entre naturaleza y ambiente, los analisis tradicionales atribuirian
todos los efectos a la genética, pese al papel mediador desempefiado por el

ambiente.

-En tercer lugar, la conducla genéticamente determinada de una persona
afectara sus interacciones con otras. Por ejemplo, los individuos diagnosticados
de autismo son mas propensos que otros a manifestar conductas que pro-
voquen hostilidad o rechazo, conduzcan a una falta de apoyo social,
predispongan a la ruptura de relaciones, entre otros comportamientos. En todos
estos efectos desempefian un papel importante los riesgos ambientales. Una
vez mas, los genes son significativos a la hora de hacer que un individuo tenga
una mayor o menor probabilidad de verse sometido a ambientes de riesgo,
pero aunque generalmenle se incluyen en las estimaciones de los efectos
geneéticos, los riesgos en general implican una mediacion tanto genetica como

ambiental.

Estos hallazgos tienen aplicaciones tanto para la investigacion genética como
para la psicosocial. Para la genética, el mensaje es que parte. del efecto
genético se debe en realidad a su impacto indirecto sobre variaciones en la

exposicion a riesgos ambientales. Por tanto, implica tanto a la naturaleza como
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al ambiente, y etiquetarlo como Unicamente genético es erroneo. Para la
investigacion psicosocial el mensaje es paralelo: algunos de los efectos que
parecen ser enteramente ambientales estan, en realidad, mediados

parcialmente por la genética,

De acuerdo con la linea de este trabajo de investigacion las posiciones
reduccionistas de la genética han procurado en ocasiones omitir la
investigacion psicosocial. Pero seria inapropiado, en primer lugar porque los
hallazgos de la genética muestran que, por lo general, solo una minoria de los
presuntos efectos ambientales estan mediados genéticamente, y, en segundo
lugar, porque los analisis genélicos han confirmado que la mediacion por
riesgos ambientales existe. Por ejemplo, se ha podido demostrar que los
factores ambientales explican las diferencias entre pares de gemelos

monocigoticos (idénticos), que comparten todos sus genes.

Asi se explica la correlacion entre genes y ambiente. En contraste, la
interaccion entre genes y ambiente refleja un mecanismo bastante distinto. Un
importante hallazgo en la investigacion sobre riesgos ambientales es que los
ninos (y los adultos) varian enormemente en sus respuestas. Frente a un
riesgo ambiental dado, por grave que sea, algunos individuos sufren
enormemente mientras que otros evitan los efectos mas adversos. Los factores
geneticos desempefian un papel fundamental en esa variacion individual en la
susceptibilidad o vulnerabilidad. La investigacion en genética molecular, que
estudia los efectos de los genes de susceptibilidad individual, ha confirmado
que genes y ambiente trabajan juntos en relacion con factores de riesgo

diverso. Algunos trastornos son poco probables en ausencia de los genes que
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aportan la susceptibilidad, pero también son poco probables cuando falta el

factor ambiental de riesgo. Es la presencia de ambos lo que realmente importa.

Actualmente la existencia y abundancia de las correlaciones e interacciones
entre genes y ambiente implican que cualquier evaluacion de efectos necesita
como minimo ocuparse de la naturaleza, del ambiente y del efecto combinado
de ambos. Los dalos existenles resultan insuficientes para alcanzar una
conclusion general sobre la influencia relativa de este efecto combinado, que
probablemente varia para distintos rasgos o trastornos. Todavia necesitamos
preguntarnos si hay efectos geneticos importantes que sean independientes de
las adversidades ambientales y si, por otro lado, existen efectos ambientales

sobre los individuos que no impliquen una susceptibilidad genética.

De acuerdo a lo invesligado en relacion al autismo, la importancia
independiente de los efectos geneticos parece ser la que tiene mayor respaldo
en las observaciones, en tanto que los efectos ambientales son generalmente

mas manifiestos en individuos genéticamente susceptibles

Por otra parte las influencias no genéticas no implican necesariamente efectos
ambientales especificos. Esto se debe a que el desarrollo biologico no es
determinista, sino probabilistica, el programa genético derivado de la evolucion
especifica una pauta o plan general, pero no determina lo que hara cada
neurona individual (o cualquier otro tipo de célula). El azary las perturbaciones
juegan un papel considerable. La investigacion debe ir mas alla de los procesos
que operan en la célula; debe esludiar también los procesos relacionados con

la forma en que los individuos interactGan con su entorno, y por tanto con las
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vias indirectas por las que susceptibilidades genéticamente influenciadas

conducen a conductas particulares.

Si bien la cuantificacion de los efectos genéticos y ambientales se centra en las
diferencias individuales, es necesario considerar también sus efectos sobre Ia
frecuencia de un rasgo particular. Es a partir de esta conclusiéon que hemos

pensado el trastorno autista.
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