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			Presentación

			Este libro ha sido escrito desde el corazón, con el cariño y la fascinación que ejercen las personas con autismo sobre nosotros, los autores de este libro. Pero también ha sido escrito con la cabeza, poniéndonos en el lugar del creciente número de personas interesadas en el autismo, que pueden llegar a sentirse abrumadas por la gran cantidad y variedad de información de la que disponemos hoy en día. Por ello, con este libro no solo pretendemos proporcionar una visión actual y exhaustiva de los conocimientos más relevantes disponibles sobre este tema de tanta actualidad, sino que lo hacemos procurando y esperando que su lectura sea sencilla, fluida y amena.

			Especifiquemos en primer lugar que el libro lleva por título Claves psicobiológicas, diagnósticas y de intervención en el autismo, aludiendo a las tres partes principales que lo componen.

			En la primera parte se abordan las bases psicobiológicas de los trastornos del espectro autista (TEA), contemplando las principales teorías explicativas desde una perspectiva integradora, exponiendo los avances experimentados en el estudio de sus bases genéticas y de los diferentes mecanismos de neurodesarrollo implicados en la etiología de los distintos tipos de autismo, y analizándose en profundidad el desarrollo socioemocional que experimentan los niños con diferentes TEA en sus primeros años de vida en comparación con los niños con desarrollo típico. En esta primera parte se precisan por tanto los fundamentos teóricos que consideramos claves para analizar y tratar el autismo, fundamentos que se abordan en tres capítulos en los que presentamos, de forma comprehensiva e integradora, los conocimientos seminales y actuales que guían el estudio del autismo, y sintetizando de forma sistemática la información que consideramos de mayor utilidad para el profesional o el investigador, independientemente de cuál sea el punto de vista desde el que aborde los TEA (psicológico, educativo, social, sanitario o neurocientífico básico). Esta primera parte está cuidadosamente elaborada, como el resto del libro, para facilitar una perspectiva multidimensional y de entendimiento multidisciplinar sobre los TEA.

			La segunda parte, dividida en cuatro capítulos, se centra en el diagóstico clínico y en la evaluación psicológica dimensional de los TEA. Consideramos relevante presentar primero el diagnóstico clínico-psiquiátrico del autismo desde una perspectiva diacrónica para, a continuación, centrarnos en la perspectiva psicológica dimensional actual sobre los TEA como trastornos del neurodesarrollo. Abordamos seguidamente el diagnóstico diferencial del autismo, considerando primero la epidemiología de los diferentes TEA, a continuación las características más relevantes para su diagnóstico diferencial temprano, y posteriormente los cambios que experimentan las personas con diferentes tipos de autismo a lo largo del ciclo vital. Para concluir esta segunda parte, ilustramos el proceso diagnóstico contemplando todos los agentes e instancias intervinientes y exponemos, con especial cuidado e interés, los extraordinarios avances que se han verificado para la evaluación psicológica de los TEA, incluyendo nuevos proyectos que se encuentran en fase experimental en nuestro entorno.

			La tercera parte, estructurada también en cuatro capítulos, se orienta inicialmente a exponer los distintos tratamientos y, a continuación, a especificar los diferentes programas de intervención desarrollados y en curso de desarrollo en los TEA. Se matiza la utilización de los tratamientos biomédicos, en especial los farmacológicos, y se realiza un cuidado análisis comparativo de los tratamientos psicoeducativos, poniendo énfasis en los programas basados en el análisis funcional de la conducta. Se presentan seguidamente los principales programas aplicados en los distintos niveles educativos y, por último, se exponen nuevas perspectivas de intervención que consideramos de máximo interés y actualidad para abordar el aspecto nuclear del autismo, a saber, la necesidad de promover las habilidades socioemocionales de las personas con un trastorno del espectro autista en las distintas etapas del ciclo vital.

			Somos conscientes de que la información abordada es muy extensa, pero deseamos señalar que se encuentra, a nuestro entender, claramente organizada y sintetizada, con criterios explícitos de selección de los contenidos desarrollados en cada apartado. Queremos también subrayar que el libro está escrito para ser leído siguiendo el orden lógico que ilustra el índice general, si bien los contenidos de cada parte y de cada capítulo están estructurados de tal manera que en sí mismos constituyen unidades temáticas claramente diferenciadas y completas, pudiendo alterarse el orden de lectura de las partes y de los diferentes capítulos del libro conforme sean los intereses del lector en cada momento, sin que esto afecte su comprensión. Incluso buena parte de los cuadros y figuras condensan información relevante, de forma que resultan perfectamente comprensibles para ser consultados en cualquier momento que se precise. Recomendamos al lector que se inicia en el estudio científico de los TEA que realice la lectura en el orden lógico indicado en el índice general, mientras que aconsejamos al lector que ya dispone de conocimientos sobre el tema, ya sea un profesional o un investigador, que se apoye en el índice general, y eventualmente en los índices de cuadros y de figuras, para seleccionar los contenidos que puedan ser de su interés.

			Nos gustaría cerrar esta presentación destacando que se trata de un libro derivado de un trabajo original de investigación sobre la interacción socioafectiva temprana de niños con autismo en contextos escolares y durante la comunicación facial, que ha traído consigo una importante revisión bibliográfica que actualizamos sistemáticamente. Acorde con ello, y coincidiendo con numerosos autores que protagonizan los principales avances científicos y profesionales sobre los TEA, recalcamos la importancia de la comunicación socioemocional para promover una visión unificada del autismo. Como subrayamos especialmente en el prólogo, entendemos que los avances futuros sobre las claves psicobiológicas, el diagnóstico diferencial y la evaluación y tratamientos psicológicos del autismo se enriquecerán con las aportaciones de estudios naturales y seminaturales de observación de la conducta social, junto con las aportaciones procedentes de estudios experimentales sobre las bases neurobiológicas de las diferentes manifestaciones socioemocionales que caracterizan el autismo primario en comparación con el secundario. Perseguimos con este enfoque contribuir a que se logre la máxima integración posible entre todos aquellos investigadores y profesionales preocupados por (y ocupados en) mejorar la calidad de vida de las personas con TEA, además de contribuir con ello a ampliar nuestro conocimiento sobre la mente humana, el cerebro social y la vida en común en la sociedad actual del conocimiento.

			Deseamos que los lectores disfruten con este libro en la misma medida que nosotros hemos disfrutado al escribirlo.

			Madrid, diciembre de 2017.

			JULIA FOLCH-SCHULZ
y JAIME IGLESIAS DORADO

		

	
		
			Prólogo

			Importancia de la observación y el análisis de la comunicación socioemocional para el diagnóstico diferencial y la intervención temprana en el autismo

			El autismo comprende un espectro de trastornos del neurodesarrollo temprano que trastocan de forma significativa e irreversible el desarrollo de las habilidades de comunicación social de la persona afectada. Desde comienzos del siglo XXI, la prevalencia de los trastornos del espectro autista (a partir de ahora, TEA) refleja un aumento muy significativo en todo el mundo, conforme se han verificado avances conceptuales y metodológicos relevantes para su diagnóstico diferencial lo más temprano posible (Duchan y Patel, 2012). Se ha generado en consecuencia una intensa actividad investigadora dirigida a desentrañar sus causas primarias, destacando un importante crecimiento de los estudios neurobiológicos (sobre todo epigenéticos) y neurofisiológicos (centrados muchos de ellos en las respuestas infecciosa e inmunológica del sistema nervioso central), al mismo tiempo que se ha producido un desarrollo notable de teorías explicativas que consideramos en gran medida complementarias (Baron-Cohen y Belmonte, 2005; Herbert et al., 2006; Persico y Bourgeron, 2006; Rutter, 2000; Wing y Potter, 2009).

			En 2014, la Organización Mundial de la Salud (OMS) resolvió tomar medidas integrales y coordinadas para abordar los TEA (67.ª Asamblea Mundial de la Salud, resolución WHA67.8). Desde entonces se han intensificado los esfuerzos dirigidos a integrar la ingente cantidad de datos existentes con el fin de lograr una visión global del autismo, una tarea a la que queremos contribuir con el presente libro, que es fruto del trabajo de investigación que se viene desarrollando sobre neurociencia cognitiva y social del procesamiento de información facial en la Universidad Autónoma de Madrid (véase, por ejemplo, Carvajal e Iglesias, 2002; Folch, 2015; Folch e Iglesias, 2016; Iglesias, Loeches y Serrano, 1989; Serrano, Iglesias y Loeches, 1992).

			Para favorecer precisamente una visión global del autismo, los autores consideramos especialmente relevante subrayar que los TEA son, como indican los datos actualmente disponibles, trastornos del neurodesarrollo temprano que trastocan de forma irreversible el patrón de conectividad neural del cerebro social y que, en función de la etiología del tipo de autismo que se trate, derivan de la alteración de mecanismos neurológicos distintos. Consecuentemente, además de debutar siempre con la manifestación de una sintomatología primordialmente socioemocional, debemos asumir que la conducta socioemocional de un niño con un trastorno del espectro autista es siempre singular, hecho que es fundamental tener en cuenta para el diagnóstico y la intervención diferencial temprana (Decety, 2015; Jones et al., 2014; Jones y Klin, 2013; Pelphrey et al., 2011; Persico y Bourgeron, 2006; Sato et al., 2012; Stiles, 2008).

			Con estas premisas en mente, consideramos un punto de partida idóneo las teorías sociocognitivas del autismo, concretamente la teoría socioemocional de Hobson (2002), y el punto de vista de otros autores clásicos, como Langdell (1978) y Rutter (1978, 1983), cuyas aproximaciones al autismo infantil son coherentes con los principios que guían las investigaciones realizadas por nuestro equipo en el ámbito de las emociones y, sobre todo, porque actualmente se consideran las aproximaciones más prometedoras para la comprensión de las bases psicobiológicas de los TEA (Baron-Cohen y Belmonte, 2005; Chevallier et al., 2012; Frith, 2007). Así, de acuerdo con este planteamiento, analizamos minuciosamente en este libro cómo se realiza actualmente el diagnóstico diferencial de los TEA. Asumimos que una evaluación apropiada de la conducta socioafectiva puede resultar especialmente adecuada para diagnosticar el autismo de forma fiable en las primeras etapas de la vida (Asperger, 1944; Kanner, 1943), ya que permite captar de forma sencilla y directa las diferencias en la sintomatología que presentan los niños con autismo en función de sus características particulares (género, edad, capacidades cognitivas sociales y verbales, historia de aprendizaje...), teniendo presente en todo momento si el autismo es primario o secundario a otros trastornos o desencadenantes medioambientales (Elham y Amany, 2013; Hertz-Picciotto et al., 2006; Johnson y Young, 2017; Lefevre y Sirigu, 2016; Meyza y Blanchard, 2017; Stoner et al., 2014; Williams et al., 2013; Zwaigenbaum et al., 2009).

			Deseamos destacar esta asunción inicial porque, a pesar de los avances experimentados en la comprensión del autismo y su diagnóstico, actualmente el psicodiagnóstico infantil sigue siendo insuficiente para detectar alteraciones sociocognitivas en niños de corta edad que son posteriormente identificados como autistas, lo que dificulta la intervención temprana y, consecuentemente, la prevención de los importantes desajustes sociales que caracterizan la conducta de las personas con TEA y la calidad de vida de sus familias (Baron et al., 2006; Gray, 2002; Pisula, 1998; Yirmiya y Shaked, 2005). A este respecto, también queremos subrayar que son numerosos los autores que señalan que una adecuada delimitación de las alteraciones de la comunicación interpersonal temprana que presenta el niño con autismo podría facilitar la comprensión de los trastornos de la comunicación verbal observados en los niños autistas mayores (Frith, 2004; Hobson, 1993b; Rivière, 2004a, b; Rogers, Dawson y Vismara, 2012; Rogers et al., 1996; Zwaigenbaum et al., 2009).

			Consideramos firmemente que una prioridad es la detección temprana de síntomas autistas a través de la observación y el análisis funcional de la conducta comunicativa no verbal del niño de corta edad con un trastorno del espectro autista, haciendo hincapié fundamentalmente en su comunicación socioemocional temprana (Rogers, Dawson y Vismara, 2012; Zwaigenbaum et al., 2009). Pensamos que esto exige identificar de modo preciso y sistemático no solo qué emociones exhiben los niños con diferentes tipos de autismo, sino también caracterizar cómo las manifiestan, prestando atención al conjunto de expresiones emocionales faciales, posturales, gestuales y vocales que exhiben estos niños y definiendo además si estas se integran en un patrón de conducta coherente. También pensamos que deben delimitarse los estímulos o situaciones que desencadenan las emociones en personas con TEA, con especial atención a si estas se producen durante la interacción con otras personas y en respuesta a las conductas afectivas manifestadas por esas personas en relación con el contexto en que se producen (familiar, escolar, lúdico...). Todo ello debería hacerse sin olvidar que las personas con TEA no solo presentan alteraciones, sino también habilidades de comunicación afectiva, entre las que se encuentran la capacidad de expresar estados emocionales que varían dimensionalmente como son el bienestar y el malestar, que son propios de niños de corta edad con desarrollo típico y fáciles de identificar, además de presentar modos idiosincrásicos de comunicación socioemocional (como, por ejemplo, realizar peticiones a través del uso instrumental de las manos de otras personas o emitir ecolalias). Desde esta perspectiva, será posible definir en los próximos años indicadores tempranos de conducta autista mucho más precisos que los considerados hasta ahora.

			Este enfoque es coherente con la evolución experimentada por los sistemas de diagnóstico diferencial del autismo durante los últimos años y con la perspectiva dimensional que conlleva la introducción del constructo «trastornos del espectro autista» (Fombonne et al., 1997; Frith y Happé, 2006; Orte et al., 1995; Sugiyama, Takei y Abe, 1992), cuya relevancia es tal que su inclusión en la reciente edición del DSM-5 ya es un hecho (APA, 2013). Pero también es un enfoque que permite recuperar las aportaciones de los estudios socioemocionales iniciados hacia finales del siglo XX (Kasari et al., 1993; Sigman, Arbelle y Dissanayake, 1995; Stone y Lemanek, 1990), los cuales cayeron de algún modo en el olvido con el espectacular surgimiento de los planteamientos sociocognitivos, sobre todo de la teoría de la mente (Frith, 1989; Leslie y Roth, 1993). A este respecto, los autores de este libro pensamos que se trata de dos planteamientos, el socioemocional y el sociocognitivo, cuyas aportaciones no son en absoluto excluyentes sino, por el contrario, necesarias para poder construir un marco teórico integrador que dé sentido a determinados datos experimentales considerados contradictorios en algún momento (Bennetto, Pennington y Rogers, 1996; Chan et al., 2008; Dennis, 1991; Geurts, Corbett y Solomon, 2009; Gilotty et al., 2002; Martín et al., 2006; McEvoy, Rogers y Pennington, 1993; Reed, 2002; Russo et al., 2007).

			De acuerdo con este planteamiento unificador, los autores hemos considerado necesario integrar en este libro los principales avances experimentados acerca de la naturaleza, el diagnóstico y el tratamiento de los TEA. En una primera parte revisamos las teorías explicativas sobre el autismo infantil y prestamos una especial atención a los avances neurobiológicos experimentados en los últimos años, particularmente a las bases epigenéticas del autismo en relación con el neurodesarrollo temprano. Intentamos así comprender por qué se manifiestan múltiples formas de autismo, como son el autismo primario, el secundario y el criptogénico, y definir cuál es su asociación con alteraciones diferenciales en estructuras, circuitos y sistemas neurales que conforman el cerebro social. Concluimos esta primera parte ilustrando los nexos de unión entre las alteraciones neurobiológicas que manifiestan los niños con diferentes formas de autismo y sus habilidades básicas para la comunicación social temprana. En la segunda parte justificamos cómo el hecho de asumir el constructo dimensional «trastornos del espectro autista» enriquece el concepto clínico tradicional de autismo, favorece la distinción entre el autismo primario, el secundario y el criptogénico, facilita comprender por qué parece haberse producido un incremento notable en la incidencia del autismo en los últimos años, y da sentido a los avances experimentados recientemente en el diagnóstico diferencial y la evaluación psicológica del autismo infantil en el contexto de un abordaje multiprofesional. En la tercera y última parte abordamos de forma específica el tratamiento del autismo a lo largo del ciclo vital y destacamos la importancia de una intervención temprana, teniendo en cuenta las nuevas iniciativas de intervención, algunas actualmente en curso de desarrollo.

			Para concluir este prólogo, consideramos que para impulsar el progreso científico y profesional en relación con los TEA resulta clave abordar el diagnóstico, la evaluación psicológica y el tratamiento del autismo atendiendo especialmente al desarrollo de la comunicación socioemocional. Consecuentemente, la expresión y el reconocimiento de emociones y las interacciones socioafectivas con padres, educadores e iguales deben ser un foco de atención preferente, pues, en comparación con el desarrollo típico, los niños con diferentes TEA se caracterizan por presentar unas capacidades socioemocionales tempranas alteradas que pueden explicar alteraciones cognitivas definidas en momentos posteriores del desarrollo. Resulta por tanto muy relevante tener en cuenta en todo momento las variables que promueven las habilidades de procesamiento y comprensión de emociones del niño con autismo, puesto que sus habilidades de interacción con otras personas son susceptibles de entrenamiento, lo que esperamos ilustrar en este libro destinado a profesionales e investigadores de distintas especialidades de la psicología y las neurociencias, la pedagogía y la educación especial, la psiquiatría, la pediatría y el trabajo social y, en general, a todas las personas interesadas en promover la educación y la calidad de vida en los TEA.

		

	
		
			PARTE PRIMERA

			Teorías, bases neurobiológicas y desarrollo socioemocional en el autismo
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			El constructo «trastornos del espectro autista» (TEA) y las categorías nosológicas y etiológicas que habitualmente guían el diagnóstico en el ámbito clínico-psiquiátrico no son incompatibles. Presentan una relación dimensional entre sí que esta muñeca rusa intenta ilustrar (véase en el capítulo 1 el apartado 1.3 «Concepción de los trastornos del espectro autista como trastornos del neurodesarrollo de la comunicación socioemocional»).
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						Concepciones etiológicas iniciales y teorías explicativas actuales sobre el autismo

			

		
			1.1. CONCEPCIONES PSIQUIÁTRICAS, PSICOANALISTAS Y COGNITIVAS INICIALES

			El problema de la etiología del autismo ha estado marcado desde un comienzo por las dos preguntas claves que siguen: a) ¿la etiología del autismo es fundamentalmente biológica o ambiental?; y b) ¿los déficits sociales característicos del autismo son primarios o secundarios a otros déficits más básicos? Las respuestas ofrecidas a estas dos cuestiones han estado determinadas por las distintas concepciones teóricas surgidas a lo largo de los años sobre la naturaleza de los trastornos del espectro autista (TEA), empezando por las confusiones conceptuales y diagnósticas que caracterizaron los primeros años de estudio de este tipo de trastornos y que condicionaron el modo de intervención durante mucho tiempo.

			En menos de medio siglo, el autismo pasó de ser considerado un desorden hereditario psicótico de inicio precoz, con base orgánica desconocida y caracterizado por un deterioro global e irreversible de las funciones intelectuales, a conceptualizarse como un tipo de esquizofrenia que cursaba con la disgregación de la personalidad, asumiéndose que en su desarrollo intervenían factores psicológicos y dependiendo su manifestación final de la presencia de circunstancias socioemocionales adversas (por ejemplo, un trato excesivamente riguroso por parte de los padres), siendo la institucionalización de la persona con autismo la solución más habitual (Bleuler, 1911; De Sanctis, 1906; Griesinger, 1845; Lutz, 1937; Maudsley, 1867; Ribot, 1891).

			En un intento por integrar ambas perspectivas, Kanner (1943) planteó por primera vez la necesidad de diferenciar entre psicosis infantiles de «inicio precoz» y de «inicio tardío». Introdujo el término «autismo infantil» para referirse a las psicosis infantiles que debutan en las primeras etapas de la vida por su elevada carga genética, destacando la incapacidad innata del niño para establecer vínculos afectivos con las personas (reflejada en su aislamiento físico y mental); pero mantuvo el término de «esquizofrenia» para identificar las manifestaciones tardías de las psicosis infantiles, en su opinión mucho más determinadas por el ambiente social y familiar del niño. Sin embargo, esta conceptualización innatista y organicista del autismo que se desprende de los primeros trabajos de Kanner, y que tiene el mérito de constituir un primer intento por abordar la etiología del autismo desde un punto de vista empírico (Lebovici, 1959), con el paso del tiempo derivó hacia un planteamiento mucho más ambientalista, al concluir Kanner que el niño autista buscaba conscientemente la soledad con el fin de mantener el aislamiento que previamente le habían provocado unos padres emocionalmente fríos, obsesivos y meticulosos (McAdoo y DeMyer, 1978; Schopler, Chess y Eisenberg, 1983).

			Dicha concepción ambientalista psicogénica alcanzó su máxima expresión entre los años cuarenta y sesenta del siglo XX con el auge de las teorías psicoanalíticas, las cuales, tras una etapa inicial de desconcierto teórico, derivaron hacia la observación intensa y continuada de la conducta del niño autista en el contexto escolar para una mejor comprensión de los TEA. Esta corriente de estudio fue iniciada por Frankl y Weiss y desarrollada por uno de sus más importantes colaboradores, Hans Asperger (Asperger, 1944; Frankl, 1933, 1943; Weiss, 1935).

			Aunque esta aproximación observacional inicialmente no condujo a ningún tipo de interpretación teórica, ya que su objetivo principal era acumular información sobre las habilidades y limitaciones de las personas con TEA de cara al desarrollo de programas de intervención (sobre todo de carácter psicoeducativo), autores posteriores sostuvieron que el autismo debía de ser la consecuencia de una severa perturbación emocional debida a alguna agresión ambiental que impedía la construcción de la personalidad de un niño potencialmente típico (y en todo caso vulnerable) desde el punto de vista neurobiológico, destacando como causas fundamentales unas prácticas inadecuadas de crianza y educación (Bettelheim, 1967; DeMyer, Mann y Tilton, 1967; Ferster, 1961; Goldfarb, 1961; Putnam, 1955; Ritvo y Provence, 1953; Tustin, 1981).

			Estas posiciones teóricas sobrevivieron hasta los años noventa del siglo XX a través de la «teoría de los factores autismogénicos», teoría que reestructura e integra los planteamientos psicoanalíticos iniciales sobre el autismo y que rescata la idea de la competencia intacta y la actuación inhibida (es decir, de un desarrollo cognitivo intacto pero oculto bajo las aparentes incompetencias lingüísticas, simbólicas... del niño autista), precisando que el aislamiento y los cambios ambientales en momentos críticos del desarrollo (la inexperiencia de la madre, la depresión posparto, la ansiedad excesiva...) podían favorecer la aparición del autismo en un niño en principio sano (Bettelheim, 1986; Tinbergen y Tinbergen, 1984; Tustin, 1981, 1992). Esto fue en gran parte debido al auge que durante la posguerra experimentó la teoría de Kanner, cuyas ideas habían evolucionado desde una postura inicialmente innatista hacia un planteamiento mucho más ambientalista que le llevó a afirmar que la mayoría de los padres de los niños con autismo establecían con sus hijos relaciones carentes de afecto y dirigidas exclusivamente a la satisfacción de necesidades físicas básicas, llegando a menudo al extremo de rechazar a sus hijos. Kanner (1949) concluyó que esta dinámica paterno-filial alterada favorecería que los niños con autismo decidan conscientemente alejarse de los demás y buscar consuelo en la soledad.

			El hecho de que Kanner radicase en Estados Unidos de América y que divulgara su obra en inglés, contando con un extenso currículum académico y recibiendo prácticamente desde sus comienzos el apoyo de la Asociación Americana de Psiquiatría, favoreció la amplia aceptación y difusión de sus ideas. Sin embargo, los planteamientos de Asperger, mucho más acordes con la forma de entender y abordar el autismo en la actualidad que los de Kanner, no lograron arraigar en la comunidad científica internacional, probablemente debido a la confluencia fortuita de una serie de hechos desafortunados. Así, ahora sabemos que gran parte de sus primeras investigaciones quedaron destruidas cuando la institución vienesa en la que trabajaba fue bombardeada (falleciendo su más estrecha colaboradora, la hermana Victorine Zak), transcurriendo años para que pudiera recuperarse afectiva y académicamente. A ello hay que añadir que Asperger desarrollaba su labor en Austria, un país devastado por la guerra e internacionalmente denostado, por haber contribuido al surgimiento del nazismo, así como también que carecía de los méritos académicos y habilidades sociales necesarias para que se valorara debidamente su labor, publicando sus relativamente escasas obras exclusivamente en alemán (Silberman, 2016).

			Sin embargo, en los años sesenta y setenta del siglo XX comenzó a cuestionarse la utilidad de la tesis de la competencia intacta, en gran medida debido a que los procedimientos de psicoterapia que se utilizaban con el objetivo de revertir estas supuestas situaciones psicogénicas no estaban siendo efectivos (Schopler, 1974; Wing, 1976). Simultáneamente, empezó a disponerse de herramientas clínicas que permitían realizar importantes avances en la búsqueda de un conjunto estandarizado de criterios diagnósticos como fueron el Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, publicado por la Asociación Americana de Psiquiatría (APA: DSM-I, 1952; DSM-II, 1968), y la Clasificación Internacional de Enfermedades, publicada por la Organización Mundial de la Salud (OMS: CIE-6, 1949; CIE-7,1955; CIE-8, 1968; CIE 9, 1978). Entonces, se contaba ya con datos empíricos, provenientes de las investigaciones neurobiológicas, que apoyaban la existencia de una estrecha vinculación entre los síntomas conductuales que acompañan habitualmente el autismo, generalmente de carácter afectivo y social, y ciertos trastornos genéticos y neuroquímicos como, por ejemplo, alteraciones en los niveles de serotonina y en sus genes asociados (Damasio y Maurer, 1978). Esto último permitió que los primeros manuales diagnósticos, que inicialmente basaban sus criterios en conceptos psicoanalíticos y que carecían de precisión y objetividad (siendo consecuentemente el marco teórico del clínico y no la condición real del paciente lo que determinaba el diagnóstico), se revisasen y pronto comenzaran a basarse en los avances neurobiológicos, fortaleciéndose de este modo su utilidad clínica, validez, confiabilidad y aceptación científica. A esto se unió la aparición del paradigma cognitivo, fundamentado en nuevos datos que apoyaban la existencia de alteraciones cognitivas relevantes en el autismo, lo que de hecho ya había apuntado Asperger (Asperger, 1944; Hermelin y O’Connor, 1970, 1985).

			Todo ello propició que a partir de los años setenta y ochenta del siglo pasado la cuestión clave sobre el autismo fuera no tanto cuál es la causa del autismo sino qué tipo de alteración es el autismo. Problemas de índole metodológico, fundamentalmente el escaso desarrollo hasta entonces de las técnicas e instrumentos de estudio de las bases neurales y los correlatos fisiológicos de la conducta autista (Fein et al., 1986; James y Barry, 1980; Konstantareas, 1986), favorecieron el predominio de un enfoque que definió el autismo como un déficit cognitivo caracterizado por alteraciones en diferentes procesos psicológicos básicos, incluyendo el lenguaje, la percepción, la secuenciación, la abstracción y la codificación, procesos que podían ser evaluados mediante pruebas psicológicas y estudiados mediante la aplicación de las incipientes técnicas de simulación de redes neurales en un ordenador (Baron-Cohen, 1990; Frith, 1989; Mayer, 1981).

			Pero el objetivo principal de este innovador abordaje neurocognitivo continuaba siendo establecer un nexo de unión entre determinadas alteraciones en los procesos psicológicos básicos, ciertas alteraciones neurológicas estructurales y funcionales y la conducta autista, surgiendo multitud de modelos holísticos de relevancia teórica. Uno de los más importantes fue el de Hermelin y O’Connor, que planteaba que las dificultades de la persona autista podían ser explicadas a partir de una alteración en los mecanismos neurales responsables de procesos cognitivos superiores, como la asociación y transferencia intermodal de información sensorial o la abstracción de regularidades en secuencias temporales, con la consiguiente incapacidad para crear estructuras mentales gobernadas por reglas complejas y flexibles que posibiliten el pensamiento abstracto o el lenguaje, y con ello la construcción de la interpersonalidad (Hermelin y O’Connor, 1985; O’Connor y Hermelin, 1988).

			Aunque el modelo que acaba de mencionarse dio lugar a modelos neurocognitivos posteriores que intentaron abordar la etiología neurocognitiva y los factores que podrían determinar la sintomatología autista, dichos modelos no lograron en ese momento dar respuesta al perfil tan heterogéneo de déficits y de habilidades preservadas e incluso incrementadas que se observan en las personas con autismo (Damasio y Maurer, 1978; Delong, 1978; Kolvin, Ounsted y Roth, 1971). Se intensificaron entonces los esfuerzos por delimitar los rasgos cualitativamente distintivos y específicos del autismo, desplazándose progresivamente el foco de atención de los procesos psicológicos básicos a la conducta que exhibe la persona con autismo por considerarse que esta, al ser directamente observable, constituye una valiosa fuente de información sobre los procesos psicológicos subyacentes (Baron-Cohen, Leslie y Frith, 1985; Bemporad, 1979; Bemporad, Ratey y O’Driscoll, 1987; Dawson, 1983; Frith, 1991; Rutter, 1983).

			El cambio de enfoque de cuál es la causa del autismo a qué tipo de alteración es el autismo alcanzó su punto álgido y pronto derivó en una disputa teórica sobre cuál es el déficit primario del autismo infantil, confrontación que paulatinamente se plasmó en dos corrientes teóricas principales: 1) la corriente sociocognitiva, que resalta la importancia de los trastornos del desarrollo de la comunicación social en el autismo infantil y que asume que en su base se encuentra un trastorno neural, corriente a la que pertenecen la teoría socioemocional, que a su vez incluye la teoría de la intersubjetividad, y la teoría de la mente, y 2) la corriente neurocognitiva, que plantea que los déficits neurológicos que cursan con alteraciones en el procesamiento de información explican por sí solos la existencia del autismo infantil, perteneciendo a esta última corriente la teoría de la disfunción ejecutiva y la teoría de la coherencia central débil (Bartak, Rutter y Cox, 1978; Berger et al., 2003; Happé, 2005; Happé y Frith, 1996a, b, 2006; Rutter, 1983; Wing, 1982; Wing y Gould, 1978). Estas dos corrientes confluyen en la actualidad en planteamientos cognitivos integradores, relacionados con los estilos de procesamiento de la información, que persiguen conjugar las concepciones sociocognitivas y neurocognitivas clásicas y donde se encuadran la teoría de la relevancia y la teoría de la sistematización-empatización (Frith, 2004). Veamos brevemente cómo se produce dicha confluencia.

			1.2. TEORÍAS SOCIOCOGNITIVAS, NEUROCOGNITIVAS E INTEGRADORAS ACTUALES

			Corriente sociocognitiva: teoría de la intersubjetividad y teoría de la mente

			Peter Hobson (2002) expone en su teoría de la intersubjetividad que la interacción socioafectiva es un proceso básico que fundamenta todo el desarrollo cognitivo. Plantea que se construye sobre la capacidad innata del recién nacido para entrar en contacto afectivo, implicarse e identificarse con otra persona (para entrar en «sintonía afectiva»). El autismo implicaría una alteración de este proceso básico y se iniciaría con alteraciones para percibir y responder a las personas y, más concretamente, a lo que les hace diferentes de los objetos del medio: las señales emocionales que emiten, que en el recién nacido son de naturaleza básicamente facial. Esto explicaría la aparición posterior de importantes problemas cognitivos, como son los que presentan las personas con autismo para representarse la realidad, para pensar o crear y usar símbolos, habilidades que se construyen sobre esta capacidad básica de interacción socioemocional y dependen de ello. Remitimos al lector con un interés especial por este tema a la extensa obra de Hobson (1982, 1983, 1984, 1986a, b, 1991 y 2002, entre otras referencias detalladas en la bibliografía).

			La teoría de la mente, inicialmente formulada por Simon Baron-Cohen, Alan Leslie y Uta Frith (1985), sitúa el problema central del autismo en un déficit cognitivo básico que cursa con la incapacidad para atribuir a los demás ciertos estados mentales, como son las intenciones y los deseos y pensamientos. Así lo expresa el propio Baron-Cohen (1990): «Una teoría de la mente nos proporciona un mecanismo preparado para comprender el comportamiento social. Podríamos predecir que si a una persona le faltara una teoría de la mente, es decir, si una persona estuviera ciega ante la existencia de los estados mentales, el mundo social le parecería caótico, confuso y, por tanto, puede ser que incluso le infundiera miedo. En el peor de los casos, esto podría llevarle a apartarse del mundo social completamente, y lo menos que podría suceder es que le llevara a realizar escasos intentos de interacción con las personas, tratándolas como si no tuvieran mentes y, por tanto, comportándose con ellas de forma similar a como lo hacen con los objetos inanimados». Sin embargo, los datos disponibles indican que al menos algunas personas con TEA y adecuadas capacidades cognitivas desarrollan habilidades representacionales básicas, sobre todo relacionadas con el mundo físico (tales como comprender los desplazamientos encubiertos o realizar peticiones) y que algunos son incluso capaces de resolver tareas de mentalización, posiblemente recurriendo a estrategias cognitivas alternativas que, aunque no siempre parecen ser igual de rápidas o eficaces, casi siempre son de algún modo efectivas.

			Corriente neurocognitiva: teoría de la disfunción ejecutiva y teoría de la coherencia central débil

			La teoría de la (dis)función ejecutiva, popularizada por Francesca Happé, Sally Ozonoff y otros autores (Happé y Frith, 1996b; Pennington y Ozonoff, 1996), parte de la suposición de que los niños con TEA presentan alterada su capacidad para ejecutar procesos cognitivos básicos relacionados con el control consciente del pensamiento y la acción, la organización e integración de información o la planificación de acciones (atención selectiva, memoria de trabajo, toma de decisiones, resolución de problemas, autorregulación de la atención, de la motivación y las emociones). Esto explicaría la conducta rígida, repetitiva, estereotipada e impulsiva que presentan estas personas. Sin embargo, estas alteraciones no parecen ser específicas de las personas con autismo, pues también aparecen en personas con retraso mental sin autismo (Bird et al., 2006); además, esta teoría no explica bien las alteraciones socioemocionales que presentan estas personas ni la existencia de habilidades superiores en algunas de ellas.

			Para dar respuesta a esta incoherencia, Zelazo y Müller (2002) distinguen dos dimensiones dentro de las funciones ejecutivas: una dimensión emocional o motivacional, que comprende las que denominan funciones ejecutivas hot (cálidas) versus las funciones ejecutivas cool (frías), que son las que definen la otra dimensión de carácter netamente cognitivo. Ambas dimensiones implicarían circuitos neuroanatómicos diferenciales en la corteza frontal; en el caso de las funciones ejecutivas hot el circuito ventromedial y en el de las funciones cool el circuito dorsolateral. Los autores también plantean que, en el caso del autismo, las alteraciones de las funciones ejecutivas hot podrían ser específicas o tal vez primarias con respecto a las alteraciones de las funciones ejecutivas cool. Esto es coherente con el hecho de que la región dorsolateral del córtex prefrontal está implicada en la planificación y estructuración de la acción en el tiempo, mientras que la región ventral del mismo está asociada a la inhibición de tendencias de respuesta inadecuadas o al ajuste de la respuesta a las características particulares del objeto, lo que permite entender las dificultades de inhibición de respuestas de las personas con TEA (Jeannerod, 1997 citado en Diamond, 2002; Zelazo y Carlson, 2012; Zelazo, Qu y Kesek, 2010).

			La teoría de la coherencia central débil, que en su origen fue formulada por Uta Frith (1989), Therese Jolliffe y Simon Baron-Cohen (1999) para dar respuesta a los problemas planteados por la teoría de la disfunción ejecutiva, sostiene que las personas con desarrollo neurotípico poseen una tendencia natural a integrar la información que perciben en un todo, mientras que las personas con autismo percibirían el mundo de forma fragmentada, con una atención extrema a los detalles más que a la totalidad. Esto provocaría dificultades especiales a la hora de integrar información socioemocional, ya que muchas claves inherentes a los contextos y a las interacciones sociales dependen específicamente de esta habilidad. Desde este punto de vista, las personas con TEA solo presentarían dificultades con aquellas funciones ejecutivas que requieren seleccionar e integrar los elementos significativos del entorno en unidades coherentes, entre ellos sobre todo los de carácter socioafectivo.

			Teorías integradoras: teoría de la relevancia y teoría de la empatización-sistematización

			Un creciente cuerpo de datos, provenientes originalmente de estudios neuropsicológicos, indica que estas diferentes teorías que acabamos de delimitar son en realidad complementarias. De hecho, los diferentes planteamientos, más que ofrecer explicaciones teóricas opuestas, abordan y dan respuesta a diferentes síntomas claves que acompañan el autismo: las teorías sociocognitivas permiten explicar la presencia de trastornos sociales y de la comunicación; la teoría de la función ejecutiva aborda la falta de organización de la conducta autista, y con ello la tendencia a la conducta repetitiva y estereotipada; y la teoría de la coherencia central débil da cuenta, más que de la existencia de déficits, de las habilidades especiales frecuentemente presentes en las personas con autismo (superiores capacidades de memoria mecánica, por ejemplo) (véase el cuadro 1.1).

			CUADRO 1.1
Las diferentes teorías sociocognitivas y neurocognitivas sobre los trastornos del espectro autista (TEA) son complementarias, como suelen demostrar los resultados obtenidos en diversos estudios experimentales
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			Con esta perspectiva integradora cobra importancia la teoría de la relevancia formulada por Sperber y Wilson (1986) y desarrollada por Grice (1989, 2001), que, a pesar de ser una teoría lingüística centrada en la pragmática del lenguaje neurotípico, ha sido incorporada a las explicaciones clásicas del autismo como la teoría de la mente o de la coherencia central por autores como Simon Baron-Cohen y sus colaboradores (Baron-Cohen, Leslie y Frith, 1985; Baron-Cohen y Howlin, 1993). En principio, la teoría explica cómo los hablantes solemos hacer deducciones e inferencias a partir de la información verbal que obtenemos en nuestras interacciones lingüísticas (que pueden ser tanto una conversación como una lectura o un anuncio de televisión), recurriendo para ello a nuestra experiencia previa con el mismo o similares interlocutores y circunstancias de comunicación, lo que nos permite ir creando un contexto (lingüístico) en el que interpretar debidamente los sucesivos enunciados. Posteriormente, Baron-Cohen, Tager-Flusberg y Cohen (2000) extendieron esta teoría al campo de las interacciones sociales, asumiendo que durante las mismas, tanto si son verbales como no verbales, solemos inferir de forma natural y espontánea información no explícita, una habilidad que requiere que seamos capaces de identificar aquellos datos que son situacionalmente relevantes así como de integrarlos con nuestra experiencia previa, una habilidad que la persona con autismo tiene muchas dificultades en desarrollar.

			En su teoría de la empatización-sistematización, Simon Baron-Cohen (2009) identifica la existencia de dos estilos de procesamiento de información que presentarían continuidad entre ellos y a los que denomina «sistematización» y «empatización». La sistematización hace referencia a la comprensión intuitiva de cómo funcionan los objetos mecánicos, y se asocia con una preferencia por la información relacionada con el mundo físico frente a la proporcionada por el mundo psicológico, junto con una mayor atención al detalle que a lo global y la tendencia a concretar. Por el contrario, la empatización implica una mayor comprensión intuitiva de cómo «funcionan» los seres humanos (es decir, destacadas habilidades en la atribución de estados mentales) y una preferencia por la información relacionada con la vida mental de las personas frente a la información proporcionada por el mundo físico, junto con una mayor atención a lo global que al detalle y la tendencia a generalizar. Los dos estilos cognitivos se ajustan bien a las habilidades comúnmente presentes en las personas con autismo (buena sistematización y empatización deficiente, siendo «detallistas hasta el punto de perder de vista el bosque por fijarse en exceso en el árbol»), pero también a las diferencias que tradicionalmente se atribuyen a los hombres versus las mujeres, o a las ciencias versus las humanidades.

			En este contexto, la teoría del cerebro masculino extremo (Baron-Cohen, Knickmeyer y Belmonte, 2005) surge como una ampliación de la teoría de la empatía-sistematización. Parte del supuesto de que el género del individuo podría ser relevante para entender las diferencias entre las capacidades de empatía y sistematización que suelen presentar habitualmente las personas sin alteraciones, caracterizándose por lo general los hombres por ser más sistematizadores y las mujeres más empatizadoras. Desde este punto de vista, las personas con autismo presentarían un cerebro «extremadamente masculino» (Baron-Cohen, 2002, 2008, 2009; Baron-Cohen y Wheelwright, 2004; Baron-Cohen et al., 2001a, b; Castelli et al., 2002; Frith, 2004) (véase la figura 1.1).

			[image: 4768.jpg]

			Figura 1.1.—Baron-Cohen diseñó dos cuestionarios para determinar el grado de empatía (E) y de sistematización (S) de una persona. A partir de los resultados obtenidos en dichos cuestionarios es posible definir el cerebro de un individuo según distintos tipos, entre los que cabe destacar: el tipo E = cerebro de tipo femenino, más empático que sistematizador; el tipo S = cerebro de tipo masculino, más sistematizador que empático; y el tipo S extremo = cerebro extremadamente masculino, con muy baja capacidad de empatizar y muy alta de sistematizar, que podría reflejar la manifestación de autismo.

			Esta conceptualización ha tenido un éxito notable, debido a que encaja bien tanto con la teoría de la coherencia central débil como con la teoría de la relevancia. Así, presupone que en las personas con autismo coexisten una coherencia central débil junto con una coherencia local fuerte: por un lado, presentan una tendencia a la sistematización extrema en temas de interés para ellos sin que tenga importancia la relevancia que presentan dichos temas para otras personas (por ejemplo, mostrar un interés extremo por las fechas de nacimiento de cada uno de sus jugadores de fútbol favoritos y recordarlas con precisión absoluta, un dato irrelevante para una persona con desarrollo típico incluso si es un forofo del fútbol) (coherencia local fuerte); y, por otro lado, manifiestan incapacidad para integrar incluso aquello que les interesa en realidades mayores (por ejemplo, interesarse por las reglas que rigen el fútbol, en qué equipo o qué posición ocupan sus jugadores favoritos...) o para ajustar sus temas de interés a las demandas del contexto, al considerar que la relevancia de los estímulos contextuales es siempre la misma (coherencia central débil) (por ejemplo, no tener en cuenta que solo tiene sentido hablar de fútbol con alguien que le interesa este deporte). Los datos sugieren que, tanto en la población típica como autista, una coherencia central más fuerte implica en general mayores capacidades para adquirir una comprensión social y para compensar déficitis de mentalización (Happé, 2000).

			Estos planteamientos aparentemente reorientan la cuestión de cuál es el déficit primario en el autismo de nuevo hacia planteamientos más cognitivos que sociales. Sin embargo, los datos ofrecidos por estos planteamientos también encajan bien con las teorías de carácter socioemocional, al afirmarse que el desarrollo sociocognitivo temprano requiere, para ser típico, de la capacidad de empatización, cuyo origen, según Baron-Cohen y Frith, se situaría en una habilidad innata para empatizar que no requiere de habilidades de inferencia (empatía no inferencial) y que de hecho exige que no haya sistematización (Baron-Cohen, 2017; Baron-Cohen y Belmonte, 2005; Frith, 2007). Esta idea encaja bien con la idea de Hobson de que un adecuado desarrollo socioemocional no solo exige que el niño sea capaz de entender que las personas son objetos especiales «socialmente relevantes», sino también que perciba las expresiones faciales que caracterizan las emociones básicas como un todo para que se produzca la empatía, es decir, de forma configuracional y no por partes, como cuando procesa objetos físicos (Hobson, 1993a).

			1.3. CONCEPCIÓN DE LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA COMO TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO DE LA COMUNICACIÓN SOCIOEMOCIONAL

			Como ha quedado reflejado hasta el momento, el autismo se ha conceptualizado y abordado tradicionalmente como un trastorno psiquiátrico poco común, grave y difícil de identificar, que requiere un diagnóstico mediante criterios rígidos y precisos. De hecho, independientemente de la posición teórica de partida o del objetivo perseguido por los distintos autores que primero se interesaron por el estudio del autismo, todos los términos referidos a este tipo de trastornos comparten el hecho de ser concepciones categoriales surgidas en el ámbito clínico-psiquiátrico, en las que se asume que la realización de un diagnóstico claro y preciso del autismo infantil es factible. Solo los planteamientos de Asperger constituyen una excepción a esta regla, al implicar que el autismo se refiere a una condición (y no a un trastorno) relativamente frecuente que abarca desde formas de manifestación severas hasta formas compatibles con la plena integración social, debido a que en su base podía encontrarse un trastorno poligénico vinculado a un modelo hereditario complejo y de expresión variable. Sin embargo, los aún escasos avances de la genética y de la neurociencia en su época (Blanco, 2014), junto con un predominio de modelos médicos inquietos por precisar y afianzar un diagnóstico y tratamiento, motivaron que dicho autor fuese ignorado prácticamente hasta los años ochenta del siglo XX, a pesar de que la misma realidad clínica siempre evidenció que establecer un diagnóstico diferencial claro entre los diferentes trastornos del desarrollo resultaba ser siempre difícil y discutible.

			Fueron finalmente los estudios epidemiológicos iniciados a finales del siglo XX los que permitieron constatar de forma empírica la gran variabilidad que presentaba el autismo en la población, comenzándose entonces a considerar el autismo no tanto como una categoría diagnóstica independiente (trastorno autista) dentro de los trastornos generales del desarrollo (TGD), sino más bien como una categoría extensa de límites poco definidos, una «categoría natural» o un «estado especial» (Baron-Cohen, 2003) que impregna todas las restantes categorías que conforman los TGD (Ayan, 2009; Baron-Cohen et al., 2001a, b; Wing, 1979, 1997). Esta concepción terminó por evolucionar hacia un planteamiento cada vez más dimensional, acorde con las características que presentan el desarrollo típico y atípico, evolución que ha traído consigo la introducción del constructo «trastornos del espectro o continuo autista» acuñado por Allen (1988). Este constructo (Goldstein, Naglieri y Ozonoff, 2009; Matson, 2008; Nordin y Gillberg, 1996; Rivière, 2004; Wing, 1997) no solo asume que la tríada de alteraciones psicológicas supuestamente patognómicas del autismo (las alteraciones de la comunicación, de la relación social y de la imaginación, como especifica Lorna Wing, 1997) y la falta de flexibilidad (mental y conductual) también están presentes en personas que manifiestan un trastorno que no pertenece a los TGD, sino que todas estas alteraciones pueden observarse en grado variable y continuo en todos los cuadros que conforman los trastornos del desarrollo (Frith y Happé, 2006; Greenspan y Wieder, 2008; Harris, 1989; Hobson, 1993a, b; Sigman y Capps, 2000) (véanse las figuras 1.2 y 1.3).
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			Figura 1.2.—La muñeca rusa como representación de la relación dimensional existente entre el constructo «trastornos del espectro autista» (TEA) y las categorías nosológicas y etiológicas que habitualmente guían el diagnóstico en el ámbito clínico-psiquiátrico. Se considera que los trastornos generales del desarrollo (TGD) constituyen la forma de manifestación prototípica de los TEA, al igual que el trastorno autista (TA) lo es de los trastornos generales del desarrollo, y el «síndrome de Kanner» (SK) lo es del trastorno autista (Frith, 1989; Harris, 1989; Hobson, 1993; Rivière, 1991).

			El constructo «trastornos del espectro autista» también implica que, en función de las dimensiones concretas que estén afectadas en un individuo determinado y de su grado de afectación, así como del efecto modulador ejercido por diversos factores extrínsecos e intrínsecos (la presencia o no de retraso mental o de un trastorno orgánico, la adecuación y eficacia de los tratamientos empleados o el apoyo y el compromiso familiar y social recibido hasta el momento), se define la forma clínica y la severidad de cada trastorno. Este planteamiento permite entender las diferencias individuales que se observan habitualmente incluso en personas con un mismo trastorno del espectro autista, englobando tanto individuos con un mínimo nivel de afectación y un desempeño general rayano en el neurotípico, como individuos con la forma más severa de autismo, es decir, el síndrome de Kanner (Riviére, 1997). Se ha revitalizado así el interés por avanzar en el conocimiento de las características definitorias del autismo y de cómo se manifiestan en momentos diferentes de la vida de una persona con un trastorno del espectro autista, con el propósito de intentar afianzar un diagnóstico diferencial temprano mediante la evaluación psicológica, así como de determinar el pronóstico y la aproximación terapéutica más adecuada en cada caso. Este interés se expresa en la actualidad de forma muy notable en los esfuerzos realizados por clarificar las bases neurobiológicas del autismo y su impacto sobre el desarrollo del niño con un trastorno del espectro autista (véase la figura 1.3), aspectos que abordamos a continuación.
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			Figura 1.3.—Dimensiones de conducta alteradas en los TEA según la tríada de Lorna Wing (1979), que se traducen en conductas sociales rígidas y repetitivas.

		

	
		
			
			2
			
			Bases neurobiológicas de los trastornos del espectro autista

			
	
			2.1. EPIGENÉTICA DEL AUTISMO

			El autismo como un trastorno multigénico

			Estudios recientes aportan datos sumamente interesantes acerca de cómo ciertos factores genéticos y moleculares relacionados con el neurodesarrollo temprano podrían estar interviniendo en la manifestación de las alteraciones morfofuncionales observadas en el cerebro de las personas con autismo (Ruggieri y Arberas, 2007). Esta forma de reconceptualizar el autismo es coherente con la asunción generalmente aceptada de que el autismo es un trastorno multigénico en el que intervienen al menos diez genes diferentes, debiendo interactuar varios genes para producir el fenotipo autista completo (Gilliam, Kandel y Jessel, 2000; Rutter, 2000); algunos de esos genes determinarían directamente la predisposición a padecer el trastorno, mientras que los demás definirían su gravedad y fenotipo concreto (Díez-Cuervo et al., 2005). Cabe subrayar aquí la observación de que en individuos y en familias diferentes parecen actuar combinaciones particulares de genes cuya expresividad y penetrancia varía, provocando la manifestación variable, a la vez que continua, del autismo en forma de un espectro autista (Bucan et al., 2009; Caycedo, 2006; Díez-Cuervo et al., 2005).

			En coherencia con lo anterior, disponemos de datos cada vez más consistentes que nos indican que en diferentes tipos de autismo están involucrados un conjunto concreto de genes relacionados con etapas concretas del neurodesarrollo temprano. Esto resulta especialmente evidente cuando clasificamos el autismo en función de su etiología: el autismo primario sin causa identificable, como sucede en el síndrome de Kanner o en el de Asperger; el autismo secundario a un conjunto de trastornos concretos de naturaleza cromosómica, metabólica, infecciosa o electrofisiológica (Artigas, Gabau y Guitart, 2005 a, b), y el autismo criptogénico, de aparición tardía tras un proceso madurativo aparentemente típico, de carácter desintegrativo y generalmente relacionado con desencadenantes medioambientales (véase el cuadro 2.1).

			CUADRO 2.1
Diferencias principales entre el autismo primario y secundario

			
				
					
					
					
				
				
					
							
							 

						
							
							Autismo primario o idiopático

						
							
							Autismo secundario o sindrómico

						
					

					
							
							Causa

						
							
							Desconocida

						
							
							Conocida

						
					

					
							
							Manifestación

						
							
							Trastorno puro

						
							
							Autismo asociado a otras sintomatologías

						
					

					
							
							Retraso mental

						
							
							No siempre. En un 70 % en el autismo clásico

						
							
							Siempre presente

						
					

					
							
							Base genética

						
							
							Poco esclarecida

						
							
							En muchos casos conocida

						
					

					
							
							Marcadores genéticos

						
							
							Sin marcador biológico

						
							
							Con frecuencia sí

						
					

					
							
							Sexo

						
							
							Mayor en varones

						
							
							Determinado por el trastorno primario

						
					

					
							
							Gravedad

						
							
							Amplio espectro

						
							
							Predominio de casos graves

						
					

					
							
							Pronóstico

						
							
							Incierto

						
							
							Determinado por el trastorno base

						
					

				
			

			Los datos disponibles parecen señalar que los síntomas cardinales del autismo que son compartidos por el autismo primario y el autismo secundario están relacionados con la alteración de un «cierto sistema crítico», un grupo concreto de genes (los genes AUT y ASP), en un momento sensible del neurodesarrollo que resulta ser la sinaptogénesis (Frith, 2004; Nelson, 1991; Ruggieri y Arberas, 2007; Russell, 1997; Strömland et al., 1994). Las características distintivas entre el autismo primario y el secundario parecen ser la consecuencia del impacto de alteraciones diferenciales en momentos determinados del neurodesarrollo, correspondiéndose en el caso del autismo primario con alteraciones en la diferenciación celular, posiblemente debido a la intervención de dos genes principales, el MTF1 (metal regulatory transcription factor 1) y el SLC25A12 (calcium-binding mitochondrial carrier protein aralar 1), y en el caso del autismo secundario con alteraciones en el proceso de neurogénesis, probablemente debido a la intervención de los genes NF1 (neurofibrin 1) y TSC1 (tuberous sclerosis 1 o hamartin). Esto podría explicar la existencia de un trastorno más generalizado y profundo del sistema nervioso en el caso del autismo secundario que en el del autismo primario (recuérdese que la presencia de retraso mental es algo habitual), así como también la presencia de alteraciones más específicas relacionadas con la conducta socioemocional en el autismo primario, observándose en estos casos los cuadros de autismo más severos (Chaste y Leboyer, 2012; Meyza y Blanchard, 2017; Narbona y Patiño, 2002; Ruggieri y Arberas, 2007; Schanen, 2006) (véase el cuadro 2.2).

			CUADRO 2.2
Genes que con cierta frecuencia aparecen asociados a los diferentes tipos de autismo (Chaste y Leboyer, 2012; Hervás, 2001b; Narbona y Patiño, 2002; Ruggieri y Arberas, 2007; Schanen, 2006; Stokstad, 2002; Vorstman et al., 2006a, b)

			
				
					
					
					
					
				
				
					
							
							 

						
							
							Genes

						
							
							Cromosomas

						
							
							Proceso de neurodesarrollo involucrado

						
					

					
							
							Autismo primario

						
							
							MTF1

						
							
							1

						
							
							Diferenciación celular

						
					

					
							
							SLC25A12 

						
							
							2

						
							
							Diferenciación celular

						
					

					
							
							INPP1

						
							
							2

						
							
							Neurogénesis

						
					

					
							
							HLA-DRB1

						
							
							6

						
							
							Neurogénesis

						
					

					
							
							Autismo secundario

						
							
							Grupo de genes NF1

						
							
							8

						
							
							Neurogénesis

						
					

					
							
							TSC1

						
							
							9

						
							
							Neurogénesis

						
					

					
							
							Autismo primario, secundario y criptogénico

						
							
							Grupo de genes AUT y ASP (AUTSX1, AUTSX2, AUTSX3, ASP1, ASPGX2), NLGN3, NLGN4...

						
							
							X

						
							
							Maduración del sistema nervioso: sinaptogénesis

						
					

					
							
							Grupo de genes situados sobre todo en los loci AUT y ASP (CTNNBP2, En2, FOXP2, LAMB1, MET, NCAM, GABRB3 y B5...)

						
							
							7 y 15

						
							
							Maduración del sistema nervioso: sinaptogénesis
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