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Prólogo

			El texto que aquí se prologa es el resultado de más de veinte años de trabajo, de minuciosa recopilación de datos, de lectura, de reflexión y de docencia de asignaturas universitarias relacionadas con los trastornos del neurodesarrollo en general, y con el espectro del autismo en particular. Las páginas que siguen han formado parte de los apuntes, en diversas versiones, de diferentes asignaturas impartidas en la Universitat de Valencia en las facultades de Psicología y Logopedia, Educación o Magisterio, tanto en grados como en másteres y posgrados. Durante ese tiempo, se han ido entregando a los estudiantes de diferentes grados y posgrados, en forma de apuntes, y capítulo a capítulo, hasta conformar el manual que aquí se presenta. Gracias a los comentarios de los alumnos, sus críticas y observaciones, los diferentes borradores de este texto han ido mejorando poco a poco. La idea inicial era elaborar un texto para una asignatura, pero con el tiempo este objetivo se ha ido transformando en la construcción de un manual que recopilase, a ser posible, el máximo de información sobre el trastorno del espectro del autismo, habitualmente desperdigada en multitud de documentos de alto nivel de especialización, y ofreciese una visión global de la intervención. Al final de cada capítulo, introduciremos un apartado con lecturas complementarias especializadas. En consecuencia, este texto debe entenderse como una introducción que ofrezca al lector una visión general de la intervención psicoeducativa a desarrollar en niños y niñas con trastornos del espectro del autismo, aunque, indudablemente, será indispensable seguir formándose en aspectos particulares.

			Al mismo tiempo, hemos querido que la información que contiene sea lo más actualizada posible. Con este fin, nos hemos obligado a realizar búsquedas documentales sobre determinados tópicos que han dado pie a diferentes artículos publicados por separado en revistas especializadas. Esperamos que los alumnos futuros encuentren en estas páginas respuestas a sus inquietudes intelectuales y prácticas sobre los trastornos del espectro del autismo y resuelvan algunas dudas que la práctica diaria plantea.

			LOS AUTORES

		

	
		
			
Notas históricas: de dónde venimos1


			Uno de los grandes cambios sociales producidos en España durante los más de cuarenta años de democracia (1978-2021) es, sin duda, la atención recibida por las personas con algún tipo de trastorno del desarrollo o discapacidad. Consecuencia, entre otros, de los cambios sociales y políticos experimentados durante los años de transición y del desarrollo científico y técnico que se produjo a nivel internacional durante los años de aislamiento por la dictadura y que se pudo implementar en España con posterioridad. El tipo de atención recibida por los niños y niñas que presentan alteraciones del desarrollo ha variado sustancialmente a lo largo de la historia, en consonancia con la concepción que se ha mantenido de la deficiencia. En términos históricos, podemos situar el final del siglo XVIII como el momento en que se produce una inflexión en la atención que hasta esa fecha se daba a la educación de las personas con algún tipo de discapacidad.1

			Así, desde la Antigüedad hasta finales de la Edad Media, las deficiencias humanas y/o el comportamiento anormal se atribuían a razones extranaturales, como la posesión demoníaca o un castigo divino por los pecados cometidos. Estas creencias, que en el inconsciente colectivo aún persisten, son las que en algunos casos justifican sentimientos de culpa en los progenitores. La creencia en herencias malignas llevó a prácticas de exorcismo, a penitencias basadas en el dolor físico, cuando no incluso al infanticidio. Entre los siglos XVI y XVIII, como consecuencia de la nueva mentalidad que se va imponiendo con el Renacimiento, los desórdenes del comportamiento relacionados con enfermedades mentales comienzan a ser considerados fruto de la naturaleza humana y se produce un cambio relevante de actitudes hacia las personas con algún tipo de deficiencia; surge así la época del «naturalismo psiquiátrico». Destacan los trabajos del benedictino fray Pedro Ponce de León, quien en el siglo xvi se dedicó en el monasterio de San Salvador de Oña a la educación de niños sordos y desarrolló el primer método oral para la enseñanza del niño sordo. Dicha labor fue continuada por Ramírez de Carrión y Juan Pablo Bonet, autor en 1620 de la obra Reducción de las letras y arte para enseñar a hablar a los mudos, considerado el primer libro sobre la educación de los sordos. Empiezan a surgir opiniones, como las de Luis Vives a través de su obra de 1526 Del socorro de los pobres, o la de J. Comenius en Didáctica magna, que señalan a los niños con problemas en su desarrollo, los menos dotados, como los más necesitados de recibir educación. Es importante caer en la cuenta de que, aunque estas obras constituyen un paso muy importante, nacen del seno del sistema educativo de la iglesia católica, en su mayor parte, como consecuencia de las creencias descritas anteriormente.

			Es en Francia, durante los años previos y posteriores a la Revolución, ya en el siglo xviii, cuando al amparo de la ilustración y de los cambios políticos republicanos bajo el grito de «Igualdad, Libertad, Fraternidad», se inicia la edad contemporánea. Es en esa época cuando el abad Charles Michel de L’Épée, un sacerdote dedicado también a la educación de niños sordos, aprendió los signos utilizados por estos y, añadiendo otros nuevos de carácter artificial, creó los «signos metódicos» como forma de comunicación que facilitaría el aprendizaje de la lectoescritura. Siguiendo esta línea de trabajo, creó en 1755 la primera escuela pública para sordos que, ubicada en París, pasaría a ser con el tiempo el Instituto Nacional de Sordomudos. Algo más tarde, en 1784, y en la misma ciudad, Valentin Haüy, usando letras moldeadas en madera, creo el método de aprendizaje de la lectoescritura para ciegos y fundó la primera institución para niños ciegos del mundo, la Institution Nationale des Jeunes Aveugles. En esta institución se formó Luis Braille, quien, a partir del sistema puntiforme ideado por Charles Barbier, desarrolló en 1822 el método de lectoescritura que lleva su propio nombre.

			También en Francia, otras figuras contribuían con su trabajo a una nueva visión de la persona con deficiencia, lo que incluía el interés por estudiarla, así como por su tratamiento. Philippe Pinel (1745-1826) se interesó por el tratamiento médico de las personas con retraso mental en las instituciones de Bicêtre y la Salpêtrière. Con la experiencia en estos centros comenzó a sentar las bases de la terapia ocupacional y de la instrucción laboral para personas con enfermedades mentales.

			En 1818, Jean Étienne D. Esquirol (1772-1840), discípulo de Pinel, dentro de su Dictionnaire des sciences medicales, acuñó la diferenciación entre idiocia o amencia, en alusión a las personas que presentan retraso mental por no haber desarrollado su inteligencia, y demencia, que se referiría a las personas con enfermedades mentales. Jean Itard (1774-1838), también discípulo de Pinel, dedicó gran parte de su vida al trabajo con niños sordos en el Instituto de Sordos de París, si bien su popularidad se debe al hecho de haber realizado el estudio del niño salvaje de Aveyron, considerado, como comentaremos más tarde, el primer caso descrito de niño autista.

			Édouard Séguin (1812-1880), discípulo de Itard, en colaboración con Esquirol, abrió las vías de la colaboración médico-pedagógica. Junto con este último, completó una clasificación de las personas con deficiencia mental, estableciendo, según la severidad del trastorno, los niveles de idiocia, para la más grave afectación, imbecilidad, para formas más leves, debilidad mental y retraso. En cualquier caso, lo verdaderamente importante era su concepción del «deficiente». Así, Séguin consideraba que la persona deficiente mental, a pesar de no saber, pensar ni desear, era susceptible de mejora, esto es, era «educable». Partiendo de esta idea, y consciente de la relación crucial que se establece entre la actividad sensorial y el nivel de pensamiento, creó el denominado «método fisiológico» (recogido en su obra de 1866 La idiocia y su tratamiento según el método fisiológico). Se trata de un conjunto de técnicas médicas y psicológicas en las que resulta esencial la actividad con objetos reales y la variedad de experiencias, con el fin de intervenir sobre la percepción, la imitación, la coordinación, la memoria y la generalización.

			Esta corriente de pensamiento influyó notablemente en el nacimiento de numerosas instituciones tanto de Europa como de Estados Unidos. En Francia, Désiré-Magloire Bourneville (1840-1909), médico y pedagogo, hizo de Bicêtre el primer instituto psicopedagógico en el que desarrolló las directrices de E. Séguin. En Europa (Bélgica, Italia, Alemania, Dinamarca...) se crearon en los años siguientes varias escuelas y clases especiales bajo este modelo de actuación. Por su parte, en Estados Unidos, concretamente en Massachusetts, se creó en 1848 la primera escuela basada en los métodos de Édouard Séguin. A esta siguieron otros muchos centros para la atención a personas con deficiencia mental en los que destacaba la colaboración de médicos y pedagógos y que sentaron las bases de la educación especial como una educación sensorial y motora que propicia la adaptación a la vida normal.

			Existen contribuciones imposibles de soslayar. Una es la de Maria Montessori (1870-1952), médico de la Clínica Psiquiátrica de la Universidad de Roma, muy influenciada por los trabajos de Itard y Séguin y la filosofía de funcionamiento del Instituto de Bicêtre. En esta línea, Montessori creía, a pesar de su formación, que la deficiencia era un problema educativo, más que médico, lo que la condujo a interesarse por los fundamentos psicopedagógicos del aprendizaje. En 1898 Montessori fundó en Italia una escuela pública para niños con deficiencias intelectuales en la que estableció sus directrices pedagógicas. Las publicó en 1939 en un manual práctico donde recogía su metodología y materiales didácticos, ampliamente conocidos todavía en la actualidad, que le procuraron una fama como educadora que se extendió por toda Europa. Su principio capital residía en la espontaneidad que el niño desarrolla a través de juegos educativos, actividades de educación en sensaciones táctiles y kinestésicas y dibujos libres.

			Cabe destacar también el trabajo de Ovide Decroly (1871-1932), desde Bélgica, creador en Bruselas durante 1901 de una escuela especial para «retrasados y anormales» cuya metodología, método pedagógico de enseñanza globalizada, extrapolada a las personas «promedio», es utilizada aún en la actualidad en algunos centros. Con esta metodología, Decroly, junto con A. Descoeudres (1877-1963), ambos psicólogos y pedagogos, defiende la educación en el medio natural, la estimulación corporal, el adiestramiento sensorial, el carácter utilitario de la educación, la importancia del juego y la individualización de la enseñanza2; principios todos ellos que, como veremos a lo largo del texto, son esenciales en el tratamiento y la intervención con niños y niñas autistas.

			Así, dejando atrás épocas en que la ignorancia y el rechazo con que habían sido considerados los niños y niñas con deficiencias conducían a un abandono marcado por una especie de suerte fatal, pasamos a una etapa en que se cree en la necesidad y oportunidad de trabajar para potenciar el desarrollo de niños que habían nacido con, o habían adquirido, algún tipo de condicionante particular.

			Esta filosofía, sin embargo, contrasta en cierta medida con la creciente influencia del determinismo biológico basado en la teoría evolutiva de Charles Darwin (1809-1882). Según Darwin, la supervivencia de la especie se basaba en la selección natural del mejor dotado. Con Spencer se llega al darwinismo social, que justificaría la supervivencia por la selección del más apto (Herbert Spencer, 1820-1903). Francis Galton (1822-1911), influido por la teoría de Darwin, llegó a afirmar la predominancia de la naturaleza biológica del ser humano, es decir, de la herencia genética. En consecuencia, la eugenesia sería el programa más adecuado para desarrollar y mejorar la especie humana, un programa que, llevado al extremo y apoyándose también en la selección natural, justificará la teoría supremacista subyacente a todo racismo. En 1896 James Sully (1842-1923) y colaboradores crean en Inglaterra el Laboratorio de Psicología «Sully» para el examen de «niños difíciles», y tres años después surge el proyecto de ley para la creación de escuelas especiales para «niños retrasados». También a finales del siglo xix, en Francia, se establecen tres tipos de atención educativa: la educación ordinaria, algunas «clases especiales», que se van poblando de los niños con deficiencias leves que no se adaptan a aquella, y las instituciones especializadas, dispensadoras en mayor medida de atención médica y que albergan a niños con bajo nivel. Como respuesta a esta categorización creciente de las propuestas pedagógicas, en 1904 el psicólogo suizo Édouard Claparède (1873-1940) y el neurólogo François Naville (1883-1968) establecen en Ginebra la primera consulta médico-pedagógica para el diagnóstico y la clasificación de los alumnos susceptibles de acudir a clases especiales; de igual forma, Alfred Binet (1857-1911) y Théodore Simon (1872-1961) construyen en 1905 el primer test de inteligencia como resultado del encargo realizado por el Ministerio de Instrucción francés.

			Después de la Segunda Guerra Mundial, y conocidas las atrocidades cometidas por el gobierno nazi bajo el llamado programa de eugenesia Aktion T4 (encargado de eliminar sistemáticamente a todas las personas señaladas como enfermas incurables, niños con taras hereditarias o adultos improductivos), y en general el genocidio nazi, se produjo un movimiento mundial que conducirá a la proclamación por la Asamblea General de Naciones Unidas en 1948 de la Declaración Universal de Derechos Humanos. Los movimientos en defensa de los derechos de las personas con discapacidad y el asociacionismo de padres y madres de niños y niñas con trastornos del desarrollo condujeron, en 2006, a la aprobación de la Convención Internacional sobre los Derechos de las Personas con Discapacidad. En la actualidad, y pese a que tal como se ha descrito en estas páginas es largo el camino andado, aún es mucho lo que nos queda por recorrer. La filosofía inherente a la declaración de los derechos de las personas con discapacidad implica el tratamiento sin discriminación por razón de cualquier tipo de trastorno tanto a nivel educativo como a nivel social, sanitario o laboral. Este objetivo no está exento de detractores, que siguen anclados en los principios filosóficos tayloristas de mejorar los procesos de enseñanza y tendentes a mantener la segregación en función de las características psicológicas o competenciales de las personas con la finalidad de optimizar recursos. De hecho, en el desarrollo legislativo de nuestro país, se pueden ver reflejados movimientos pendulares en esta dirección en las sucesivas reformas y contrarreformas de la ley general de educación.

			
			
NOTAS

				
					1 Del «Proyecto Docente» preparado para la oposición a Cátedra del Área de Psicología Evolutiva y de la Educación por Francisco Alcantud-Marín, Universitat de València, 2002.

				

				
					2 Estos principios se recogen en el libro L’éducation des enfants arriérés, París, Delachaux y Niestlé (La educación de los niños anormales: observaciones psicológicas e indicaciones prácticas, publicado en español en Madrid por la editorial Francisco Beltrán, 1920).
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Bases para la intervención: concepto, etiología y patogénesis de los trastornos del espectro del autismo

		

	
		
			1

			
Evolución del concepto autismo

			
1. INTRODUCCIÓN

			En los últimos cuarenta años el enfoque y la percepción social del autismo han variado significativamente. En los años setenta-ochenta del siglo XX se estimaba una prevalencia de 4/10.000 (DeMyer, Hingtgen y Jackson, 1981), mientras que en la actualidad se sitúa entre el 1 % y el 2 % (Baio et al., 2018; Autism Europe, 2019). En los años setenta y bien entrados los ochenta se consideraba que la mayoría de los sujetos con autismo necesitaban cuidados residenciales o institucionales de por vida, debido al resultado exiguo de los tratamientos de la época. Menos del 2 % de ellos tenían la oportunidad de alcanzar una vida normal (DeMyer, Hingtgen y Jackson, 1981). En los años noventa aún se definía el autismo como «un trastorno del desarrollo, severo y crónico, que con los conocimientos actuales no tiene cura sus síntomas se manifiestan de forma diversa en distintas edades acompañando a la persona durante todo el ciclo vital» (Frith, 1991, p. 37).

			En la actualidad, el autismo o, utilizando la denominación actual, trastornos del espectro del autismo (TEA)3, se considera uno de los trastornos del neurodesarrollo más común. Fruto del enorme esfuerzo de investigación que se ha realizado, y aunque aún quedan muchas lagunas, sobre todo en relación con la etiología y la patogénesis del trastorno, existen evidencias irrefutables de que se trata de un trastorno de carácter biológico y de base genética (Filipek, Steinberg-Epstein y Book, 2006). Los resultados más prometedores, sin duda, se han producido en el desarrollo de los tratamientos educativos (Filipek, Steinberg-Epstein y Book, 2006; Howlin, 2005). En la actualidad, un 1 % de las personas diagnosticadas con TEA antes del inicio de la escolarización alcanza los estudios superiores (Newman et al., 2011).

			Debido a la alta prevalencia alcanzada, a la presión social de las familias y al interés por los nuevos paradigmas que emergen del estudio de este trastorno, podemos decir que es uno de los trastornos del neurodesarrollo más estudiados en todos sus ámbitos (educativo, sanitario o social). En consecuencia, existe un gran número de documentos y publicaciones de diferente valor científico. Si a esa gran cantidad de publicaciones que se genera añadimos el uso que se hace de las redes sociales para la obtención de información, el resultado es que la persona (familiar o profesional) que se acerca por primera vez al autismo experimenta una sobrecarga de datos que le puede generar confusión. Como demostración, solo hace falta hacer una consulta rápida a las bases de datos de publicaciones científicas como ProQuest Psychological Journals solicitando aquellas en las que aparece el término autism y nos mostrará, tal como se puede constatar en el gráfico de la figura 1.1, cuál ha sido la evolución del interés sobre este trastorno.

			Como se puede observar, desde los años cuarenta hasta los años noventa del siglo pasado, el número de publicaciones era relativamente bajo. Sin embargo, a partir de finales de los años noventa y, sobre todo, en las primeras décadas de este siglo, el interés sobre el fenómeno del «autismo» ha crecido de forma exponencial siguiendo, como veremos más adelante, el crecimiento también exponencial de su prevalencia.

			En este período de tiempo, el «autismo» ha pasado de ser considerado una «enfermedad o trastorno mental» de etiología afectivo-emocional, con las consecuencias estigmáticas que ello conlleva, a ser juzgado como el trastorno del neurodesarrollo más común. En este capítulo, de carácter introductorio, histórico y narrativo, expondremos los hitos históricos y sus actores más representativos, responsables de los cambios conceptuales ocurridos durante la última mitad del siglo pasado hasta llegar al concepto actual.

			Narrar la evolución conceptual del autismo en los últimos 70 u 80 años de una forma sintética y comprensible nos obliga a dejar en el tintero algunos hechos o tratarlos de forma superficial dado que, con toda seguridad, los retomaremos a lo largo de los siguientes capítulos de este texto.

			[image: ]

			Figura 1.1.—Evolución del número de publicaciones recopiladas en la base de datos ProQuest Psychological Journals.

			
2. DE LA ENFERMEDAD MENTAL AL TRASTORNO DEL DESARROLLO

			El término «autismo» ha sido utilizado con diferentes significados a lo largo de la historia. Como antecedentes, el caso documentado más antiguo, aunque no utilizara el término «autismo», se atribuye a Jean Itard (1774-1838) al describir el caso de Victor, el niño salvaje de Aveyron (Malson, 1964). Otro caso descrito en la literatura científica en el que se pueden identificar los signos y síntomas de lo que después denominaríamos autismo es el trabajo de Theodore Heller (1869-1938). Heller (1908) describe seis casos de niños que, después de un desarrollo normal, inician alrededor de los 3-4 años un deterioro gradual hasta quedar en un estado de «demencia irreversible». Este trastorno se conoce hoy en día como «síndrome desintegrativo de la infancia», «síndrome de Heller» o «psicosis desintegrativa», y se caracteriza por un retraso en el lenguaje, déficits en la función social y habilidades motrices alteradas, pero lo más llamativo es precisamente el fenómeno de regresión, es decir, los niños siguen una pauta de desarrollo normal hasta un momento en que, de forma más o menos brusca, pierden lo aprendido y regresan a estadios evolutivos más inmaduros.

			El término «autismo» fue utilizado por primera vez por Eugen Bleuler (1857-1939), psiquiatra coetáneo de Sigmund Freud, en su texto Dementia praecox oder Gruppe der Schizophrenien4, publicado en 1911. En este texto se define el término «esquizofrenia» y, dentro de esta categoría diagnóstica, denomina «autistas» a aquellos pacientes con esquizofrenia seriamente aislados (catatónicos).
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			Figura 1.2.—Grunia Sujareva (1891-1981). Tomada de http://www.eipea.cat/.

			Otra precursora en el uso del término fue la psiquiatra infantil rusa Grunia Efimovna Sujareva (1891-1981), que publicó en 1926 un artículo en el que describe seis casos de niños con síntomas psiquiátricos y también aspectos de su constitución física y de alteraciones motoras. En principio, utiliza el término «psicopatía esquizoide» para más tarde denominarlo «psicopatología autista» (Sujareva, 1926). Con posterioridad se reconocerá la semejanza entre las descripciones de Sujareva y de Hans Asperger (Wolff, 1996). Es importante caer en la cuenta de que, desde su primera acepción, el autismo se relaciona con los trastornos mentales más graves y, consecuentemente, hereda de ellos todas sus connotaciones sociales negativas (Greydanus y Toledo-Pereyra, 2012).
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			Figura 1.3.—Leo Kanner. Tomada de http://www.unl.edu.

			Aunque, como se ha visto, existen precedentes, de forma convencional se atribuye el concepto moderno de «autismo» a Leo Kanner (1896-1981), quien en 1943 pública su artículo «Autisc disturbances of affective contact»5. En este artículo, Kanner describe los síntomas comunes de once niños definidos como «ensimismados», con severos problemas sociales, de comportamiento y comunicación, y atribuye la causa del trastorno a un déficit en el contacto afectivo en la primera infancia. Es importante anotar que en la época en la que Kanner escribe su artículo, la orientación predominante en psiquiatría era el psicoanálisis. La teoría psicoanalítica establece que la conducta problema o trauma es consecuencia de la permanencia en el subconsciente de los impulsos instintivos reprimidos por la conciencia, dando especial importancia, por tanto, a las experiencias de la primera infancia. Las técnicas terapéuticas utilizadas permitían la catarsis emocional, mediante la evocación de los traumas infantiles, al traer al estado consciente el trauma o impulso reprimido.
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			Figura 1.4.—Hans Asperger. Tomada de http://www.unl.edu.

			Prácticamente en paralelo a la publicación de Kanner, Hans Asperger (1906-1980) publica en 1944 su trabajo Die «Autistischen Psychopathen» im Kindesalter6, donde da a conocer la descripción de la «psicopatía autista» en base al análisis de cuatro casos con sintomatología prácticamente idéntica a la descrita por Kanner. Aunque los dos autores son coetáneos y de origen austriaco, parece que no llegaron a conocerse nunca. Leo Kanner emigró y se estableció en Estados Unidos, años antes de estallar la Segunda Guerra Mundial, y ejerció la profesión de psiquiatra. Hans Asperger, por el contrario, permaneció en Viena dirigiendo el Departamento de Pedagogía Terapéutica de la Clínica Pediátrica de la Universidad de Viena. La diferencia entre las descripciones de estos dos autores radica en la concepción misma del trastorno descrito. Mientras que para Kanner se trataba de una enfermedad mental de origen afectivo, para Asperger «psicopatía autista infantil» haría referencia (según los comentarios del propio investigador) a una manera diferente de ver el mundo, a una alteración, una anormalidad de la personalidad. Otra diferencia significativa entre ambos autores es la modalidad de la intervención. Aunque en la época el psicoanálisis se encontraba en pleno auge en Austria, Asperger parte de la premisa de que, a pesar de las dificultades que generaban, los niños con «psicopatía autista infantil» tenían capacidad de adaptación si se les proporcionaba una orientación psicopedagógica adecuada. La pedagogía terapéutica es pues, desde el punto de vista de la intervención, la aportación más importante de este autor. Desgraciadamente, el trabajo de Asperger quedó en el anonimato, enterrado bajo las ruinas de Viena, hasta que casi cuarenta años después lo sacaran a la luz primero Lorna Wing (1981) y posteriormente Utha Frith (1991), que tradujo su obra.

			Es importante que contextualicemos el momento histórico que relatamos, entre los años 1930 y 1950, cuando las teorías psicoanalíticas prevalecían en la explicación de las enfermedades mentales. En psicología, la personalidad o la inteligencia se consideraban rasgos condicionados biológicamente de forma innata y, por tanto, difícilmente modificables o directamente no modificables. De la misma forma, se considera que las experiencias infantiles tienen una gran importancia en el desarrollo psíquico del adulto, y entre ellas sobresalen el desarrollo afectivo y el desarrollo de la sexualidad. Así, el autismo se presenta como un trastorno emocional producido por una inadecuada afectividad entre el niño y la madre. En el texto siguiente, citado por Rivière se expresa sin duda la opinión de la época:

			El autismo es un trastorno emocional, producido por factores emocionales o afectivos inadecuados en la relación del niño con las figuras de crianza. Esos factores dan lugar a que la personalidad del niño no pueda constituirse o se trastorne. De este modo, madres y/o padres incapaces de proporcionar el afecto necesario para la crianza producen una alteración grave del desarrollo de niños que hubieran sido potencialmente normales y que seguramente poseen una inteligencia mucho mejor de lo que parece, pero que no pueden expresar por su perturbación emocional y de relación. El empleo de una terapia dinámica de establecimiento de lazos emocionales sanos es la mejor manera de ayudar a los niños autistas (Rivière, 2001).
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			Figura 1.5.—Bruno Bettleheim. Tomada de http://www.nndb.com.

			En su libro La fortaleza vacía, Bettleheim (1967) propuso como explicación etiológica del autismo el déficit afectivo en la relación madre-hijo, y se refirió a ella como refrigerator mom. Culpabilizar a las madres del trastorno de sus hijos supuso un daño irreversible que trascendió el ámbito científico y terapéutico y generó una falsa creencia popular. El propio Kanner publicó en 1950 el libro In defense of mothers: How to bring up children in spite of the more zealous psychologists7 (Kanner, 1950), en el que intentó defender el papel educativo de padres y madres. No obstante, estas ideas han perdurado en el tiempo, y en muchos países, durante muchos años, se ha seguido tratando a los padres como si fueran la causa del problema de sus hijos.

			Son numerosos los trabajos que se han publicado sobre la indiscutible influencia que, para el desarrollo integral del niño o niña, tiene una relación cálida, íntima y continua con sus progenitores o cuidadores principales (Barreto, Sánchez de Miguel, Ibarluzea, Andiarena y Arranz, 2017). También se conocen, desde ya hace tiempo, las consecuencias en la salud mental de los hijos criados en un ambiente familiar deteriorado (Bowlby, 1952). Rutter (1974), en sus trabajos sobre el desarrollo del apego, al analizar diferentes trastornos en el desarrollo, matiza la importancia del ambiente emocional familiar estableciendo que, más que la ausencia o privación materna, es la discordia familiar la que se impone como factor de vulnerabilidad y no como un agente causal en la aparición de trastornos mentales en la edad adulta. En definitiva, aunque es reconocido el valor del contexto afectivo para el desarrollo general del niño, se cuestiona que este pudiera ser la causa del autismo. Sin embargo, esta idea de causa-efecto ha perdurado en el tiempo; Charman y colaboradores (2011), por ejemplo, informan de que la relación causal entre el déficit de afecto paterno y el desarrollo del autismo ha persistido hasta la última década del siglo XX.
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			Figura 1.6.—Isabelle Rapin. Tomada de http://www.mujeresconciencia.com.

			Entre otros trabajos pioneros que intentan encontrar una explicación biológica a la aparición del autismo destacamos los de Isabel Rapin (1927-2017), que ya en 1959 publica un primer artículo en el que deja constancia de que muchos de los niños con autismo no desarrollan lenguaje y estudia las bases neurológicas que pueden justificar esta circunstancia (Rapin, 1959). En consecuencia, contribuye a derribar la creencia desarrollada a partir de los trabajos de Bettleheim. Entre sus estudios destacamos, entre otros, el Handbook of Neuropsychology, publicado en 1994, y el último y definitivo Autism: A neurological disorder of eraly brain development (Tuchman y Rapin, 2006).
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			Figura 1.7.—Bernard Rimland (1928-2006). Tomada de http://www.orthomolecular.org/hof/hof2007.pdf.

			Bernard Rimland (1928-2006) publica en 1964 el libro El autismo infantil, el síndrome y sus implicaciones para una teoría neural de la conducta (Rimland, 1964). En este trabajo, Rimland también aseguraba que el autismo es un desorden de origen neurobiológico, refutando así la hipótesis del desorden emocional como patogénesis del autismo. En trabajos posteriores confirmará con estudios empíricos esta hipótesis rechazando de plano la culpabilización de los padres en la aparición del trastorno (Cantwell, Baker y Rutter, 1978). Ya en esa época, y siguiendo los trabajos de Rapin y Rimland, se empieza a hipotetizar que una alteración específica de los mecanismos que subyacen a la comprensión del lenguaje estaría en la base de los problemas de comunicación y del comportamiento de las personas con autismo (Rutter, 1966; Churchill, 1972).

			En 1962 se funda la National Society for Autistic Children del Reino Unido8, y de forma similar se crean asociaciones de padres en defensa de los derechos de los niños con autismo a lo largo de todo el mundo occidental, generando una gran presión social que contribuirá a sensibilizar a la sociedad y a las administraciones públicas sobre los derechos de las personas con autismo. Ejemplo de esta presión es sin duda la creación de la American Society of Autism y del Autism Research Institut.

			Desde la medicina, con el trabajo de Rimland, y en el propio ARI9 se inicia una línea de investigación para determinar la causa biológica del trastorno neurológico que deriva en la aparición de las conductas autistas y, sobre todo, en la búsqueda de un tratamiento médico. La consecuencia de todos estos avances fue comprender que el autismo no era un trastorno mental, sino un trastorno del desarrollo. El trabajo de Rimbland supone un punto de inflexión en el desarrollo de la intervención en niños autistas, que abandona el ámbito de la psiquiatría infantil y se centra en el ámbito educativo al tratarlo como un trastorno del desarrollo. Estos cambios de tendencia se confirman con las primeras aplicaciones clínicas de los principios conductistas.
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			Figura 1.8.—Charles B. Ferster. Tomada de http://www.behavioranalysishistory.pbworks.com.

			Charles Bohris Ferster (1922-1981) hizo el primer intento por comprender a los niños autistas desde una perspectiva conductual. Para este autor, la conducta de los niños autistas se podría explicar como un aprendizaje inadecuado debido a la falta de valor reforzador de estímulos sociales como el elogio (Ferster, 1961). Las ideas clave de las teorías conductistas se basan en el paradigma estímulo-respuesta-refuerzo, el cual establece que la conducta está sometida al control del medio. Según las leyes de aprendizaje, un «refuerzo» es todo aquello que incrementa o modifica la probabilidad de ocurrencia de una respuesta. Uno de los trabajos pioneros dentro de esta orientación fue desarrollado por Ferster y DeMeyer (Ferster y DeMyer, 1961; DeMyer, Hingtgen y Jackson, 1981). Por primera vez, se ofrecía una demostración metodológica, contundente y profesionalmente fiable de que las técnicas basadas en el condicionamiento operante generaban cambios significativos en los individuos con autismo, que hasta la fecha eran considerados intratables. Probablemente el concepto que más fácilmente se asocia al conductismo son los «programas de refuerzo» (Sánchez-Sosa, 1990) desarrollados por Skinner (1965) y que darían pie al desarrollo del «análisis aplicado de conducta»10 (Bijou, 1966).

			El proceso mediante el cual solo se refuerzan aquellas manifestaciones conductuales cuya dirección coincide con la respuesta deseada se denomina «condicionamiento». Este se desarrolla en el contexto de un programa de refuerzo para el que, precisamente, es necesario un análisis de la conducta que se desea extinguir o instaurar. Una de las contribuciones más importantes del conductismo, desde nuestro punto de vista, son sin duda los procesos de programación educativa, objetivación de metas y evaluación de resultados y, en consecuencia, la consideración tecnológica del proceso de enseñanza/aprendizaje. El conductismo se dirigió hacia la intervención para conseguir cambios significativos en la conducta autista explicando su aparición dentro del paradigma conductista.

			Las primeras evidencias sobre la eficacia de los principios de modificación de conducta hicieron que paulatinamente se abandonaran las posturas relacionadas con la hipótesis de padres poco afectivos frente a la asociación del autismo con algún tipo de trastorno neurobiológico responsable de la alteración cognitiva que explicaría las dificultades de relación, lenguaje, comunicación y flexibilidad cognitiva. Las evidencias disponibles sobre la eficacia de los diferentes métodos de intervención apuntan a que los basados en principios de análisis conductual aplicado (ABA) son, en principio, los mejor valorados (Lovaas, 1987; McEachin, Smith y Lovaas, 1993; Sallows y Graupner, 2005; Alcantud-Marín y Alonso-Esteban, 2013).
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			Figura 1.9.—Ivar Lovaas en 1980. Tomada de http://www.nytimes.com.

			Lovaas (1932-2010) publica una serie de artículos en los que expone su metodología (basada en codificar las conductas observadas, sus antecedentes y consecuentes y justificar su mantenimiento por el condicionamiento). De su experiencia se extrae el uso de refuerzos con estímulos positivos, y aunque inicialmente su trabajo se realizaba en el centro de intervención, pronto reconoció la mayor eficacia de combinar esta con la intervención en entornos naturales (en el hogar del niño, en el centro educativo o allí donde debería manifestarse la conducta deseada) con la finalidad de generalizar la conducta aprendida. En 1995 fundó el Lovaas Institute for Early Intervention11, desde donde desarrolló su modelo de intervención, cuyo denominador común es el uso de refuerzo positivo e intensificación terapéutica (llegando a trabajar en algunos casos más de 20 horas semanales), por lo que su método se conoce también como early intensive behavioral intervention.
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			Figura 1.10.—Eric Schopler. Tomada de 
				https://teacchdubinaaron.wordpress.com/history-of-teacch/.

			En los años sesenta, ya era más o menos generalizada la aceptación de que el enfoque de intervención en las personas con autismo era el educativo. Eric Schopler (1927-2006) desarrolla toda una metodología que ha ido evolucionando en el tiempo y que se conoce con las siglas de TEACCH (Treatment and Education of Autistic Children related Communication Handicapped). Schopler tuvo la oportunidad de desarrollar este programa «pionero» en 1971, en Carolina del Norte (Estados Unidos), y fue nombrado director del mismo. Entre sus aportaciones demostró que el autismo es un trastorno del desarrollo; que los padres de los niños autistas podrían ser colaboradores útiles en el tratamiento y la educación de sus hijos; que la estructuración del ambiente, el uso de claves visuales y refuerzo positivo, entre otras, son medidas educativas eficaces en la educación de los niños autistas (Rutter y Schopler, 1978). Ampliaremos este punto en el capítulo dedicado a los modelos de intervención escolar en niños autistas.

			
3. EL AUTISMO COMO UN TRASTORNO COGNITIVO

			De la misma forma, conforme empezaron a aparecer modelos y teorías cognitivas explicativas del procesamiento de la información y se evidenció la influencia del propio organismo en su aprendizaje, comenzaron a surgir modelos y teorías explicativas del desarrollo humano. Como antecedentes, debemos remontarnos a autores como J. M. Baldwin (1861-1934), quien, al describir y conceptualizar el juego infantil y, sobre todo, el juego de «pretensión», hizo hincapié en la importancia de la mirada y la imitación en el desarrollo cognitivo, el desarrollo de la personalidad y la relación social, inspirando a otros grandes autores como J. Piaget (1896-1980). Piaget (1953), a través de sus etapas del desarrollo, sostiene que el niño inicia el desarrollo cognitivo antes de la adquisición del lenguaje, por medio de actividades sensoriomotrices en interacción con el medio (Gergely, Bekkering y Király, 2002). Con posterioridad, Lev Vygotsky (1896-1934) denominará a esta interacción «mediación social», desarrollándose a partir de sus ideas, la metodología del andamiaje en el aprendizaje como actuación del adulto en la zona de desarrollo próximo (Vygotsky, 1962)12.
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			Figura 1.11.—J. Piaget. Tomada de https://www.biografiasyvidas.com/biografia/p/piaget.htm .

			Uno de los autores que, en nuestra opinión, ha influido más en el cambio de paradigma en nuestro trabajo es Reuven Feuerstein (1921-2014), que desarrolla una teoría y modelo de intervención para mejorar las competencias cognitivas. Feuerstein (1980) rompe con la idea sostenida durante generaciones de que el potencial intelectual es inalterable y, en cierta medida, determinado genéticamente. Desarrolla el modelo MLE13 (Feuerstein, Klein y Tannenbaum, 1999), que aplicará a niños con discapacidad intelectual para demostrar la modificabilidad de la inteligencia.
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			Figura 1.12.—Reuven Feuerstein. Tomada de http://www.peterhuebner.com/en/Experts/Reuven-Feuerstein.html.

			Todos los esfuerzos se han dirigido hacia la construcción de una teoría que explicara la patogénesis del trastorno. De los estudios de esta época se podría concluir que las personas autistas procesan la información de forma diferente, lo que explicaría la hipersensibilidad a estímulos visuales y auditivos (Prior, 1979). El factor común de todos estos primeros estudios es la defensa de que la etiología del autismo es de naturaleza cognitiva con una base neurológica. En la época resultaba difícil relacionar ambos campos de trabajo y, en consecuencia, se trataba de explicar las características principales que definen a las personas con autismo utilizando constructos psicológicos.

			Una de las primeras teorías que intenta explicar el comportamiento autista es la «teoría de la mente» (ToM)14. Este modelo fue definido originalmente por Premack y Woodruff (1978) cuando intentaban explicar el comportamiento de primates. La ToM, que se define como la capacidad de atribuir estados mentales a otras personas o a uno mismo, fue utilizada para explicar el déficit autista al observar que las personas autistas carecían de la habilidad para atribuir estados mentales a otras personas (Baron-Cohen, Leslie y Frith, 1985; Baron-Cohen, 1989; Yirmiya y Shulman, 1996). Como veremos más adelante, a pesar de existir numerosas investigaciones que evidencian la existencia de diversas alteraciones cognitivas implicadas en el desarrollo del autismo, aún no se ha encontrado una alteración cognitiva específica o un perfil común que explique las características del trastorno.

			
4. DESARROLLO DE LAS TIPOLOGÍAS DEL AUTISMO

			Es importante tomar conciencia de la situación de la ciencia en el momento sociohistórico en el que hacen aparición los primeros estudios de Kanner y Asperger. Los registros de historias clínicas como instrumento de recogida de información y evidencia científica empezaron a utilizarse años antes (a finales del siglo xix) y, por tanto, aún no existía un sistema de recogida de información generalizado y estandarizado. En estos momentos, las enfermedades se definían por observación clínica de los síntomas, lo que suponía que para una misma patología existieran diferentes denominaciones en función del grupo, escuela o país del estudio. A finales de los años cincuenta la Asociación Americana de Psiquiatría, con la finalidad de unificar el significado de las etiquetas y sistemas diagnósticos más allá de teorías u orientaciones, asumió la tarea de intentar poner un cierto orden en el uso de las etiquetas diagnósticas. El DSM-I15 apareció en el año 1952 (APA, 1952), y aunque el autismo ya había sido identificado como una entidad específica nueve años antes, no fue incluido en esta versión. Así, a los niños con las características descritas por Leo Kanner se les etiquetaba como «reacción esquizofrénica de tipo infantil». De nuevo, hacemos caer en la cuenta al lector de que calificar a un niño con «reacciones esquizofrénicas» estigmatiza al autismo al heredar todas las connotaciones negativas derivadas de la asociación entre los términos «autismo» y «esquizofrenia». El DSM-II se publica en 1968 (APA, 1968) y en él aún no aparece el autismo como un diagnóstico específico, sino que se sigue considerando una característica de la esquizofrenia infantil.
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			Figura 1.13.—Michael Rutter. Tomada de https://bit.ly/3JN9KrG.

			Diez años después de la publicación del DSM-II, Rutter (1978), basándose en su propia investigación y experiencia clínica, publica su definición de autismo y sus criterios diagnósticos con numerosos ejemplos de las conductas que los describían. Estos eran esencialmente cuatro:

			1.Problemas en el desarrollo social, con características especiales no explicables por el nivel intelectual del niño.

			2.Retraso en el desarrollo del lenguaje, también con características definidas y no explicables por el desarrollo intelectual del niño.

			3.Resistencia al cambio, mostrando patrones de juego estereotipado, preocupaciones e intereses atípicos y resistencia al cambio.

			4.Inicio de los síntomas antes de los 30 meses.

			Fue en 1980, con la publicación del DSM-III (APA, 1980), cuando se incorpora el autismo como categoría diagnóstica específica, denominada «autismo infantil». Para su diagnóstico se debían dar seis condiciones básicas entre las que se incluían los criterios de Rutter (1978). En 1987 se publica la revisión del DSM-III-R (APA, 1987), que supone un cambio radical no solo en los criterios diagnósticos sino también en la denominación. Se evoluciona desde el término «autismo infantil» hacia el término «trastorno autista».

			Poco después de la aparición del DSM-III, se describe el síndrome de Asperger al diferenciar a aquellos autistas con nivel cognitivo medio y un buen nivel de lenguaje de los que presentaban retraso mental (Wing, 1981). Esta diferenciación ya había sido señalada con anterioridad (Bartak y Rutter, 1976).
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			Figura 1.14.—Lorna Wing.  Tomada de http://www.theonlinebookcompany.com/autism/Content/Foreword .

			Lorna Wing (1928-2014), psiquiatra inglesa, madre de una niña con autismo y miembro activo del NAS16, ha sido una de las figuras más representativas e influyentes en la segunda mitad del siglo xx. A ella se debe el Estudio Camberwel (Wing y Gould, 1979). Se trata de un estudio epidemiológico de los nacidos entre 1956 y 1970 en el distrito londinense de Camberwell. Recogieron y analizaron un total de 914 casos consultando fuentes diversas (Sanidad, Educación y Servicios Sociales). Las etiquetas diagnósticas utilizadas hasta ese momento bajo las que se enmascaraba el autismo eran:

			—Demencia precoz.

			—Demencia precoz catatónica.

			—Psicosis catatónica primaria de idiocia.

			—Demencia.

			—Psicosis simbiótica.

			—Psicopatía autista.

			—Autismo infantil temprano.

			Wing y Gould (1979) observaron que muchos de estos síndromes presentaban síntomas comunes. De todos los casos analizados, 132 presentaban como denominador común alteraciones en la interacción social (interacción social baja, lenguaje verbal o no verbal y conductas repetitivas estereotipadas) y signos de retraso mental severo. Plantean que el autismo es un trastorno caracterizado por ser un continuo de menor a mayor gravedad, más que una categoría diagnóstica discreta. Este continuo puede asociarse a otros trastornos y grados de desarrollo intelectual. También evidenciaron que existen otros trastornos del desarrollo que presentan rasgos autistas. Lorna Wing es la responsable de la introducción del concepto de «trastornos del espectro del autismo» que no se generalizará hasta la publicación del DSM-5 (APA, 2013). Se puede decir que Wing fue una adelantada a su época.

			En esta misma línea, Wing describe las dificultades o síntomas comunes que presentan los niños con trastornos del espectro del autismo, definiendo así lo que se conoce como «la tríada de Wing»:

			—Deterioro cualitativo de la comunicación verbal y no verbal: el contacto visual es limitado, así como las expresiones faciales y los gestos.

			—Deterioro cualitativo de la interacción social: dificultades para la empatía y la relación con iguales y escaso interés por las personas.

			—Patrones de conducta, intereses y actividades restrictivos, repetitivos y estereotipados: indican un interés especial por ciertos objetos, el juego tiende a ser repetitivo o poco imaginativo, conductas repetitivas y movimientos estereotipados, temas de interés recurrentes y peculiares, comportamiento rutinario.

			En el año 1994 y 2000 se publican las clasificaciones DSM-IV (APA, 1994) y DSM-IV-TR (APA, 2000). Ya en la primera versión del DSM-IV se introducen varios cambios significativos. En primer lugar, en esta edición del manual se introdujo el concepto de continuo bajo la categoría de pervasive developmental disorders, traducido al castellano como «trastornos generalizados del desarrollo». Es importante para nuestro objetivo señalarle al lector la mala traducción del término pervasive. En inglés, tiene el significado de «penetrante o profundo», mientras que en castellano se adaptó como «general», refiriéndose a un trastorno que abarca todos los aspectos del desarrollo. En inglés, el término perversive hace referencia a la afectación de las funciones humanas más básicas, como la comunicación y el lenguaje, la socialización, la imaginación, la flexibilidad, etc. El segundo cambio se refiere a la definición de cinco categorías dentro del trastorno generalizado del desarrollo:

			—Trastorno autista, autismo infantil o síndrome de Kanner. Manifestaciones en mayor o menor grado de la tríada de Wing descrita anteriormente.

			—Trastorno de Asperger o síndrome de Asperger. Incapacidad para establecer relaciones sociales adecuadas a su edad de desarrollo, junto con una rigidez mental y comportamental. Se diferencia del trastorno autista en que presenta un desarrollo lingüístico aparentemente normal y sin existencia de discapacidad intelectual.

			—Trastorno de Rett o síndrome de Rett. Se trata de un trastorno de origen genético, predominante en las niñas, ligado al cromosoma X17. Implica una rápida regresión motora y de la conducta antes de los 4 años (con estereotipias características como la de «lavarse las manos»). Aparece en baja frecuencia con respecto a los anteriores. Este trastorno está asociado a una discapacidad intelectual grave.

			—Trastorno desintegrativo infantil o síndrome de Heller. Es un trastorno muy poco frecuente en el que, después de un desarrollo inicial normal, se desencadena, a partir de los 2 años y antes de los 10 años, una pérdida de las habilidades adquiridas anteriormente. Lo más característico es que desaparezcan las habilidades adquiridas en casi todas las áreas. Suele ir asociado a una discapacidad intelectual grave y a un incremento de alteraciones en el EEG18 y trastornos convulsivos. Se sospecha, por tanto, que es resultado de una lesión del sistema nervioso central no identificada.

			—Trastorno generalizado del desarrollo no especificado. Se trata de un cajón de sastre donde se agrupan todos los casos que no coinciden claramente con los cuadros anteriores, o bien se presentan de forma incompleta o inapropiada los síntomas de autismo en cuanto a edad de inicio o existencia de sintomatología subliminal.

			La tercera modificación introducida en el DSM-IV es el uso de la tríada de Wing como criterio diagnóstico. Es importante señalar que el déficit en alguna de las dimensiones de la tríada de Wing está presente de forma concomitante en otros síndromes y trastornos, lo que también contribuye a incrementar la confusión. Se han realizado grandes esfuerzos por conseguir instrumentos de diagnóstico que permitieran diferenciar los cinco tipos de trastorno definidos en el DSM-IV. Sin embargo, la literatura demuestra las grandes dificultades existentes a la hora de diferenciar uno de otro (Myhr, 1998; Bjorklund, 1998), sobre todo entre síndrome de Asperger y autismo infantil (Miller y Ozonoff, 1997; Eisenmajer et al., 1998), cuyas diferencias radican en el grado de gravedad y el momento de aparición del trastorno, tal como se puede observar en la tabla 1.1 (Volkmar y Cohen, 1991).

			Según los estudios de Fombonne y colaboradores (Chakrabarti y Fombonne, 2001; Fombonne, 2005; Fombonne, Quirke y Hagen, 2011), existen grandes diferencias entre las prevalencias de las distintas categorías diagnósticas, aunque lo más frecuente es precisamente el término «TGD no específico» por ser un «cajón de sastre».

			Desde su publicación, el uso de tipologías de trastornos generalizados del desarrollo ha sido cuestionado por la comunidad científica. Para empezar, por la dificultad de diferenciar unos y otros tipos. Todo ello ha llevado a un replanteamiento de las tipologías que verá la luz en la siguiente versión del DSM.
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			Figura 1.15.—Diferencias en la prevalencia de las distintas categorías diagnósticas. Tomada de los estudios de Fombonne et al., 2001.

			TABLA 1.1
 Relación entre los cinco subtipos de TGD según
					el DSM-IV-TR (Volkman y Cohen, 1991)
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			En 2013 se publica el DSM-5 (APA, 2013), en el que se introducen cambios que habían sido requeridos años atrás. Así, por ejemplo, se reconoce el concepto de trastorno del neurodesarrollo como aquellas alteraciones en funciones vinculadas con la maduración del sistema nervioso central y que se inician con el desarrollo de este y siguen un curso evolutivo estable. Se abandona la etiqueta genérica de «trastorno generalizado del desarrollo» para denominarse, como ya era más o menos habitual en los escritos científicos y académicos, «trastornos del espectro del autismo». En cuanto a los criterios diagnósticos, la tríada de Wing es simplificada en dos grandes dimensiones: dificultades persistentes en la comunicación e interacción social y patrones repetitivos y restringidos de conductas e intereses.

			Por último, en 2018 se publica la CIE-11 (WHO, 2018), donde se define el TEA como un trastorno caracterizado —al igual que en el DSM-5— por el déficit persistente en la habilidad para iniciar y sostener relaciones de interacción social y de comunicación recíproca y por una diversidad de patrones de comportamiento e intereses restrictivos, repetitivos e inflexibles. Lo más importante es la introducción de criterios funcionales para determinar el nivel de gravedad del trastorno combinando la presencia o no de discapacidad intelectual y el nivel de alteración o desarrollo del lenguaje.
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			Figura 1.16.—Esquema de clasificación de los trastornos del espectro del autismo según la CIE-11.

			Por hacer las cosas más complejas aún, añadimos a la evolución histórica de la clasificación diagnóstica de la APA19 la existencia de otras clasificaciones, con una clara falta de uniformidad en la terminología entre unas y otras. Hasta ahora, hemos seguido el desarrollo de las sucesivas versiones del DSM de la APA, pero esta no es la única norma de clasificación diagnóstica. De entre las existentes, citaremos la CIE (Clasificación Internacional de Enfermedades)20, publicada por la Organización Mundial de la Salud (OMS), organización dependiente de Naciones Unidas; la Clasificación Internacional de la Atención Primaria de la Organización Mundial de Médicos (CIAP) de WONCA21, así como la clasificación diagnóstica sobre la salud mental y los trastornos del desarrollo en la primera infancia de 0 a 3 años de edad (DC: 0-3R), que fue creada por el Zero to Three/Nacional Center for Clinical Infant Programs y tiene su correlato en nuestro país en la Organización Diagnóstica de Atención Temprana (ODAT) del GAT22. En la tabla 1.3 se presenta una comparación entre los diferentes sistemas de clasificación diagnóstica. El resultado es una maraña de siglas que suele confundir notablemente tanto a los profesionales como a las familias.

			En resumen, en la tabla 1.2 se presentan de forma cronológica los diferentes criterios diagnósticos que han estado al uso en los últimos cincuenta años y donde es fácil percibir cómo ha cambiado la concepción del trastorno. Se han utilizado solo las dos clasificaciones internacionales más importantes (CIE y DSM) para evitar confundir al lector.

			TABLA 1.2
 Diferentes conceptos de autismo según los
						sistemas de clasificación diagnóstica más
					utilizados

			
				
					
					
					
				
				
					
							
							Manual

						
							
							Año

						
							
							Criterio diagnóstico para el autismo

						
					

					
							
							CIE-8 

						
							
							1967

						
							
							—Aparición por primera vez del cuadro de autismo infantil.

							—Subgrupo de la esquizofrenia.

						
					

					
							
							DSM-II

						
							
							1968

						
							
							—Aparece por primera vez.

							—Es considerado una reacción psicótica de la infancia.

						
					

					
							
							CIE-9 

						
							
							1978

						
							
							—Clasificado como una psicosis infantil.

						
					

					
							
							DSM-III

						
							
							1980

						
							
							—Por primera vez se lo considera una categoría aparte denominada «autismo infantil».

						
					

					
							
							DSM-III-R

						
							
							1987

						
							
							—Cambio de denominación a «trastorno autístico»; es considerado un trastorno generalizado del desarrollo.

						
					

					
							
							CIE-10

						
							
							1993

						
							
							—Trastornos generalizado del desarrollo.

							—Se incluyen subgrupos:

							•Trastorno autístico.

							•Trastorno de Rett.

							•Trastorno desintegrativo infantil.

							•Trastorno de Asperger.

							•TGD atípico.

						
					

					
							
							DSM-IV

							DSM-IV-TR

						
							
							1994

							2000

						
							
							—El trastorno de Asperger aparece por primera vez dentro de los trastornos generalizados del desarrollo.

							—Se definen cinco categorías diagnósticas dentro de los trastornos generalizados del desarrollo (TGD):

							•Trastorno autista.

							•Trastorno de Rett.

							•Trastorno desintegrativo infantil.

							•Trastorno de Asperger.

							•Trastorno generalizado del desarrollo no especificado.

						
					

					
							
							DSM-5

						
							
							2013

						
							
							—Trastorno del espectro del autismo.

						
					

					
							
							CIE-11

						
							
							2018

						
							
							—Trastorno del espectro del autismo: clasificación con discapacidad intelectual y nivel de desarrollo del lenguaje.

						
					

				
			

			
5. DEL AUTISMO INFANTIL COMO CATEGORÍA DIAGNÓSTICA ONTOLÓGICA AL CONTINUO DE LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO DEL AUTISMO

			Aunque ya se ha avanzado en los apartados anteriores, creemos que es conveniente incidir en la aparición del concepto de «espectro». El autismo, tanto según la definición dada por Kanner como según la ofrecida por Asperger, se contempla como una categoría diagnóstica ontológica discreta (una persona es, o no es, cumple o no cumple los criterios diagnósticos de autismo). Esta idea ha trascendido hasta nuestros días de la mano del modelo médico o categorías diagnósticas médicas. En los trabajos de Wing y Gould (1979), se sugiere la existencia de grados en el cumplimiento del patrón típico de autismo. De forma que existían pacientes que, sin poder ser definidos como autistas, mostraban en mayor o menor grado la tríada de problemas (interacción social, comunicación e imaginación, asociado a patrón de conductas rígidas y repetitivas) cualitativamente similares, pero cuantitativamente distintos.

			La tríada de Wing como criterio diagnóstico se adoptó como núcleo de la definición clínica desde la publicación del DSM-IV (APA, 1994). El uso de este criterio permitió el desarrollo del concepto de TGD y sus tipologías. Sin embargo, la heterogeneidad de los niveles de desarrollo y afectación en los tres componentes de la tríada puso en tela de juicio la propia tipología de los TGD.

			TABLA 1.3
Comparación entre las diferentes normas y sistemas diagnósticos (tomada del grupo de trabajo de la Guía de Práctica Clínica para el manejo de pacientes con trastornos del espectro del autismo en atención primaria, 2009) con modificaciones personales
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			El retraso mental se presentaba como una dimensión distinta dado que la tríada se podía identificar con independencia del nivel de inteligencia. A su vez, muchas personas que presentaban estas características también presentaban otros problemas médicos o psicológicos. De todo ello se desprendía que no existían límites categóricos y que, más bien, las manifestaciones del trastorno se distribuían como un continuo. Se han estudiado los límites de las subcategorías de los TGD, sobre todo para delimitar el síndrome de Asperger, llegando a cuestionarse tal categoría diagnóstica (Wing, 1998; Ozonoff, South y Miller, 2000). Beglinger y Smith (2001), ante la problemática planteada, proponen sin éxito volver a los subtipos definidos por Wing y Gould (aislado, pasivo y activo pero extraño) y establecer una clasificación en función de la gravedad o intensidad de los síntomas (véase figura 1.17).

			El concepto de autismo como un continuo subyace al término «trastornos del espectro del autismo». El término fue utilizado por primera vez por Allen (1988). Su uso empezó a generalizarse tras los trabajos de Wing (1988, 1998), y en España gracias a Rivière (1997), aunque solo se le ha reconocido su valor como etiqueta diagnóstica con la publicación del DSM-5 (APA, 2013).

			En la actualidad entendemos que el «trastorno del espectro del autismo» o, en su afección más popular, el «autismo» es un trastorno del neurodesarrollo que se evidencia a lo largo de los tres primeros años de vida, con manifestaciones clínicas en áreas de interacción social y comunicación y con un repertorio restringido de intereses y comportamientos, tal como se recoge en el DSM-5. Este concepto, dado el nivel de conocimiento actual sobre la etiología del trastorno, a la falta de biomarcadores y siendo considerado un trastorno del neurodesarrollo, satisface las necesidades científicas, institucionales y sociopolíticas para mantener un diagnóstico estable y homogéneo (Verhoeff, 2014).
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			Figura 1.17.—Clasificación en función de la intensidad sintomatológica de Beglinger y Smith (2001).

			En general, y en función de los criterios diagnósticos, podemos dibujar un espacio definido por un primer eje alrededor del desarrollo de la cognición social (comunicación, lenguaje, interacción social). Este eje contempla un continuo que puede ir desde la ausencia total de lenguaje y asilamiento social hasta el desarrollo del lenguaje y de interacción social funcional. El segundo eje se centraría en el desarrollo de las funciones ejecutivas (inhibición conductual, planificación, flexibilidad cognitiva, etc.) y también dibujaría un continuo que iría desde la rigidez cognitiva, conductas repetitivas y estereotipadas, intereses restringidos, etc., hasta un desarrollo funcional con ciertas limitaciones o rutinas. Se ha evidenciado también que existe una tercera dimensión relacionada con la percepción sensorial y el movimiento que permitiría distinguir diferentes casos de TEA. Y, por último, cómo no, la afectación intelectual, es decir, la presencia o no de discapacidad intelectual.

			En definitiva, debemos entender los trastornos del espectro del autismo como un espacio multidimensional en el que se encuadran las personas en función de que  sus alteraciones sean más o menos acusadas.

			
6. PERSPECTIVA DE FUTURO

			El estudio de la historia y evolución del concepto del trastorno del espectro del autismo nos debe permitir establecer un pronóstico sobre su futuro desarrollo. En la actualidad, como veremos en el próximo capítulo, aún es desconocida la causa o causas del autismo. Sin embargo, sí podemos establecer la ruta que sigue el desarrollo del niño o niña que lo padece. Por tanto, aunque hoy en día aún no existe ninguna prueba, marcador biológico o imagen cerebral que pueda ser utilizada como evidencia del trastorno, sí que podemos, mediante la observación de la conducta y el desarrollo del niño, determinar si lo padece o no (Filipek, Steinberg-Epstein y Book, 2006). Es muy posible que, en el momento en que se conozca algún sistema o marcador biológico del trastorno, debamos revisar su concepto y establecer de nuevo sus límites.

			Por otra parte, el hecho de que no conozcamos a ciencia cierta sus causas y de que no exista procedimiento o terapia médica curativa del trastorno no implica que los niños y niñas que lo padezcan no puedan tener un tratamiento psicoeducativo que les permita alcanzar un grado aceptable de bienestar, autonomía y autodeterminación. Los resultados más prometedores, sin duda, se han producido en el desarrollo de los tratamientos educativos (Filipek, Steinberg-Epstein y Book, 2006; Howlin, 2005). En particular, las evidencias reconocen la efectividad de la intervención temprana con técnicas y métodos basados en la aplicación de los principios de análisis de conducta y el desarrollo infantil (Makrygianni y Reed, 2010; Reichow, 2012; Smith e Iadarola, 2015) y en programas NDBI (Naturalistic Developmental Behavioral Interventions) con énfasis en el uso de principios del desarrollo típico, escenarios de aprendizaje estructurado, control de estímulo, desarrollo de rutinas, ambientes naturales, entre otros (Lang, Hancock y Singh, 2016). Estos resultados se basan en el aprovechamiento de la plasticidad cerebral presente con mayor intensidad en los primeros años de vida y, consecuentemente, con el andamiaje oportuno permiten, si no eliminar los síntomas, atenuarlos de forma significativa (Artigas-Pallarés, 2007; Dawson et al., 2012), logrando un mayor desarrollo cognitivo, de la comunicación y el lenguaje y de habilidades sociales y, en definitiva, mejorando la calidad de vida (Eldevik et al., 2009; Kasari, Gulsrud, Freeman, Paparella y Hellemann, 2012; Makrygianni y Reed, 2010; Reichow, Barton, Boyd y Hume, 2014; Warren et al., 2011). La investigación se ha centrado mucho en las causas, el diagnóstico y la intervención temprana dejando en segundo plano a los jóvenes, adultos y personas mayores autistas.

			Los trastornos del espectro del autismo se consideran trastornos graves, crónicos y persistentes a lo largo de toda la vida, lo que induce a pensar que «no se puede hacer nada por ellos». Esta ha sido una actitud más o menos común hasta nuestros días que debemos intentar desmontar. Desde ya hace tiempo se observa que un porcentaje de personas que fueron diagnosticadas con TEA durante la infancia, al llegar a la vida adulta, manifiestan niveles intelectuales y habilidades sociales como las del promedio de la población. En los primeros trabajos de seguimiento de Rutter (1970) se informa de que un número de casos diagnosticados como TEA (1,5 %) alcanzaron niveles de funcionamiento normal en la edad adulta. En un estudio de seguimiento treinta años después, Sigman et al. (1999) elevan el porcentaje de «normalización o recuperación» hasta el 17 %. Los últimos estudios consultados (Fein et al., 2013; Helt et al., 2008) concluyen en que entre el 3 % y el 25 % de las personas inicialmente diagnosticadas como TEA en la edad adulta presentan competencias en áreas sociales y comunicativas semejantes a las que corresponden a un desarrollo típico. Todo hace pensar que, en algunos casos, y como consecuencia de la intervención, por la evolución del trastorno o por cualquier otro motivo, se atenúan o camuflan los síntomas de los TEA. Billstedt, Gillberg y Gillberg (2007) hacen un estudio longitudinal después del primer diagnóstico (entre 13 y 22 años) y llegan a la conclusión de que los problemas de interacción social persistían en la mayoría de los adultos, mientras que los problemas de conducta restrictiva eran mucho más variables. En este sentido, apuntamos que, aunque como consecuencia de la intervención u otra razón los síntomas nucleares puedan atenuarse, enmascararse e incluso llegar a desaparecer, si las demandas de interacción sociales se incrementan o cambian, pueden reproducirse los síntomas nucleares de los TEA e incluso agravarse con la aparición de otros trastornos comórbidos (Watkins, Led-better-Cho, O’Reilly, Barnard-Brak y García-Grau, 2019).
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			Figura 1.18.—Distribución de la situación de las personas autistas después de nueve años de seguimiento.

			En el estudio NLTS 2 (National Longitudinal Transition Study 2; Newman et al., 2011) del Departamento de Educación de Estados Unidos, se analizaron la trayectoria y la transición de una muestra de estudiantes que tenía entre 13 y 16 años en 2000 hasta el año 2009 (21 a 25 años al finalizar la recogida de datos). Respecto a los estudiantes que tenían diagnóstico de TEA, se observa (figura 1.18) que solo el 1 % de ellos consiguió cursar estudios universitarios.

			Otros estudios apuntan que cada año en Estados Unidos terminan el High School unos 49.000 estudiantes con diagnóstico de TEA. De ellos aproximadamente 16.000 (32,65 %) siguen estudios superiores (Wei, Wagner, Hudson, Yu y Javitz, 2016). White et al. (2011) analizaron a la población universitaria mediante un instrumento diagnóstico y concluyeron que «entre el 0,7 % y el 1,9 % de los estudiantes universitarios podrían cumplir los criterios diagnósticos de TEA» (White, Ollendick y Bray, 2011, p. 683).

			El desarrollo de las personas es complejo, dinámico e influenciado por múltiples circunstancias tanto personales como familiares, económicas y sociales. En el caso de las personas autistas, tal como muestra la figura 1.19, desde el momento en que se detectan las primeras señales de alerta y, por tanto, hay una confirmación diagnóstica del trastorno, todo, desde los métodos de intervención, la intensificación de estos, los recursos familiares, el perfil neuropsicológico y cognitivo de los niños y los recursos escolares en los diferentes niveles educativos hasta los contextos sociales y laborales, tendrá una influencia en el hecho de que un adulto autista pueda llevar una vida de calidad. Por tanto, aunque a lo largo de este texto veamos elementos parciales de la intervención, no debemos nunca olvidar que es solo parte de un proceso global.
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			Figura 1.19.—Esquema general de variables que influyen en los resultados óptimos de la intervención en personas con trastornos del espectro del autismo.
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NOTAS

				
					3 Existe un debate sobre el lenguaje empleado para describir el autismo. Aquí utilizaremos indistintamente los términos «autismo» y «trastornos del espectro del autismo» para referirnos al trastorno en sí mismo, mientras que recurriremos a «persona autista» en lugar de «persona con autismo» al referirnos a la identidad personal, respetando la preferencia de la mayoría de las personas autistas (Gernsbacher, 2017; Kenny et al., 2016).

				

				
					4 Demencia precoz o grupo de esquizofrenia.

				

				
					5 Trastornos autísticos del contacto afectivo (Kanner, 1943).

				

				
					6 Los «psicópatas autistas» de la infancia (Asperger, 1944).

				

				
					7 En defensa de la madre. ¿Cómo educar a los niños, a pesar de los psicólogos?

				

				
					8 En la actualidad ha tomado el nombre de «National Autistic Society».

				

				
					9 ARI: Autism Research Institut (http://www.autism.com).

				

				
					10 Applied Behavior Analysis (ABA).

				

				
					11 Intituto Lovaas para la Intervención Temprana (http://www.lovaas.com/).

				

				
					12 Hacemos notar al lector el retraso con el que se tradujo la obra de Vygotsky en España debido al aislamiento intelectual y científico consecuencia de la dictadura franquista.

				

				
					13 Mediated Learning Experience.

				

				
					14 ToM: del inglés theory of mind.

				

				
					15 Las siglas DSM corresponden al manual de clasificación internacional diagnóstica de enfermedades mentales de la Asociación Americana de Psiquiatría. La numeración corresponde a sus sucesivas ediciones.

				

				
					16 National Autistic Society.

				

				
					17 Que afecta al gen MECP2 (Methyl-CpG binding protein 2).

				

				
					18 EEG. Electroencefalograma: prueba neurofisiológica basada en un gráfico que registra la actividad bioeléctrica del cerebro en condiciones basales de reposo, sueño o vigilia con diversos estímulos.

				

				
					19 APA: American Psychiatric Association.

				

				
					20 CIE, del inglés ICD: Statistical classification of diseases and related health problems

				

				
					21 WONCA: Organización Mundial de Médicos Generales o de Familia (inglés: World Organization of National Colleges, Academies and Academic Associations of General Practitioners/Family Physicians).

				

				
					22 GAT: Grupo de Atención Temprana, Federación Estatal de Asociaciones de profesionales de Atención Temprana.
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Etiología del trastorno

			
1. INTRODUCCIÓN

			La etiología es el área científica que se centra en el estudio de la causalidad de la enfermedad. Como ya hemos visto en el capítulo introductorio, para Leo Kanner y otros autores de la época la causa del autismo radicaba en un déficit del contacto afectivo del niño. Con los trabajos de Rapin y Rimbland se refutó esta hipótesis etiológica, fijándola en un origen neurobiológico. Desde entonces el número de trabajos e investigaciones sobre la posible causa de los TEA ha seguido una línea creciente y exponencial. El objetivo de este esfuerzo investigador, siguiendo un modelo médico, radicaba en que conocer la causa nos abriría las puertas de un posible tratamiento médico curativo o paliativo.

			Se han invertido muchos recursos en diferentes líneas de investigación, como las de la neuroanatomía, la neurofisiología, la neuroquímica, la inmunología, la genética, y su interacción con el ambiente, y se ha llegado a la conclusión de que los trastornos del neurodesarrollo23 que hacen manifestarse a los TEA en una persona pueden producirse por diversas causas más o menos directas o por combinación de otras tantas. Este hecho justificaría también la gran variabilidad de síntomas y la intensidad de estos con los que se manifiestan, de forma concurrente y con diferentes niveles de gravedad los TEA (Rutter y Bartak, 1971). Por este motivo, en la actualidad se considera que los TEA tienen un origen multicausal y que el fenotipo cognitivo de los TEA está aún por definir y delimitar totalmente (Charman et al., 2011). En consecuencia, el enfoque del estudio de la etiología de los TEA debe ser multidisciplinar e integrador para intentar abarcar toda la variabilidad del fenómeno (Robinson-Agramonte, 2015).

			Para comprender el estado de la cuestión y los problemas de orden metodológico, es necesario tener en cuenta que el diagnóstico de los TEA, como veremos en el capítulo 4, se desarrolla por observación y sin contar con ningún marcador biológico, y se considera estable a partir de los 20-24 meses (Cox et al., 1999; Dawson, Osterling, Meltzoff y Kuhl, 2000; Kleinman et al., 2008; Bryson, Zwaigenbaum, McDermott, Rombough y Brian, 2008). Es importante, pues, a la hora de acometer la lectura de los siguientes apartados, saber que en muchas ocasiones las descripciones y relaciones entre el desarrollo de estructuras neurológicas y la aparición o no de estas señales de alerta son hipotéticas, algunas de ellas confirmadas por los estudios que citaremos, y otras, sospechosas por su relación con otras patologías conocidas.

			Conforme se han ido conociendo posibles causas, sobre todo las de origen genético, se ha ido delimitando el concepto. En general, en la actualidad se distingue entre el «autismo idiopático», con origen o causa desconocida, y el «autismo sindrómico», de origen genético o neurológico de causa conocida. Este último no supone en la actualidad más de un 15 % de los TEA diagnosticados (Artigas-Pallarés, Gabau-Vila y Guitart-Felliubadalo, 2005; Artigas-Pallarés y Díaz Borja, 2013).

			Uno de los datos que primero llama la atención es que los niños y niñas autistas presentan una apariencia normal. En un estudio relativamente reciente (Srivastava, Raman y Bhattacharya, 2016), se compararon varias medidas antropométricas entre un grupo de niños o niñas diagnosticados y otro grupo sin diagnóstico y no se encontraron diferencias significativas. Aunque este estudio se realizó en la India y el grupo de niños o niñas fue muy reducido, corrobora nuestra opinión de que no existen diferencias consistentes en los rasgos físicos. Sin embargo, tal como apuntan Ruggieri y Arberas (2017), existen patrones dismórficos en trastornos asociados a los TEA cuyo conocimiento puede tener gran utilidad para la detección o el diagnóstico, dado que permiten orientar un asesoramiento genético e inferir el futuro desarrollo, previendo posibles complicaciones.

			Tal como ya se recogía en el trabajo de Wing y Gould (1979) y se ha confirmado en otros estudios (Matson y Nebel-Schwalm, 2007; Mannion y Leader, 2013; Matson y Goldin, 2013), los TEA pueden también presentar otras manifestaciones clínicas no recogidas en los manuales diagnósticos por su falta de consistencia y universalidad, como por ejemplo trastornos del comportamiento o desarrollo de habilidades especiales (NYS Departament of Health, 1999). Además, como escribieron Wing y Gould (1979), el hecho de que la manifestación del autismo pueda darse en combinación con otros trastornos de forma comórbida24 hace que el diagnóstico sea más complejo y dificultoso, dado que el proceso suele realizarse por descarte.

			En este capítulo presentaremos de forma secuencial los estudios y resultados más relevantes y actuales sobre la causa de los TEA. Empezaremos por el origen genético y su interacción con el entorno (epigenética) y algunos factores de riesgo que pueden alterar el normal desarrollo del SNC25 que está en la base del trastorno. Por último, concluiremos con un apartado de «consecuencias neurológicas», donde se presentarán las estructuras neurológicas afectadas en las personas que padecen este trastorno y que pueden estar justificando también la aparición de otros trastornos comórbidos a los TEA.

			
2. FACTORES GENÉTICOS

			Los estudios epidemiológicos han demostrado la influencia de razones genéticas directas o indirectas en el desarrollo de los TEA. Folstein y Rutter (1977) ya evidenciaron el peso genético al estudiar las historias familiares de los niños y niñas autistas. Los estudios familiares sugieren que el riesgo de tener un segundo hijo autista es de entre un 2 % y un 8 % (Folstein y Rosen-Shidley, 2001), lo que representa una incidencia entre 20-75 veces mayor que en la población general (Bailey, Palferman y Heavey, 1998; Levy, Mandell y Schultz, 2009; Newschaffer et al., 2007; Sucksmith, Roth y Hoekstra, 2011). En el caso de hermanos gemelos idénticos, si uno de ellos tiene autismo, la probabilidad de que el otro también lo desarrolle es del 60 % (Folstein y Rutter, 1977; Folstein y Rutter, 1978). Solo estos datos ya hacen evidente que los TEA tienen un origen genético directo o indirecto.

			Otro dato que aportaba evidencias de la influencia genética es la prevalencia de género. Así, tal como se demuestra en los estudios epidemiológicos, existen diferencias en la prevalencia entre varones y mujeres en una relación de 4:1 (Fombonne, 2003, 2009), de 3:1 (Loomes, Hull y Mandy, 2017) o de 5:1 (Fernell y Gillberg, 2010; Nicholas, Carpenter, King, Jenner y Charles, 2009). Estos resultados son más o menos consistentes en función de la zona geográfica, la etnia, la cultura, etc. (Baio et al., 2018), y entendemos que no pueden ser aleatorias (Muhle, Trentacoste y Rapin, 2004). Sin embargo, estos datos de prevalencia no son consistentes: si acotamos la prevalencia de TEA cuando se acompaña de discapacidad intelectual, la diferencia se reduce de forma significativa (2:1) (Banach et al., 2009). En el sentido contrario, cuando el estudio se refiere a la población autista de alto funcionamiento (TEA/AF) o síndrome de Asperger (SA), las cifras de prevalencia en función del género sufren enormes variaciones, alcanzando ratios de 9:1 o 10:1 (Dworzynski, Ronald, Bolton y Happé, 2012; Hiller, Young y Weber, 2014). Todo ello da a entender que existe un cierto dimorfismo sexual por alguna razón genética. Sin embargo, Loomes et al. (2017) sugieren que hay base para justificar esta diferencia en el proceso de detección y diagnóstico. La detección y diagnóstico de los TEA en niñas parecen más complejas, dado que estas presentan mayores capacidades sociales, sobre todo, cuando se trata de TEA/AF o SA26. En la actualidad, se ha incrementado el interés por la relación entre género y desarrollo del trastorno y se han creado herramientas específicas para la detección y diagnóstico según género (Kopp y Gillberg, 2011) o se utilizan otras complementarias (Para mayor extensión, consultar Navarro-Pardo et al., 2021).

			El genotipo es la información genética que posee un organismo en forma de ADN27. El genotipo contiene las variaciones genéticas específicas de un individuo. El genotipo, junto con factores ambientales, determina las características del individuo, a las que se les denomina «fenotipo». Es decir, el genotipo sería el conjunto de genes de un individuo, y el fenotipo, el conjunto de rasgos que ese mismo individuo desarrolla. Por lo que respecta al tema que nos ocupa, es una incógnita todavía cuál o cuáles son los genes que se ven afectados cuando se desarrolla el TEA o qué combinación de ellos, junto con qué variables del entorno, justifica su aparición. Lo que sabemos es que existen unos síntomas observables en la conducta de determinadas personas (fenotipo conductual) que son la evidencia de una alteración de las funciones psicológicas derivadas de un trastorno del neurodesarrollo, producto, posiblemente, de una modificación en el genotipo o en su expresión fenotípica.

			Hasta el 80 % de las variaciones genéticas encontradas hasta la fecha en población autista no son ni extremadamente raras ni están clasificadas como patógenas. Se trata más bien de polimorfismos de un solo nucleótido (SNP) menos comunes, que se encuentran en entre el 1 %-15 % o incluso en un porcentaje más alto de la población, y que por sí mismos no son causantes del trastorno. Estas variantes genómicas contribuyen al TEA al interactuar unas con otras, junto con factores nutricionales y ambientales. Entre los ejemplos de vías afectadas o desencadenantes se encuentran las relacionadas con la inflamación cerebral, la disfunción mitocondrial, la conectividad neuronal, la formación de sinapsis, la metilación y los efectos asociados a los neurotransmisores (tabla 2.1).

			En consecuencia, tal como se indicó en la introducción, se debe diferenciar el autismo idiopático28 del autismo sindrómico o secundario a otro trastorno (Artigas-Pallarés, Gabau-Vila y Guitart-Felliubadalo, 2005; Artigas-Pallarés y Díaz Borja, 2013). El estudio del autismo sindrómico es de gran importancia puesto que nos da pistas sobre la base genética de los TEA. Entre los síndromes que presentan también signos autistas, los más estudiados y conocidos son quizá el síndrome X frágil (SXF), el síndrome de Prader-Willi (SPW), el síndrome de Angelman o el síndrome de Rett (RTT), aunque, como puede verse en la tabla 2.1, existen otros muchos con base biológica y que presentan en mayor o menor grado conductas típicas de los TEA.

			TABLA 2.1
Relación de síndromes genéticos con autismo (tomada de Bohrer-Schuch, Monteavaro-Mariath, Roman y Schuler-Faccini, 2015)

			
				
					
					
					
					
				
				
					
							
							Síndrome

						
							
							Prevalencia en la población

						
							
							Prevalencia de casos del síndrome en el TEA

						
							
							Prevalencia del TEA en el síndrome

						
					

					
							
							X frágil

						
							
							1/5.160 niños

						
							
							0 %-5 %

						
							
							15 %-52 %

						
					

					
							
							Esclerosis tuberosa

						
							
							1/25.000

						
							
							0 %-4  %

						
							
							26 %-61 %

						
					

					
							
							Rett

						
							
							1/10.000 niñas

						
							
							< 1 %

						
							
							100 %

						
					

					
							
							Tumor Hamartoma PTEN

						
							
							1/200.000-1/250.000

						
							
							1 %-17 %

						
							
							1 %-5 %

						
					

					
							
							Delección 2q37

						
							
							Desconocida

						
							
							1,2 %

						
							
							17 %-50 %

						
					

					
							
							Angelman

						
							
							1/40.000

						
							
							< 1 %

						
							
							50 %-60 %

						
					

					
							
							Prader-Willi

						
							
							1/25.000-1/45.000

						
							
							< 1 %

						
							
							19 %-36,5 %

						
					

					
							
							Delección DiGeorge 22q11.2 DiGeorge

						
							
							1/1.600-1/2.000

						
							
							< 1 %

						
							
							14 %-50 %

						
					

					
							
							Delección 22q13 Phelan-McDermid

						
							
							Desconocida

						
							
							< 1 %

						
							
							50 %-70 %

						
					

					
							
							Down

						
							
							1/1.000

						
							
							3,7 %

						
							
							15,6 %-19 %

						
					

					
							
							Neurofibromatosis tipo 1

						
							
							1/2.500-1/3.000

						
							
							1,2 %

						
							
							4 %

						
					

					
							
							Turner

						
							
							25-50/100.000 niñas

						
							
							Desconocida

						
							
							3 %

						
					

					
							
							Klinefelter

						
							
							40-172/100.000 niños

						
							
							Desconocida

						
							
							11 %-27 %

						
					

					
							
							Smith-Lemli-Opitz

						
							
							1/10.000-1/60.000

						
							
							< %1 %

						
							
							46 %-52 %

						
					

					
							
							Cohen

						
							
							1/105.000

						
							
							< %1 %

						
							
							48 %

						
					

					
							
							Cornelia de Lange

						
							
							1/10.000

						
							
							< %1 %

						
							
							46 %-67 %

						
					

				
			

			
3. EPIGENÉTICA

			La investigación sobre las relaciones causales en la interacción medio ambiente y genética aún está en estado inicial (Corrales y Herbert, 2011; Dielert, Dielert y Dewitt, 2011). Conred H. Waddington (1905-1975) acuña en 1942 el término «epigenética» para referirse al estudio de las interacciones entre genes y ambiente (Waddington, 2012). La epigenética reinterpreta conceptos conocidos y desvela nuevos mecanismos por los cuales se traduce la información contenida en el ADN de cada individuo. Este hecho ha cambiado la forma de entender la herencia y la genética, que han perdido su valor determinista, generando lo que se ha venido en llamar «modulación epigenética» (Hudziak y Faraone, 2010).

			El concepto de «epigenotipo» refleja precisamente la relación o el puente entre el genotipo y el fenotipo. La epigenética se refiere a los procesos que afectan a la expresión génica sin alterar el código genético. Estos procesos consisten, en particular, en la metilación de genes29 y la modificación de histonas30 que afectan a la expresión génica sin alterar el código genético. Tales mecanismos epigenéticos pueden resultar en el silenciamiento o activación de genes específicos y, por tanto, pueden afectar a la expresión fenotípica (Feinberg, 2010; Mbadiwe y Millis, 2013).

			Los efectos del medio ambiente sobre el fenotipo están determinados por procesos epigenéticos (Bell y Spector, 2011). Se cree que la regulación de la estructura y la función neuronal, a través de mecanismos epigenéticos, es esencial para el desarrollo del sistema nervioso central y que un cambio en este proceso puede causar una serie de trastornos del desarrollo neurológico, incluidos los TEA. Cualquier modificación epigenética se puede producir como consecuencia de multitud de factores que podríamos clasificar en cuatro grandes grupos:

			a)Diversos efectos que ejerce el entorno sobre el epigenoma (Jaenisch y Bird, 2003).

			b)El epigenoma es en sí mismo hereditario; una madre, por ejemplo, puede transmitir un gen metilado a su descendencia (Hjelmeland, 2011).

			c)En tercer lugar, el epigenoma —al igual que el genoma— está sujeto a errores de replicación; sin embargo, mientras que la tasa de error típica para la replicación de genes es de 1:1.000.000, la tasa de error habitual para la replicación de elementos epigenéticos se acerca más a 1:1.000 (Riggs, Xiong, Wang y LeBon, 2007).

			d)Aparte de los cambios provocados por causas ambientales, se cree que se producen cambios espontáneos en el epigenoma, conocidos bajo el termino de «deriva epigenética» (Petronis et al., 2003).

			El estudio del papel de la epigenética en el autismo se ha intensificado en los últimos años y hoy representa un área importante de investigación (Rangasamy, D’Mello y Narayanan, 2013; Wis´niowiecka-Kowalnik y Nowakowska, 2019), sobre todo en múltiples trastornos cognitivos (Gräff y Mansuy, 2009). Nos resulta más o menos aceptable que estos trastornos epigenéticos, influidos o, mejor dicho, inducidos por variables medioambientales, puedan estar en la base de la alteración del neurodesarrollo que tendrá como consecuencia los trastornos del espectro del autismo.

			
4. TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO

			El sistema nervioso se desarrolla a lo largo de un período que iría desde la gestación hasta la madurez del individuo. La mayor parte de los modelos o hipótesis etiológicas plantean que el origen de la alteración neurológica subyacente a los TEA se centra en el proceso de desarrollo del sistema nervioso (Tuchman y Rapin, 2006; APA, 2013). Para analizar la evolución del sistema nervioso, debemos tener en cuenta la trayectoria del desarrollo cronológico y causal que lleva a la aparición del fenotipo o fenotipos individuales de las personas afectadas. Estos fenotipos se desarrollan a través de una interacción compleja entre las características genéticas y los factores ambientales durante la gestación y los tres primeros años de vida (Courchesne, Campbell y Solso, 2011) o más.

			Entendemos como neurodesarrollo el proceso de diferenciación de las estructuras celulares que darán como resultado el sistema nervioso humano adulto. Algunos autores extienden el neurodesarrollo más allá de la madurez neural, al incluir también los períodos de madurez y senectud, dando un enfoque de lifecycle31 al concepto. Nosotros, aquí, entenderemos el neurodesarrollo de forma restringida como el proceso de evolución desde la primera célula posconcepción (cigoto) hasta la madurez del sistema nervioso. El desarrollo del sistema nervioso se produce por la interacción con el medio y tendrá como consecuencia el desarrollo del fenotipo conductual32 individual.

			El proceso de desarrollo embrionario y fetal es rapidísimo, y en pocas semanas se multiplican las células y aparecen los primeros rasgos de los órganos del ser que nacerá. El proceso de desarrollo del sistema nervioso se inicia a las pocas semanas y se mantiene a lo largo de toda la gestación e incluso después del nacimiento. A lo largo de este proceso, se producen fenómenos extraordinariamente complejos cuya descripción se escapa al objetivo de estas páginas33. Parece lógico y razonable pensar que este proceso está condicionado por al menos tres grandes razones:

			a)La información genética procedente de los progenitores. Esta información no es tan estable como se consideraba hasta hace pocos años. Existen eventos vividos por los progenitores que pueden dejar huella en la información genética y trasmitirse rápidamente de generación en generación. La epigenética da cuenta ya de muchos de estos factores o eventos (HO y Domann, 2015).

			b)A lo largo de la gestación existe también la posibilidad de que algún factor físico o biológico afecte al desarrollo. Los agentes teratógenos34 influyen en la incidencia de malformaciones congénitas; entre ellas, puede verse afectado el desarrollo cerebral, que se inicia poco después de la concepción (Arndt, Stodgell y Rodier, 2005).

			c)El desarrollo del cerebro no culmina hasta varios años después del nacimiento, por lo que está expuesto en esos momentos a múltiples factores que pueden provocar un desarrollo atípico. En particular, la interacción con el medio externo, su nivel de estimulación, puede afectar al desarrollo del cerebro.

			La hipótesis más razonable es que los TEA se desarrollen por una alteración en el normal desarrollo del SNC. Es importante tomar conciencia de que, aunque el desarrollo del SNC se inicia en el período embrionario, sus manifestaciones podrán observarse durante toda la infancia y sus consecuencias podrían perdurar a lo largo de toda la vida. Pero, a diferencia de otros trastornos, sus manifestaciones no son siempre estáticas: evolucionan y cambian su expresión clínica en función del nivel de desarrollo y maduración del SNC. Una característica común a los trastornos del neurodesarrollo es que sus manifestaciones no son esencialmente distintas de los aspectos conductuales de las personas consideradas con desarrollo neurotípico. Este hecho hace que las diferencias entre trastorno y «normalidad» sean, en ocasiones, imprecisas y dependan de la edad y contexto.

			
4.1. El neurodesarrollo humano

			Todo el cuerpo humano se desarrolla a partir de una única célula, el óvulo fertilizado. El cerebro humano y, con él, todo el SNC inician su desarrollo a partir de los pocos días de la fecundación. Este proceso de generación celular se denomina «morfogénesis». El óvulo fecundado o cigoto dará paso al desarrollo del embrión. En torno a la tercera semana de gestación, se desarrollan las capas embrionarias que darán paso al desarrollo de todos los órganos corporales, incluido el SNC. Este proceso se denomina «gastrulación» y consiste en la invaginación del disco embrionario de forma que se generan tres capas celulares: endodermo, mesodermo y ectodermo.

			A partir del ectodermo se desarrollará la placa neural. El proceso por el cual se origina y desarrolla el sistema nervioso se denomina «neurulación» y consiste en que desde el ectodermo se forma la placa neural, que se pliega formando primero el surco neural. Los dos bordes del surco neural crecen formando la cresta neural hasta que se cierran dando paso al tubo neural. Todo este proceso es más o menos rápido, y sobre el primer mes de gestación podemos decir que el tubo neural está formado y cerrado con dos extremos. A partir de su cierre, el tubo neural sufre cambios en la forma, división y migración celular.
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