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Rosa Maria Rivas Torres
Universidad de Santiago de Compostela

Etiologia del Autismo: Un Tema a Debate

Etiology of Autism: A Subject of Debate

Santiago Lopez Gomez
Universidad de A Coruia

Resumen. El autismo es un trastorno de causa desconocida. Sus manifestaciones heterogé-
neas, junto con la disparidad de criterios utilizados en las investigaciones, dificultan su estu-
dio. Se han propuesto diversos modelos etiol6gicos que han generado distintas hipétesis.
Sin embargo, sigue sin poder ofrecerse una explicacion clara y definitiva sobre su génesis.
El objetivo de este articulo es valorar los diferentes postulados tedricos que tratan de iden-
tificar los mecanismos patogénicos correlacionando las caracteristicas inconstantes y hete-
rogéneas del autismo con acontecimientos de distinta naturaleza -médicos, genéticos, socio-
familiares, perigestacionales, neuroldgicos, entre otros-. Al respecto, puede concluirse que
la explicacién mas acertada en la etiologia del autismo apunta a una predisposicion biol6gi-
ca que proviene del propio entorno y de la constitucién personal asi como un, todavia no
identificado, nimero de factores tanto de riesgo como protectores.

Palabras clave: autismo, etiologia, teorias etioldgicas.

Abstract. Autism is a disorder of unknown origin. Its heterogeneous symptoms, together
with the disparity of criteria used in its research, make its study difficult. Several etiologi-
cal models have been proposed, which have generated various hypotheses. However, a clear
and definitive explanation about its genesis has not yet proved possible. The aim of this arti-
cle is to evaluate a variety of theoretical postulates that are intended to identify the patho-
genic mechanisms by correlating autism’s variable and heterogeneous characteristics with
different events (medical, genetic, social, family, perigestational, and neurological events,
among others). In this regard, it is concluded that the most adequate explanation for the eti-
ology of autism suggests a biological predisposition originating from both environment and
physical condition, together with a number of risk and protection factors that still remain

Eva Maria Taboada Ares

Universidad de Santiago de Compostela

unidentified.

Key words: autism, etiology, etiological theories.

Introduccion

A diferencia de otros trastornos neuropsicoldgi-
cos, identificados desde hace muchos afios, el inte-
rés por el estudio del autismo no se inicia hasta la
publicacién del articulo titulado “Alteraciones autis-
ticas de contacto afectivo” (1943), por Leo Kanner.

La correspondencia sobre este articulo debe enviarse a la primera
autora a la Universidad de Santiago de Compostela, Facultad de
Psicologia, Dpto. de Psicologia Evolutiva y de la Educacién. Campus
Sur S/N. 15782 Santiago de Compostela. E-mail: rosa.rivas@usc.es
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En la bibliografia especializada, la definicién de
autismo y del resto de los trastornos generalizados
del desarrollo resulta poco precisa, al igual que su
etiologia es confusa lo que, con probabilidad, se
debe a la falta de nitidez en criterios y protocolos de
evaluacion. Esta situacién dificulta tanto los juicios
diagndsticos como la intervencion, a lo que se
afade una escasa y ambigua participacién de estra-
tegias preventivas y de férmulas basadas en la edu-
cacién para la salud, que podrian llegar a minimizar
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108 ETIOLOGIA DEL AUTISMO

la alta incidencia del trastorno y sus graves conse-
cuencias.

En la actualidad, el estudio del autismo genera
multiples incégnitas. Uno de los aspectos mas con-
fusos en el que se estd investigando es el relativo a
su etiologfa. A lo largo de estas ultimas décadas, se
han propuesto diferentes modelos etiolégicos del
autismo, considerando sus manifestaciones compor-
tamentales, y/o valorando su diferenciacién neurol6-
gica e incluso genética. A continuacidn, se revisan
estas teorias, destacando tanto sus puntos fuertes
como aquellos otros controvertidos, con el objetivo
de establecer una conclusién valorativa del estado
del arte sobre esta cuestion.

El trastorno autista

El autismo se agrupa en torno a los denominados
trastornos generalizados del desarrollo que, a su vez,
estdn incluidos en los denominados trastornos de
inicio en la infancia, la nifiez o la adolescencia
(American Psychiatric Association [APA], 2000;
Organizaciéon Mundial de la Salud [OMS], 1992). Se
caracteriza por una perturbacion grave y generaliza-
da en varias dreas del desarrollo: 1) habilidades para
la interaccion social, ii) habilidades para la comuni-
cacion vy iii) la presencia de comportamientos, inte-
reses o actividades estereotipados. Las alteraciones
cualitativas son claramente impropias del nivel de
desarrollo o edad mental del sujeto. Se expresa
durante los primeros afios de vida y, frecuentemente
se asocia a algin grado de retraso mental, observan-
dose, a veces, en otras enfermedades médicas. La
alteracion debe manifestarse antes de los 3 afios de
edad por retraso o funcionamiento anormal en por lo
menos una (aunque de manera frecuente varias) de
las siguientes dreas: interaccion social, lenguaje tal
como se utiliza en la comunicacion social o juego
simbdlico o imaginativo. En la mayoria de los casos
no se observa ningtin periodo de desarrollo inequi-
vocamente normal, aunque en un 20% de ellos los
padres informan de un desarrollo relativamente nor-
mal durante 1 6 2 afios. En estos casos, los padres
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pueden indicar que el nifio adquirié6 unas cuantas
palabras, perdiéndolas a continuacién, o pareciendo
estancarse evolutivamente. Por definicion, si existe
un periodo de desarrollo normal, éste no puede
extenderse mds alld de los 3 afios. El trastorno no se
explica mejor por la presencia de un trastorno de
Rett o de un trastorno desintegrativo infantil.

Desde los ultimos afios, se acepta la descripcion
del autismo como un sindrome de gran complejidad,
con multiples causas y manifestaciones, que agrupa
una amplia coleccién de sintomas inconstantes y
heterogéneos, en el sentido de que son raros de
observar en distintos individuos. A pesar de los
avances en la investigacion del trastorno, hoy en dia
no existe una definicion técnicamente aceptable y
universalmente compartida del autismo. Esto se
debe, en parte, a la dificultad de describir y com-
prender las profundas y diversas alteraciones que
presentan las personas que lo sufren (Riviere, 1993,
1982).

Sin duda alguna, la definicién mds aceptada es la
de la APA (2002). En la reciente revision de la cuar-
ta edicién del Manual Diagnéstico y Estadistico de
los Trastornos Mentales (DSM-IV-TR), se afirma
que el autismo tiene como caracteristicas esenciales
la presencia de un desarrollo marcadamente anormal
o deficiente de la interaccidon y comunicacién socia-
les junto con un repertorio sumamente restringido de
actividades e intereses. Sus manifestaciones varfan
mucho en funcién del nivel de desarrollo y de la
edad cronoldgica del sujeto.

Al igual que sucede con su definicién, se da tam-
bién un grado importante de confusién en los crite-
rios diagnoésticos del autismo infantil. Ello obedece
a su complejidad, a la multiplicidad de variables, a
la no especificidad de los sintomas considerados e
incluso a los desacuerdos entre los diversos paradig-
mas de investigacion existentes. Por ello, las des-
cripciones actuales del autismo hacen referencia a
un grupo heterogéneo de sintomas, sin que sean a su
vez especificos del mismo (Artigas, 2001; Etche-
pareborda, 2001). En la concepcidn actual del tras-
torno autista subyace la idea de un sindrome profun-
damente heterogéneo y con diferencias individuales
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muy marcadas, que se pueden asociar a diversos
trastornos. Se acepta, ademds, que existen muchos
retrasos y alteraciones del desarrollo que se acompa-
flan de sintomas -caracteristicos del autismo
(Gillberg y Billstedt, 2000). De hecho, al estudiar
sus sintomas y manifestaciones tipoldgicas, suele
encontrarse que ciertas dimensiones podrian parecer
estar cercanas al desarrollo normal del nifio, y otros
sintomas, ya mds propios del espectro autista, y que
se identifican con retrasos evidentes (Pry y Guillain,
2002).

Por todas estas razones, cobra fuerza hablar de
trastornos del espectro autista como un continuo de
formas, que se asocian con una amplia variedad de
caracteristicas, sintomas, factores etioldgicos e
incluso respuestas frente a los tratamientos (Lépez-
Goémez y Garcia, 2007; Lopez-Gomez, Rivas y
Taboada, 2009; Rapin, 2002). Es decir, no se trata de
un Unico trastorno con expresiones fijas o dimensio-
nes y sintomas rigidos, aunque se contemple la tipo-
logia mds cldsica de Kanner. Entonces, se hace nece-
sario hablar de “tipos” o niveles de funcionamiento
dentro de un continuum o espectro autistico. Una
aproximacion mds realista a su heterogeneidad y que
valore, a su vez, las diferencias observadas en estos
sujetos en los niveles de funcionamiento social, lin-
giifstico, en las habilidades no verbales y tanto en el
plano cognitivo como comportamental (Stevens et
al., 2000; Teunisse, Cools, van-Spaendonck, Aertes
y Berger, 2002).

Ademads de estas dificultades conceptuales y des-
criptivas, en otras dimensiones de su estudio tam-
bién se encuentran lagunas, dudas y posicionamien-
tos vertebrados en la disparidad e incluso la contra-
diccion. Esto es lo que sucede con los indicadores de
su prevalencia, o al pretender fijar los limites entre
los distintos trastornos generalizados del desarrollo
y el autismo, o incluso entre el autismo y otros tras-
tornos (Alvarez, 2007; Artigas, 2001; Etcheparebor-
da, 2001).

De igual forma, resulta evidente, la existencia de
un incremento poco preciso en las cifras de su pre-
valencia, de acuerdo con multiples investigaciones
recientes, que lo sitdan entre el 10 y el 20/10.000
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(Baker, 2002; Chakrabarti y Fombonne, 2001;
Fombonne, 2003; 2005; Gillberg y Wing, 1999;
Yeargin-Allsopp et al., 2003). Cuando, ademds,
decrece la prevalencia de retraso mental
(Fombonne, 2003). Por ello, ante esta disparidad de
tasas, lo mds apropiado, en la tendencia actual, es
reflejar una prevalencia creciente desde el 2/10.000
al 1/1.000 (Folstein, 1999), que incluso puede llegar
a tasas cercanas al 1% de la poblacioén si se conside-
ra toda la amplitud de las condiciones del espectro
autista (Baird et al., 2006), afectando siempre de
manera mayoritaria, en una relacién de 4:1, a hom-
bres sobre mujeres (Fombonne, 1999; 2005; Rapin,
1999).

Teorias y modelo patogénicos

Las evidencias cientificas sefialan que los sintomas
que se encuentran en el espectro autista son el resul-
tado de alteraciones mds o menos generalizadas del
desarrollo de diversas funciones del sistema nervio-
so central (Gillberg et al., 1991). Aunque en los ulti-
mos afios parece cada vez cobrar més sentido el con-
siderar una multiplicidad de factores en la etiologia
del autismo (Folstein, 1999). Actualmente, la reali-
dad de un mecanismo causal biofisiologico toma
fuerza, atendiendo siempre al papel de los factores
hereditarios con una compleja y pluridimensional
contribucién genética (DeLong, 1999; Trottier,
Srivastava y Walker, 1999). Todo ello, valorando la
interaccion entre el potencial genético y una multi-
plicidad de eventos prenatales y perinatales (Lépez-
Go6mez, Rivas y Taboada, 2008a, 2008b; Wilkerson,
Volpe, Dean y Titus, 2002), puesto que la explica-
cién unica de la genética no puede hacer frente a
toda la variabilidad manifiesta en el espectro autista
ni el resto de los trastornos generalizados del de-
sarrollo. Cabe considerar, al mismo tiempo, ciertos
factores del desarrollo (raza, partos multiples, ries-
gos paternos) asociados con caracteristicas demo-
gréficas (edad y educacion materna, nivel socioeco-
noémico, etc.), interactuando con la vulnerabilidad
genética, e incrementando, de este modo, el riesgo
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de autismo (Baron-Cohen y Bolton, 1994; Croen,
Grether y Selvin, 2002).

Al revisar la literatura, se encuentran teorias que
destacan la influencia de las interacciones de los
padres con el hijo en la patogénesis del trastorno
autista. Estas teorias sugieren déficits, relaciones e
interacciones alteradas, desde muy temprana edad,
que podrian asociarse con la gestacion del autismo.
Se han ofrecido aproximaciones e hipdtesis psicogé-
nicas de corte variado, sobre todo psicodindmico,
referidas al autismo, de entre ellas se podrian desta-
car las de Mahler, Meltzer, Tustin, Misés, entre otros
(véase Jiménez, Justo, Louzao, Ferndndez y Rodri-
guez, 1987). Sin embargo, esta visién, como refiere
Mackowiak (2000), ha cambiado en los ultimos
afios, siendo los factores bioldgicos los tnicos que,
hoy en dia, parecen mostrarse como causantes de
este trastorno, sea a nivel neurolégico, bioquimico,
genético o por diferentes problemas durante el em-
barazo, parto o en el desarrollo neonatal. Desta-
cando, como se ha indicado, la heterogeneidad del
trastorno y de la inexistencia de un modelo unico
que explique su etiologia (Lépez-Gémez et al.,
2009).

El primer grupo de hipétesis a las que se hace
referencia incluye a las teorias de corte genetista
que cobran cada vez mds fuerza al mostrar un
amplio soporte empirico (Bayés et al., 2005; Cook,
2001; Folstein, 1999) y sobre todo debido al avance
en las técnicas gendmicas. Dentro de ellas, los estu-
dios de las ratios hombre/mujer, junto con el riesgo
de recurrencia en hermanos, asi como los resultados
en investigaciones con gemelos indican que los fac-
tores genéticos juegan un papel importante (Bailey
et al., 1995), principalmente en una alterada regula-
cién en la formacion del sistema nervioso en los pri-
meros meses del desarrollo embrionario (Gillberg et
al., 1991). Se sugiere que son varios los genes que
actian de manera independiente y desconocida para
causar el autismo y/o los trastornos generalizados
del desarrollo (Bayés et al., 2005; Estecio, Fett,
Varella, Fridman y Silva, 2002; Stodgell, Ingram y
Hyman, 2001). El riesgo moderado de recurrencia
en hermanos y la gran diferencia de concordancia
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entre gemelos monocigéticos sobre los dicigéticos,
con una mayor concordancia en los primeros
(Andres, 2002; Bailey ef al., 1995), parece indicar,
como proponen Bolton et al. (1994), que el sujeto
debe heredar varios genes, aun no localizados, para
expresar el fenotipo del autismo. Se apunta que el
nimero probable de genes sea entre dos y cuatro,
aunque podrian llegar incluso a diez o mas (Cook,
2001; Smalley, Arsanouw y Spence, 1991), con su
modo complejo y variado de transmisién, lo que
genera, asimismo, niveles de afectacién y anomalias
asociadas diversas (Konstantareas y Homatidis,
1999; Valente, 1997).

En efecto, se han ofrecido diversidad de argumen-
tos sobre varias identificaciones genéticas, entre
ellas, sobresalen: HRAS (Comings, Wu, Muhleman
y Sverd, 1996); SHTT (Cook, 2001; Cook et al.,
1997); o el HLA (Warren et al., 1996), entre otras
posibles. Sin embargo, falta todavia un soporte
experimental efectivo en estas teorfas. La no identi-
ficacion del gen o genes especificos que den lugar al
autismo, asi como al hecho de no haber encontrado
los marcadores genéticos ni bioquimicos que lo
identifiquen, pese a todos los avances tecnoldgicos,
parece sugerir que se trata de un déficit neuropsico-
l6gico que se puede manifestar junto con alteracio-
nes andtomo-funcionales cerebrales e incluso meta-
bolicas. La expresion heterogénea del trastorno,
segin la cual las lesiones o alteraciones neuroldgi-
cas en diferentes dreas o estructuras corticales defi-
nirfan las distintas manifestaciones autisticas, corre-
laciona con este supuesto.

En los ultimos afios, se asocia el autismo con una
serie de trastornos genéticos y cromosémicos
(Gillberg y Billsted, 2000). Destacan, entre ellos, la
fenilcetonuria, neurofibromatosis y otros sindromes
congénitos (Williams y Hersh, 1998), esclerosis
tuberosa (Bolton, Park, Higgins, Griffiths y Pickler,
2002; Gutierrez, Smalley y Tanguay, 1998), y
Sindrome de X Fragil (Estecio et al., 2002; Rogers,
Wehner y Hagerman, 2001; Turk y Graham, 1997).

Un segundo grupo de hipdtesis se centra en el
estudio de las alteraciones neuroquimicas y metabo-
licas vinculadas con los sintomas autistas. Diversos

Copyright 2009 by the Colegio Oficial de Psicélogos de Madrid
ISSN: 1135-755X - DOI: 10.5093/ed2009v15n2a3



RosA MARIA R1vAs, SANTIAGO LOPEZ Y EvA MARIA TABOADA 1 1 1

estudios (Bailey, Phillips y Rutter, 1996; Sahley y
Panksepp, 1987) han tratado de relacionar el exceso
de péptidos (de accién similar a los opidceos) con el
comportamiento aislado autista. En este sentido, se
han observado grandes mejoras en las manifestacio-
nes clinicas si se bloquean sus efectos (Sandman,
Spence y Smith, 1999; Willemsen, Buitellar, van-
Berckerlaer y van-Engeland, 1999). Otros estudios
identifican un aumento de los niveles de serotonina
en sangre como eje fundamental del autismo, y que
se asocian con retraso mental y determinados sinto-
mas conductuales del autismo (Aman, Arnold y
Armstrong, 1999; Cook, 1990; Leckman vy
Lombroso, 1998; McDougle, Kresch y Posey, 2000;
Strauss, Unis, Cowan, Dawson y Dager 2002). Si
bien, otras investigaciones apuntan a que la hiperse-
rotonemia no es real, ni que el ajuste en los niveles
de serotonina mejoren realmente los sintomas de los
déficits sociales ni comunicativos (Posey, Guenin,
Kohn, Swiez y McDougle, 2001). Por lo tanto, con-
tinda sin clarificarse el mecanismo metabdlico res-
ponsable, al igual que el motivo por el cual cuando
se disminuyen los niveles de serotonina, se produce
una mejora real en la conducta, aunque no siempre.
El DSM-IV-TR (APA, 2002) indica, al respecto, que
existen diferencias de grupo en algunas medidas de
la actividad serotoninérgica, pero no constituyen un
criterio diagndstico del trastorno autista.

En esta linea, estudios recientes han tratado de
relacionar la presencia de altos niveles de testostero-
na fetal y el autismo. Diversas investigaciones
(Auyeung et al., 2009; Baron-Cohen, Lutchmaya y
Knickmeyer, 2004) afirman que existe una relacién
entre el diagndstico de autismo y su asociacién con
la testosterona fetal. Si bien, la necesidad de realizar
nuevas y amplias investigaciones se hace evidente
para poder dar consistencia a estos estudios.

En otra linea, se sitdan las hipdtesis de la “teoria
de la mente” —TM-, que buscan, en el déficit de la
modularidad cognitiva, la causa necesaria del sin-
drome conductual del autismo (Baron-Cohen, 1998;
2002). La modularidad de la mente es un constructo
que sirve, en este caso, para explicar las diversas
ejecuciones, desarrollos y variabilidades en los suje-
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tos autistas, considerando la organizacién y arqui-
tectura de la mente (Gémez y Nunez, 1998). El
enfoque de esta teoria sostiene que la capacidad de
atribuir estados mentales a si mismos y a los demds,
como forma de explicar y predecir el comportamien-
to, no se desarrolla normalmente en los sujetos
autistas (Frith, 2002; Frith y Frith, 2003; Pacherie,
1999). Delimita la ausencia de control en los proce-
sos que rigen los estados mentales en el autismo,
con su falta de representacion simbdlica, deseos o
capacidad para predecir otros estados mentales,
tanto propios como ajenos (Frith, 2002; Hobson,
1995; Martin, Gémez, Chiez y Greer, 2006).

Este hecho se vincula con las alteraciones en la
modularidad de la mente y con la manifestacion ati-
pica de emociones, al no tener esa capacidad de
“leer 1a mente” con respecto a los deseos y las cre-
encias de los demds (Frith y Frith, 2003; Rieffe,
Terwogt y Stockmann, 2000; Tirapu, Pérez,
Erekatxo y Pelegrin, 2007). El déficit autista resul-
tarfa de una disfuncién bioldgica del SNC y de una
organizacion cortical diferente que, funcionalmente,
provocaria un déficit en los mecanismos del apren-
dizaje. Derivado, todo ello, de alteraciones perinata-
les durante el desarrollo del sistema nervioso.

La “Asociation International Autisme-Europe”
(2000) confirma que las personas incluidas dentro
del espectro autista muestran deficiencias para pro-
cesar la informacién. Estas anomalias incluyen tras-
tornos en la regulacion de la vigilancia y de diferen-
tes componentes de la atencion, al igual que un de-
sarrollo alterado que limita la adecuada percepcién
y comprensién del mundo, disminuyendo, asimis-
mo, la capacidad para entender los pensamientos,
emociones y las intenciones de los demds (Hobson,
1995). Este déficit neurocognitivo es a la vez per-
ceptivo y ejecutivo, si bien, las bases fisioldgicas de
estos fendmenos no son todavia claras. Aunque esta
teoria ha generado muiltiples investigaciones, son
numerosas también las criticas que se le hacen desde
diversas posiciones (Serra, Loth, van Geert,
Hurkens y Minderaa, 2002).

Dentro de las teorias de corte neuropsicolégico,
cabe destacar la “teoria del déficit de las funciones
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ejecutivas” (Ozonoff et al., 1991). Segtin esta teoria,
los déficits que muestran los sujetos autistas se
deben a alteraciones en el l6bulo frontal.
Concretamente, en el sistema modulador de la acti-
vacién cortical que provoca un estado crénico de
hiperactivacion, generando una serie de sintomas
similares a los observados en pacientes con lesiones
en el 16bulo frontal, e incluso prefrontal (Dawson et
al., 2002). Estas lesiones correlacionan con déficits
en la atencion, cuyo origen puede ser una alteracion
en los mecanismos de las imdgenes motoras. En
otras palabras, este enfoque mantiene que la causa
fundamental del autismo puede ser una alteracion de
la funcién ejecutiva, definida como la capacidad
para mantener el “set” adecuado de solucién de pro-
blemas de cara a la consecucién de una meta futura
(Pacherie, 1999). Esto afecta a comportamientos
tales como la planificacion, el control de impulsos,
la inhibicién de respuestas prepotentes pero irrele-
vantes, el mantenimiento del “set”, la busqueda
organizada y, la flexibilidad del pensamiento y la
accion (Ozonoff, Rogers y Pennington, 1993; Tirapu
et al, 2007). Entre los sintomas observados en el
autismo, de acuerdo con esta alteracion cortical
frontal, destacan: ausencia de empatia, falta de
espontaneidad, afectividad pobre, reacciones emo-
cionales inusuales —hipo e hiper-reactivas—, rutinas,
perseveraciones, conducta estereotipada, intereses
restringidos, creatividad limitada y, dificultades en
la focalizacion de la atencién. Algunos estudios han
identificado, mediante técnicas de neuroimagen,
estas alteraciones y su relacidn con la agnosia visual
en autistas (Jambaque, Mottron, Ponsot y Chiron,
1998). Aunque otras investigaciones han encontrado
mads consistente la posibilidad de déficits tempora-
les, sobre todo en la zona del hipocampo, implicados
en las disfunciones autisticas (Dawson, Meltzoff,
Osterling y Rinaldi, 1998; Hembry, Sanchez y
Winslow, 2001). Por otra parte, no se descarta que
los déficits en el autismo estén causados por diver-
sas asimetrias cerebrales, tal y como han confirma-
do diferentes estudios (Harden, Minshem,
Millikarjuhn y Keshavan, 2001; Hazlett et al., 2005;
Muiioz et al., 2004). No obstante, han ido emergien-
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do diversas criticas en contra de estas teorias, que
plantean, nuevos retos para su investigacion
(Griffith, Pennington, Wehner y Rogers, 1999).

Dentro de la aproximacién neurobioldgica al
estudio del autismo, se abre una linea de trabajo que
estudia la ausencia de reciprocidad emocional en el
autismo (Ayuda-Pascual y Martos-Pérez, 2007). En
los ultimos afios, se ha hecho evidente la existencia
de una disfuncién del sistema de neuronas en espejo
como explicativa frente al déficit de procesos de
identificacién presentes en los autistas y, a su vez,
definitorio de la patologia observada en los TEA
(Dapretto et al., 2006; Iacoboni y Mazziotta, 2007;
Oberman et al., 2005; Ramachandran y Oberman,
20006). Asi, el sistema de neuronas en espejo podria
afectar a las mismas funciones que se observan alte-
radas en el autismo. Se ha apuntado, asimismo, que
estos procesos son necesarios, tanto para desarrollar
y controlar nuestros propios movimientos, como
para responder también al movimiento de los otros,
a partir de respuestas bimodales —visuales y moto-
ras—. Se ha hipotetizado que juegan un papel impor-
tante en las habilidades de imitacién y en la realiza-
cién de diversas formas de aprendizaje por imita-
cién, como también para la adquisicion del lengua-
je, la expresion emocional y la capacidad empatica
(Cornelio-Nieto, 2009). Su desarrollo inadecuado
genera deficiencias de comportamiento que se mani-
fiestan a modo de carencias frente a la capacidad de
entender y responder de manera adecuada al com-
portamiento de los demds (Oberman et al., 2005).
La teoria de la disfuncién del sistema de neuronas en
espejo apoyaria también la teoria de la mente, pues
considera la incapacidad de los autistas para acceder
a la representacion de los estados mentales de los
demads, ni a sus emociones, intenciones y motivacio-
nes (Cornelio-Nieto, 2009).

Bajo otra perspectiva, se ha demostrado que exis-
ten una serie de problemas asociados al embarazo y
el parto que pueden relacionarse con el autismo
(Eaton, Mortensen, Thomsen y Frydenberg, 2001).
A este respecto, puede afirmarse que determinadas
caracteristicas maternas (como la edad, el peso, el
consumo de tabaco y alcohol, la ingesta de medica-
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mentos teratdgenos durante el embarazo, etc.), asi
como ciertos problemas en el parto (infecciones
virales: rubéola, citomegalovirus, herpes simplex;
rotura prematura de membranas, parto distdcico,
etc.), se asocian con el autismo (Ghaziuddin, Al-
Khouri y Ghaziuddin, 2002; Lépez-Gémez et al,
2008a, 2008b; Nelson y Bauman, 2003; Patterson,
2002; Wilkerson et al., 2002). En este sentido, tene-
mos que hablar de embarazo de riesgo y, consecuen-
temente, identificar una serie de factores asociados a
este riesgo. Los riesgos durante el embarazo no sélo
se definen desde el punto de vista médico-obstétri-
co, sino contextual, psicolégico y sociodemogréfico
(Gray y Dean, 1991). Es evidente que los resultados
de un embarazo de riesgo pueden conllevar altera-
ciones fisicas, sean por trastornos congénitos o por
complicaciones en el desarrollo del embarazo y/o
parto (Koniak y Turner, 2001). Se observan, a su
vez, repercusiones psicopatoldgicas diversas
(Arseneault, Tremblay, Boulerie y Saucier, 2002),
trastornos psiquiatricos (Eaton et al., 2001), déficits
cognitivos (Bratchelor, Dean, Gray y Wenck, 1989),
alteraciones comportamentales (Weissman, Warner,
Wickramaratne y Kandel, 1999), trastornos genera-
lizados del desarrollo (Wilkerson et al., 2002), difi-
cultades de aprendizaje (Hill, Cawthorne y Dean,
1998) y alteraciones neuropsicoldgicas (Jones et al.,
1998).

La existencia de factores genéticos —anomalias
cromosémicas-, los factores maternales —edad, pari-
dad, historial médico, etc.—, los efectos teratégenos
de los farmacos administrados a la madre, los facto-
res sociales y demograficos, la prematuridad, los
embarazos multiples, los problemas asociados direc-
tamente al feto/neonato —prematuridad, bajo peso,
etc.—, son sélo algunos de los factores tras la posibi-
lidad de riesgo en un embarazo que pueden condi-
cionar, no sélo la propia viabilidad fetal, sino tam-
bién su morbilidad e incluso la de su madre (Gray y
Dean, 1991; Lépez-Gémez, Cajal, Ordéiiez y Uribe,
2008). La asistencia habitual que, en la actualidad,
se ofrece a las embarazadas supone una reduccion
de las complicaciones asociadas, tal y como reflejan
las tasas de morbi-mortalidad perinatal referidas a
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los tdltimos afios, en comparacién con hace sélo unas
décadas (MacDorman, Minino, Strobino y Guyer,
2002). Coincide, por otro lado, con un descenso
notable de los indices de natalidad y fertilidad en los
paises desarrollados (Fretts, Schmittdiel, McLean,
Usher y Goldman, 1995), pero también con un
incremento notable en la prevalencia del autismo
(Fombonne, 2003). Esto no significa que, hoy en
dia, todos los embarazos sigan un proceso favorable,
pues surgen, en algunas situaciones, condiciones
que lo pueden complicar (Tomashek, Hsia e Iyasy,
2003). Estas situaciones de alto riesgo son responsa-
bles de un alto porcentaje de los resultados perinata-
les adversos, por las que los nifios nacidos de estos
embarazos tienen un ndmero significativamente
mayor de sufrir retrasos y desérdenes en el desarro-
llo (Wilkerson et al., 2002).

El conocimiento exhaustivo de la influencia de
los factores de riesgo, tanto aislada como conjunta-
mente, va a permitir que se reduzcan todavia mas las
tasas de incidencia de patologias y problemas peri-
natales (Lopez-Goémez et al., 2008). Son muchos los
estudios clinicos que evidencian un alto porcentaje
de nifios con una variedad de problemas en el de-
sarrollo después de haber sufrido diversas complica-
ciones y riesgos perinatales (Gonzdlez y Moya,
1996; Lester et al., 2002). Sobre esta premisa, los
nifios que han vivido complicaciones durante el de-
sarrollo prenatal, durante el parto, o durante los pri-
meros dias del nacimiento, muestran un riesgo con-
siderable frente a trastornos fisicos, neuropsicoldgi-
cos, mentales y comportamentales, las cuales refle-
jan una serie de complicaciones médicas y psicol6-
gicas en su desarrollo. Si bien, en el caso del autis-
mo, sigue sin poder dilucidarse su etiologia, ni poder
asociarla con alteraciones perinatales. Las respues-
tas ofrecidas no muestran evidencias claras que per-
mitan identificar factores de riesgo especificos pre-
y perinatales asociados al autismo. Sin embargo, son
numerosos los estudios que han informado de una
incidencia superior de las complicaciones pre y peri-
natales en las madres de los sujetos autistas en com-
paracién con los grupos control (Gillberg, 1988;
Loépez-Gomez et al., 2008a, 2008b; Matsuishi et al.,
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1999). En esta linea, una serie de factores obstétri-
cos se han encontrado asociados al autismo, como el
uso de sustancias teratégenas, la edad materna avan-
zada, los sangrados vaginales, las infecciones vira-
les, la aspiracién fetal del meconio, etc. (Tsai y
Stewart, 1983; Wilkerson et al., 2002). Aunque tam-
bién es preciso sefialar que, de manera genérica, no
se han podido replicar consistentemente muchos de
estos estudios y, Unicamente, ante factores de riesgo
muy evidentes, se han encontrado datos similares
entre ciertas investigaciones (Lord, Mulloy, Wen-
delbe y Schopler, 1991).

Por ultimo, se han desarrollado otras teorias,
cuyas hipétesis etioldgicas y explicaciones todavia
son escasamente abordadas de manera experimental.
Ahora bien, no por ello dejan de tener rigor, pues
son lineas provechosas de trabajo futuro ante tanta
controversia, y s6lo la investigacion de los préximos
afios podrd refutarlas o confirmarlas. Desde este
planteamiento, se apunta, como causa del autismo, a
las radiaciones ambientales, a carencias nutriciona-
les y vitaminicas asociadas a trastornos metabdlicos
(Page, 2000), o a procesos bioquimicos alterados,
que afectan a la digestion y absorcion de ciertos ali-
mentos, como el gluten o la caseina (Whiteley et al.,
2000), a déficits en el crecimiento cerebral (Cour-
chesne et al.,2001), a la contaminacion ambiental, a
deficiencias inmunitarias y toxinas patégenas que
dafan el cerebro (Burger y Warren, 1998), como las
altas concentraciones de proteinas de albimina y
gammaglobulina en sangre (Croonenberghs et al.,
2002), a la exposicién de determinadas sustancias,
como talidomida, pitocina, oxitocina, y otras, duran-
te estadios tempranos de la formacion cerebral
(Rodier, 2002), a las vacunaciones masivas, y sobre
todo a la triple vacuna de sarampion, paperas y rubé-
ola (Madsen et al., 2002; Taylor et al., 2002), o al
contenido de thimerosal de las mismas, a la organi-
zacion disfuncional de los circuitos neuronales
(Gustafsson, 1997), entre otras. No obstante, estu-
dios recientes van aportando datos, aunque también
poco concluyentes, en contra de algunos de estos
riesgos (DeStefano y Chen, 2001; Krause, He,
Gershwin, Shoengeld, 2002; Madsen et al., 2003;
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Tidmarsh, 2003). Todo ello, sin duda, genera la
necesidad de seguir investigando ya no sélo sobre
los factores etioldgicos de riesgo, sino también en la
busqueda de posibles identificadores y de marcado-
res bioldgicos y etiolégicos del autismo.

Conclusiones

El trastorno autista se expresa mediante un con-
junto variable y disperso de sintomas que describen
un espectro sintomdtico con perturbaciones graves y
generalizadas en varias areas del desarrollo. Ello
explica, en parte, la gran dispersion existente en los
criterios diagnésticos.

Las investigaciones actuales sobre el autismo
reflejan también su imprecisién a nivel de las expli-
caciones etioldgicas. Existe un cierto grado de con-
senso en los signos biofisioldgicos frente a las expli-
caciones de tipo funcional. Asi, las teorias genéticas
muestran una gran fuerza y un amplio soporte empi-
rico. Incluso puede afirmarse que, en un alto nime-
ro de casos, los factores genéticos estdn presentes y
juegan un papel importante en la etiologia del autis-
mo. Se han identificado, ademas, distintos trastornos
genéticos y cromosOmicos ligados a diferentes com-
portamientos autistas.

Las alteraciones neuroquimicas y metabdlicas,
aunque necesitan mds estudios confirmatorios, evi-
dencian la presencia, normalmente durante las eta-
pas prenatales, de diversas sustancias que se asocian
con determinados sintomas conductuales del autis-
mo.

Las teorias neuropsicoldgicas tratan de explicar la
alteracion en la modularidad de la mente, la ceguera
mental y los déficits ejecutivos presentes en los suje-
tos autistas, identificando las posibles disfunciones
del SNC, la presencia de una disfuncién en el siste-
ma de neuronas en espejo y de diversos mecanismos
neuropsicoldgicos.

El enfoque centrado en el estudio de los riesgos
perigestacionales ofrece escasas evidencias sobre la
presencia de riesgos perinatales y el autismo. En
este sentido, las respuestas ofrecidas no muestran
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evidencias claras que permitan identificar factores
de riesgo especificos pre- y perinatales asociados al
autismo.

En definitiva, son muchas las teorias y distintos
los estudios que cruzan diversidad de factores y
resultados que es preciso reorientar en futuras inves-
tigaciones. Tal y como acontece en el estudio de las
alteraciones neuropsicoldgicas, la explicaciéon de un
determinado trastorno de esta naturaleza gira en
torno a un conjunto heterogéneo de signos y mani-
festaciones. Ahora bien, de acuerdo con un ndmero
importante de investigadores, podria tratarse de dis-
tintos trastornos con su correspondiente variabilidad
etiolégica pero con un resultado clinico similar.
Muestra de ello es el cambio en el concepto del tras-
torno autista en los ultimos anos, el cual va en la
direccién de un “continuum o espectro autista”, que
pretende describir toda su dispersion y variabilidad,
junto con la imprecision de los limites entre el autis-
mo y el resto de TGDs e incluso frente a otros tras-
tornos de sintomatologia cercana.

En la actualidad, la explicaciéon mds acertada e
integradora sobre la etiologia del autismo debe ser
considerada desde una predisposicién bioldgica y
un, todavia no identificado, nimero de factores
—genéticos, neuropsicoldgicos y ambientales— que
provocan graves y profundas consecuencias neuro-
psicoldgicas, expresadas de manera muy heterogé-
nea.
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