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Resumen

El trastorno del espectro autista, se considera un tema de constante estudio para conocer, y
explorar sobre su multiple etiologia, y desarrollo. En cuanto a las bases etiologicas se han
identificado multiples factores como: bases genéticas, epigenéticas, factores ambientales,
formacion y desarrollo del sistema nervioso central; sin embargo, a lo largo de los afios se han
desarrollado diferentes estudios sobre la influencia de las bases genéticas, las cuales han
aportado evidencias de nuevos hallazgos de Mutaciones Novo, en el diagndstico del TEA, los
cuales desarrollan un papel e importancia de la genética y su influencia, consigo su impacto en
las bases psicobioldgicas y como resultado su afectacion en el desarrollo; en la mayor parte de
los casos concluyendo en un desarrollo de caracter normotipico, el cual se inicia a evidenciar en
los primeros meses de vida al no cumplir con los diferentes hitos del desarrollo. Por otra parte,
identificado su influencia sobre las bases neurobiologicas del TEA, y su influencia en las
diferentes areas cognitivas generando un mayor grado de afectacion primordialmente en el area

social, como parte de los primeros signos de alerta.

Palabras Calve: Autismo, Corteza cerebral, Mutaciones Novo, Epigenética.
Abstrac

Autism spectrum disorder is considered a topic of constant study to know and explore its
multiple etiology and development. Regarding the etiological bases, multiple factors have been
identified, such as: genetic bases, epigenetics, environmental factors, formation and development
of the central nervous system; however, over the years, different studies have been developed on
the influence of genetic bases, which have provided evidence of new findings of Mutations
Novo, in the diagnosis of ASD, which develop a role and importance of genetics and its
influence, with its impact on the psychobiological bases and as a result its affectation in
development; In most cases, it concludes in a normotypic development, which begins to be
evidenced in the first months of life when it does not meet the different developmental
milestones. On the other hand, its influence on the neurobiological bases of ASD has been
identified, and its influence on the different cognitive areas, generating a greater degree of

affection primarily in the social area,as part of the first warning signs.
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Introduccion

El autismo es considerado un trastorno de caracter complejo debido a su multiple
causalidad, y desarrollo; segin EL DSM-5 define el autismo de la siguiente manera: “Los
Trastornos del Espectro Autista (TEA), son trastornos del neurodesarrollo que se caracterizan
por las deficiencias persistentes en la comunicacion social e interaccion en diversos contextos, y
los patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses o actividades” (APA, 2014).
Actualmente existen diferentes clasificaciones que detallan, agrupan, y explican la terminologia
de “atipico o normotipico ‘dentro de nuestra sociedad vinculado a los hitos del desarrollo; la
terminologia descrita genera un grado mayor de inclusion partiendo de diferentes diagnosticos.

Como resultado de diferentes estudios a lo largo de la historia se ha logrado demostrar
que el diagnostico de TEA es de cardcter multicausal, en el cual se describen diferentes factores
tales como: prenatales, ambientales, y genéticos; “los datos cientificos parecen indicar que el
autismo se debe a diversos factores, tanto genéticos como ambientales, que influyen en las
primeras fases de desarrollo del cerebro” (Claudia Arberas, 2019). Los factores genéticos juegan
un papel muy importante, para el inicio de una evaluacion, ya que contribuye a concluir con un
posible diagnostico.

Es de suma importancia la identificacion de la sintomatologia por parte de profesionales
en edad temprana ya que generalmente suele existir un diagndstico previo en las primeras etapas
del desarrollo. La importancia del diagndstico temprano, yace de promover un plan de abordaje
integral consigo un mayor impacto en el desarrollo del nifio, ya que se desarrollan diferentes
estrategias para lograr una mejor inclusion en los diferentes ambitos sociales en el cual se
desarrolla, en dicho caso haciendo mayor énfasis en la familia como principal ente, y la escuela;
al mismo tiempo es necesario brindar un proceso de psicoeducacion en cuanto al tematica del
TEA para la familia , maestros, tutores, y cuidadores; con ello generando un conocimiento del

tema de la mano de un profesional.
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Finalmente, es necesario destacar la incidencia del autismo en los ultimos afos, ya que,
segun estudios recientes, por parte de la Organizaciéon Mundial de la Salud se determind que” /
de cada 100 nifios es autista. Esta estimacion representa una cifra media, pues la prevalencia
observada varia considerablemente entre los distintos estudios” (OMS, 2022). Por tanto, se
considera de alta relevancia el seguimiento de diferentes investigaciones y estudios, para conocer
mas sobre dicho tema, y generar una inclusion de caracter integra dentro de la sociedad, y

explorar sobre diferentes factores etioldgicos.

Antecedentes historicos del Autismo

Los términos “autismo”, y “autista”, provienen del término griego “autos ”, que significa
“si mismo (Garcia Villamisar A. P.-L., 2000, p. 12).

La primera descripcion del término ‘autismo’, en la monografia “Dementia praecox oder
Gruppe der Schizophrenien” (Demencia precoz o el grupo de las esquizofrenias) redactada por el
psiquiatra Eugene Bleuler, para el Tratado de Psiquiatria dirigido por el psiquiatra Gustav
Aschaffenburg y publicado en Viena en 1911 (Lara.). Refiriéndolo originalmente a un trastorno
basico de la esquizofrenia, que consiste en la limitacion de las relaciones con las personas y con
el mundo externo, una limitacion tan extrema que parece excluir todo lo que no sea el propio
“yo” de la persona (Garcia Villamisar A. P.-L., 2000, p. 12).

En el afo1925, se publica una descripcion detallada de sintomas de autismo por parte de
la psiquiatra infantil Grunya Efimovna Sukhareva, Inicialmente utiliz6 el término “psicopatia
esquizoide” sin embargo luego lo reemplazd con “psicopatia autista” para describir el cuadro
clinico de autismo (Grunya Efimovna Sukhareva, 2023).

Seguidamente Leo Kanner en la década de los afios cuarenta, al mismo tiempo estableciod
una solucién de la continuidad entre la psicosis infantil y de la vida adulta. Dicha definicion se
describe como la més acertada e incisiva: ya que permitié el aislamiento de un conjunto de
sintomas denominados propios de este trastorno, tal y como ¢l los observaba, que no tenian
semejanza alguna con la sintomatologia de la esquizofrenia de caracter infantil (Garcia

Villamisar A.-L. , 2000, p. 11).
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Leo Kanner y Hans Asperger compartian el mismo pensamiento el cual parte desde el
momento del nacimiento se produce un trastorno fundamental el cual como resultado daria lugar
a una sintomatologia muy especifica; tanto asperger como Kanner coincidieron al elegir la
misma palabra “autista”, para caracterizar la naturaleza de este trastorno (Garcia Villamisar A. P.-
L., 2000, p. 11).

Los antecedentes historicos sobre el TEA, contribuyen al proceso de una mejor
comprension desde las primeras publicaciones cientificas, hasta la actualidad cada estudio ha
sido de caracter significativo para la comunidad cientifica; para aportar un nuevo hallazgo y
enriquecer la diversidad de enfoques en cuanto al diagnostico y seguimiento, lo cual contribuye
a desarrollar pautas para una mejor calidad de vida para las personas diagnosticadas con autismo,
uno de dichos resultados es el grado mayor de inclusion por parte de la sociedad, como por
ejemplo las diferentes escuelas que ofrecen aulas inclusivas, en conjunto con diferentes
actividades extracurriculares para favorecer el desarrollo integral de los nifios con TEA, segiin

sea su necesidad.

Descripcion clinica

El autismo, denominado también “frastorno del espectro autista’ agrupa un conjunto de
afecciones diversas relacionadas con el desarrollo del cerebro (OMS, 2022).

La descripcion clinica proporciona una serie de caracteristicas y criterios de caracter
objetivo, conociendo la etiologia del paciente como, por ejemplo: la anamnesis clinica; dichos
factores contribuyen a la realizacion de un diagndstico, certero en la mayor parte de casos.

Actualmente el DSM-5, define los siguientes criterios diagndsticos para el autismo:

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion social y en la interaccion
social en diversos contextos. (Reciprocidad socio emocional, deficiencias en las conductas
comunicativas no verbales utilizadas en la interaccion social, déficits en el desarrollo,
mantenimiento y comprension de relaciones)

B. Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses o

actividades. (Movimientos, uso de objetos o habla estereotipada o repetitivo; Insistencia en
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la monotonia, excesiva inflexibilidad a rutinas, o patrones ritualizados de comportamiento
verbal y no verbal, Intereses muy restrictivos y fijos que son anormales en cuanto a su
intensidad y focos de interés).

C. Los sintomas del autismo tienen que manifestarse en el periodo de desarrollo
temprano. (No obstante, pueden no revelarse totalmente hasta que las demandas sociales

sobrepasen sus limitadas capacidades).

D. Los sintomas causan deterioro clinico significativo en el area social, laboral o

en otras importantes para el funcionamiento habitual.

E. Las alteraciones no se explican mejor por una discapacidad intelectual o por

un retraso global del desarrollo (APA, 2014).

A su vez el DSM-V hace referencia a tres diferentes grados de severidad del
Trastorno del Espectro Autista, tomando en cuenta como factor principal de la
sintomatologia identificada como resultado de la evaluacion clinica, asociada al grado de

funcionalidad en diferentes dmbitos, detallandolos de la siguiente manera:

e Nivel 1: necesita ayuda.
o Nivel 2: necesita ayuda notable.

o Nivel 3: necesita ayuda muy notable (APA, 2014).

Por consiguiente es de caracter imprescindible la realizacion de un diagndstico
diferencial de TEA, el DSMS5 especifica lo siguientes factores: si se acompana de
discapacidad intelectual, deterioro del lenguaje, de igual forma destacando, y obtenido los
estudios pertinentes para inferir si esta asociado a una afeccion médica, genética o ambiental,
finalmente valorar la asociacidn a otro posible trastorno del neurodesarrollo mental, o del

comportamiento con catatonia (APA, 2014).
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Finalmente es necesario destacar la importancia del enfoque en la identificacion
temprana del diagnostico de TEA, se debe brindar una psicoeducacién primordialmente a la
familia, consigo a la escuela; para generar un seguimiento optimo, e integral y lograr
diferentes grados de funcionalidad segun sea el caso, y generar ambientes de inclusion con
diferentes estrategias psicopedagogicas, con la finalidad de favorecer el aprendizaje y

bienestar del nifio.

Prevalencia

De acuerdo con un estudio de la Organizaciéon Mundial de la Salud (OMS), al
menos un nifio de cada 100 es diagnosticado con autismo en el mundo (Pais, 2023). Es de
caracter fundamental destacar que las cifras pueden variar con el tiempo, ya que el TEA
es un tema que se encuentra en constante investigacion por tanto aumenta la conciencia y
deteccion de dicho trastorno. Es posible que las cifras presenten un mayor aumento en
diferentes paises o regiones ya que en algunos de ellos se crea un mayor grado de

conocimiento del TEA, y la importancia de su diagndstico temprano.

Bases Neurobioldogicas del TEA

Actualmente la investigacion sobre las bases neurobioldgicas del TEA es un tema
constante estudio por parte de la comunidad cientifica, puesto que aun no se la logrado
identificar una etiologia de caracter concreta; actualmente el diagnostico de TEA se valora como
multi causal. La evidencia cientifica disponible indica la existencia de multiples factores de
indole genéticos, y ambientales; los cuales generan un alto indice de probabilidades de padecer

dicho trastorno (Pais, 2023).

El déficit en la cognicidn social es el principal eje sobre los aspectos relacionados con la

génesis de los trastornos del espectro autista (Ruggieri, 2014); se considera que a mayores
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déficits sociales mas atipico es el patron de actividad, identificandose en los diferentes

indicadores de desarrollo, seglin el estadio en el cual se encuentre el nifio.

Alteraciones en la corteza cerebral

Desde los primeros meses de gestacion la corteza cerebral de los nifios con TEA
comienza a organizarse de una manera diferente a como lo haria la de un nifio normotipico
(Ledn, 2019).

Durante el neurodesarrollo prenatal se produce la migracion neuronal, a partir desde el
lugar donde nacen dichas neuronas hacia el sitio definitivo que les corresponde para formar las
diferentes estructuras nerviosas. En los nifios con TEA se detectado un mayor nimero de
neuronas en las capas méas profundas de la corteza cerebral que en los nifios normotipicos (Leon,
2019);estas alteraciones dafan la corteza prefrontal y por tanto sus conexiones, la cual es la

principal region encefalica implicada en la regulacion de la conducta social (Rodriguez, 2021).

Alteraciones en Cortex Parietal- Occipital

La corteza parietal en el autismo esta relacionada con los estimulos visuales, se ha
identificado cierta disminucion del grosor de esta corteza, la extension de la fisura de Silvio
también es mayor en el cerebro de nifios con diagndstico de autismo (Rodriguez, 2021).
Asimismo, se conoce que la comunicacion occipito-parietal alterada evita la localizacién visual
de objetos, asi como la ubicacidn espacial y el control visual de los movimientos, lo cual
contribuye, y explica el bajo interés de nifios autistas a involucrarse en deportes virtuales con
objetos en movimiento. En nifios con autismo que tienen la tarea de detectar la ubicacion de
objetos, se registra una activacion incrementada de la corteza parietal inferior, fundamentalmente
en la zona del giro angular, la cual participa en la atencion y en la reorientacion o cambio de

atencion (Rodriguez, 2021).
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Por ultimo, los cambios a nivel de la corteza occipital, fundamentalmente en la corteza
visual primaria, corteza estriada o drea de Brodmann, cuya funcion principal es el procesamiento
de la informacion visual, los nifios con autismo muestran una habilidad adecuada para la
percepcion local (se refiere a la deteccion de un objeto en la escena), pero una reduccion en la

percepcion global (se refiere a identificar toda la escena) (Rodriguez, 2021).

Conectividad

La conectividad cerebral, describe la forma en las cual diferentes regiones del cerebro
se comunican mutuamente, por medio de conexiones neuronales. Diferentes estudios han
logrado identificar alteraciones debidas a este sobrecrecimiento temprano del cerebro en la
densidad celular de diferentes zonas como el tronco cerebral, el sistema limbico, incluidos el
hipocampo y la amigdala y el 16bulo prefrontal, temporal y parietal, sugiriendo que las
displasias focales pueden explicar la alta prevalencia de convulsiones y anomalias sensoriales

en esta poblacion de pacientes (Leon, 2019).

Estudios de neuroimagen del cerebro humano, han generado diferentes aportes para
correlacionar fenotipos de conducta con alteraciones en estructuras cerebrales (Rodriguez,
2021); reflejaron la falta de activacion de la amigdala derecha en respuesta al estimulo social,
en relacion con la percepcion de la mirada de la cara, enfatizando los ojos, y la falta de
activacion del giro fusiforme, finalmente menor activacion de la amigdala y giro occipital,
procesamiento de imagenes en areas diferentes, y menor tamano de la amigdala (Ruggieri,

2014).

Se ha sugerido que un exceso de conectividad local puede ser la causa de una
reduccién en las conexiones de larga distancia. (Ledn, 2019). Diversos autores han
comunicado en personas con TEA déficit en el reconocimiento facial en la deteccion de
expresion de emocion, en especial de temor, en la mirada egocéntrica y pobre lectura de los

o0jos, todos estos hallazgos relacionados con el funcionamiento amigdalino (Ruggieri, 2014).
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El desarrollo neuroldgico culmina con la madurez funcional del cerebro. Iniciando
desde el desarrollo embrionario hasta el inicio de la edad adulta; desde los estadios
embrionarios hasta la poda sinaptica que ocurre en la adolescencia y la mielinizacion, que

concluye en la pubertad (Carlos Bueno, 2019).

Bases genéticas

La relacion existente entre genética y autismo es de cardcter complejo, ya que forma
parte de su etiologia y desarrollo, caracterizdndose como un punto clave para el diagnostico
el cual hoy en dia se considera de manera permanente el estudio genético, y para conocer sus
diferentes variantes segun sea el diagnostico. Actualmente, el 85-90% de los autismos son de
tipologia idiopética, es decir, no hay causa conocida ain que explica ese autismo. Por lo

tanto, las pruebas genéticas se van actualizando afio a afio (Robledo, 2023).

Seglin la (OMS, 2023) “La evidencia cientifica disponible indica la existencia de
multiples factores, entre ellos los genéticos y ambientales, que hacen mds probable que un nifio
pueda tener autismo”’. Sin embargo, actualmente es un tema el cual se encuentra en continuo
estudio por parte de la comunidad cientifica, asociado asi mismo a la diversidad del autismo, el

cual yace de multiples factores etiologicos.

Los primeros trabajos que propusieron una posible base genética surgen en afio 1977,
cuando se evalu¢ el grado de prevalencia en gemelos mono y dicigéticos; La concurrencia en
hermanos es veinte veces superior a la poblacion general, por lo que resulta trascendente
reconocer los posibles factores genéticos presentes en cada caso, segln la etiologia genética
(Claudia Arberas V. R., 2019). Esta idea se ratifica también en los estudios de gemelos, que
muestran una concordancia muy elevada, un 90% en gemelos monocigaticos (o univitelinos:
provienen del mismo espermatozoide y évulo, y comparten el mismo ADN), pero también en
dicigéticos la concordancia es de un 20% (vitelinos: provienen de dos 6vulos fecundados por
dos espermatozoides diferentes y, por tanto, no comparten el mismo ADN) (ADN Institut,
2021).
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Genes relacionados

Actualmente segtin el Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC), Existen
alrededor de 200 genes en total cuyos efectos de expresion, y funcion se correlacionan con la

susceptibilidad al autismo (Marquez., 2023).

En la actualidad se han identificado, mediante estudios moleculares (NGS), mas de 100
genes los cuales estan fuertemente relacionados con el TEA, entre ellos se hace mencion de los
siguientes: NLGN,NRXN, PTEN, MECP2, UBE3A, SHANK, FMR1, CHD8, DYRK1A, ADNP,
ANK, SCN2A,TBR1, DYRK1A, SYNGAPI, SERBP1, BOLA2, STXBP1, CDLK56, 12. La
mayoria de ellos estan vinculados con la sinaptogénesis (por diferentes causas pre natales) y
muchos de ellos asociados a DI y/o encefalopatias epilépticas (Claudia Arberas V. R., 2019). Un
ejemplo es el gen SHANK 3, responsable de la fabricacion de una proteina que tiene un papel
crucial en el funcionamiento de las conexiones entre neuronas, las sinapsis. Otro gen, SCN24,

estd implicado en la propagacion del impulso nervioso (Marina Mitjans, 2022).

Mutaciones Novo

Diversos estudios recientes han identificado un nuevo componente de la genética
en el autismo: Mutaciones de Novo generadas después de la concepcion, lo que se llaman

mutaciones somaticas o mutaciones postcigoticas (Anita Thapar, 2021).

Analisis estadisticamente significativos, en diferentes series estudiadas mediante
técnicas de secuenciacion axonica, muestran como resultado hallazgos sorprendentes. Se
ha detectado que los individuos que muestran mutaciones de Novo, es decir aquellas
presentes en el paciente, que no fueron heredadas de sus padres, (durante la formacion del
ovulo o, con mayor frecuencia, del espermatozoide); tienen mayor gravedad clinica, con
menor coeficiente intelectual (CI). Por otro lado, aquellas formas heredadas poseen

contrariamente menos gravedad de sintomas y mayor CI (Claudia Arberas V. R., 2019).


https://medlineplus.gov/genetics/gene/shank3/
https://www.cell.com/neuron/fulltext/S0896-6273(19)30490-8?_returnURL=https%3A%2F%2Flinkinghub.elsevier.com%2Fretrieve%2Fpii%2FS0896627319304908%3Fshowall%3Dtrue
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El conocimiento de las Mutaciones de Novo se considera totalmente esencial en
las investigaciones actuales de genética debid a su riqueza etiologia la cual se encuentra
implicada en diferentes areas clinicas, ya que se encuentran vinculadas etiolégicamente
con diferentes trastornos, por tanto, los estudios de dichas mutaciones siguen en constante
variante, ya que cada vez se identifican mas genes implicados, y se desarrollan més

investigaciones y pruebas sobre ello.

Factores epigenéticos

Al nacer, el cerebro inmaduro es influenciado por los estimulos ambientales los
cuales pueden modificar la expresion de los genes (Carlos Bueno, 2019), dicha
modificacion se ve influenciada, dependiendo del ambiente en donde se desarrolle el

proceso preparto, y post parto.

Esta interaccion gen-ambiente (GxA) alude el posible origen de anomalias
funcionales que conlleven retraso psicomotor y discapacidad intelectual, y también de

enfermedades mentales como la esquizofrenia y el TEA (Carlos Bueno, 2019).

Estos factores se dividen en tres categorias (prenatal, natal y postnatal) y engloban
factores como la salud de la madre, la edad de los padres (ADN Institut, 2021); diferentes
investigaciones realizadas, concluyen que existe un mayor riesgo cuando los progenitores
poseen edades avanzadas, sin embargo, las investigaciones contintan explorando los cambios
genéticos relacionados con la edad de los progenitores puede contribuir al desarrollo del
TEA.

Finalmente es necesario destacar la influencia de la realidad actual mundial en cuanto
a temas de contaminacion, e industrializacioén ya que sustancias como pesticidas, mercurio,
plomo, pueden llegar a generar alteracion en diferentes genes durante el periodo pre y post
natal, al mismo tiempo se alude la deficiencia de vitamina D, y metabolismo oxidativo, uso

de drogas y bebidas alcoholicas; La situacion de estrés materno, depresion, y el uso de



EXPLORACION DE LAS BASES GENETICAS Y SU IMPACTO
EN LA PSICOBIOLOGIA DEL AUTISMO.

14

antidepresivos han sido evocados en algunas series como responsables en la etiologia de los

TEA (Claudia Arberas V. R., 2019).
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Autor/Afo Objetivos Muestra Disefio Variables Instrum.el}tos Resultados
de medicion
Conocer los o
‘ Conocimiento de
estudios y la .
] los beneficios del
mejor tecnologia . .
) ) diagnostico
ADN en diagnoéstico )
‘ ‘ _ o No ' genético del
Institut, genético e No Aplica  Cualitativo ' No Aplica ‘ _
_ Aplica autismo, mediante
2021. incrementar el ‘ _
‘ la ejecucion de
riesgo de .
diferentes test de
desarrollar este . .
diagnodstico TEA.
trastorno.
Ahora sabemos
que
Considerar es uno de los
algunos de los trastornos mas
hallazgos clave hereditarios y que
que estan dando normalmente
Anita forma a la es de origen
Thapar, M. comprension . o ‘ . multifactorial,
No Aplica  Descriptivo ~ Nominal No Aplica ‘
R, 2021 actual del genéticos tanto
autismo y lo que comunes como
estos raros.
descubrimientos Las variantes
contribuyen al

significan para

los médicos.

riesgo y existe un
gran interés en

utilizar los
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Explorar el
concepto
neurotipico

y qué

) implicaciones
Autismo,

E, 2021

éticas tiene este  No Aplica
término junto
con el desarrollo
del paradigma
de la

neurodiversidad.

Sefialar los
procesos mas
relacionados con
el desarrollo de

TEA, como de

Carlos
Bueno, M.
p--M. 2019

No Aplica
diferenciacion

de las células

neurales y la

formacion de

Descriptivo

Cualitativo

descubrimientos
genéticos para
obtener
informacion sobre
las causas
subyacentes.
A través del uso
de estos
conceptos y del
desarrollo y la
aceptacion del
paradigma de la

neurodiversidad

Nominal No Aplica

estd cambiando la
forma de
comprender y
aceptar la
neurodiversidad
de la especie
humana
el TEA es una
alteracion
funcional de la
corteza cerebral,

No

No Aplica. que presenta

Aplica
anomalias
estructurales en la
disposicion de las

neuronas, asi
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circuitos como en la
mediante funcioén sinaptica
contactos

y en el patrén de
sinapticos entre

conexiones dentro

neuronas y entre columnas
(sinaptogénesis). corticales, afectan
fundamentalmente

a la corteza

prefrontal y sus
conexiones, la
principal region
encefalica
implicada en la
regulacion de la
conducta social.
Todo converge en
una informacion,

Analizar las

que sin duda
caracteristicas

brinda alivio
clinicas de los

emocional a la
trastornos del

familia, posibilita
Claudia
espectro del _ o No ' la adecuada toma
Arberas, V. _ No Aplica  Cualitativo ' No Aplica
autismo, asi Aplica
R,2019.

de decisiones
como los genes

reproductivas en
reconocidos, los

los padres o
posibles factores

hermanos de una
ambientales persona afectada y
permite incluso

una mejor
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Integrar y
sintetizar los
ultimos avances

en el estudio de

Leon, M. las conexiones )
No Aplica
I.,2019 neuronales que
podrian estar
implicadas en
dichas
manifestaciones.
Conocer los
diferentes
factores causales
Marina
del TEA, e .
Mitjans, B. No Aplica
identificar el de
C, 2022.

mayor
influencia para

el diagnostico.

Cualitativo

Descriptivo

orientacion del
equipo
terapéutico, q
Los estudios
estructurales y
funcionales del
tejido nervioso en
el TEA muestran
un patron de
No desarrollo atipico

No Aplica '
caracterizado por

Aplica
un desarrollo
acelerado e
interrumpido
durante los
primeros afios
posnatales.
Gracias a los
estudios de
gemelos sabemos
que el secreto
para entender el
No TEA se encuentra

No Aplica o
principalmente en

Aplica
el genoma. Si un
niflo o nifia con

TEA tiene un
gemelo idéntico,

las probabilidades
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Identificar que
genes ejercen
una funcioén
reguladora sobre

los genes de

_ 100 ninos,
riesgo
con
Mérquez., responsablesde _ . De
diagnostico Experimental
A.L,2023. los trastornos control
TEA de 3-
del espectro
) ) 5 afios
autista, abriendo
camino hacia el
desarrollo de
diferentes
terapias.
Rodriguez,  Profundizar en
M. M, el conocimiento  No Aplica  Cualitativo ~ Nominal
2021. neuroanatémico

de que éste
también sufra el
trastorno son
aproximadamente
del 80%.
Los resultados
indican que
existen unos 200
genes cuyos
efectos de
expresion y/o
funcion se
correlacionan con
la susceptibilidad
al autismo, la
Observacion expresion de
cientos de genes
tiene que estar
perfectamente
coordinada para el
correcto
funcionamiento
de los 6rganos y
las células que lo

componen.

Los trastornos de
No Aplica  espectro autista se

producen por una
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y

neurofisiolégico
de los trastornos
del espectro

autista.

alteracion
estructural y
funcional de la
corteza cerebral.
Los estudios de
neuroimagenes
han demostrado
las alteraciones
estructurales,
fundamentalmente
en la corteza
prefrontal y sus
conexiones,
principal region
encefalica
implicada en la
regulacion de la

conducta social.

Conocer las

diferentes
estructuras
Ruggieri, ) ] o
neuroldgicas No Aplica  Cualitativo
V. L. 2014.

implicadas en el
diagnostico de

TEA.

No
No Aplica
Aplica
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Conclusion

Tomando en cuenta todos los aspectos analizados, se alude que el TEA como parte del
grupo de trastornos del neurodesarrollo, se caracteriza por su complejidad, desarrollo, y
afectacion como por ejemplo el incremento en cuanto a la prevalencia en los tltimos afios, y su
comorbilidad con otros trastornos. Por tanto, se considera de tipologia multifactorial debido a su
etiologia la cual ha sido estudiada a lo largo del tiempo, desarrollando un amplio campo de
estudio para la genética implicada dentro del espectro, existe una amplia variedad de mutaciones
genéticas asociadas con el autismo, incluyendo mutaciones en proteinas del desarrollo cerebral,
variaciones en el nimero de copias de genes, deleciones de fragmentos de ADN e interacciones
entre multiples genes. La comprension de la genética del autismo sigue siendo un proceso
complejo y en curso investigativo promoviendo el descubrimiento de nuevos tratamientos que

favorezcan el desarrollo de los nifios diagnosticados con TEA.

Finalmente se establece que las diferentes bases genéticas juegan un papel de suma
importancia en la psicobiologia del autismo, ya que influyen en diferentes areas cognitivas, y por
tanto del desarrollo, como por ejemplo interviniendo en diferentes areas cerebrales como el

cortex frontal, amigdala, hipocampo entre otras.
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