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Agenda
Heredabilidad;

;. Qué sabemos? ;Y que tipos de heredabilidad
conocemos en relacion con el autismo?

Ciencia;

Se especula sobre la causa y el tratamiento del autismo;
;. Como distinguimos entre "falso y verdad"?




Heredabilidad

El autismo es altamente
hereditario

Investigaciones:
50-70% en familias

90% en las fa_milias también se las "mar)ifestaciones
leves" del autismo en los miembros de la familia




Centro de diagndstico y orientacion del autismo

La heredabilidad del autismo
surge porque los genes (en los
cromosomas) tienen una
relacion con los sintomas del
autismo

Los genes del autismo son
traspasados (por los padres
biologicos) u ocurren durante o
después de la concepcion
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Heredabilidad

El autismo es altamente hereditario

La heredabilidad del autismo ha llevado a importantes
Investigaciones de "genes candidatos" o genes del autismo

Se esperaba encontrar un numero limitado de genes que
pudieran conducir a un tipo de "prueba" para el autismo

Los resultados de la investigacion fueron "decepcionantes", va
que se encontraron muchos genes.




Heredabilidad

Conclusion:
1. El autismo se determina por muchos genes diferentes (multigenético)

2. Cada uno de estos genes es responsable de un sintoma o parte del
autismo

3. Muchos de estos genes también se manifiestan en la poblacion no autista

4. La cantidad de 'genes del autismo' determina la gravedad de Ig
problemas y si se hace, o no se hace el diagnostico




Heredabilidad

Heredabilidad ‘normal’:

X =Gen; X =Gen del autismo
XXXX,XXXA,XXA X =No se presenta autismo
) 0.9.9.9.90.9.9.4 = Autismo

XXn XXn




Heredabilidad

X =gen,; X =gen del autismo
XXXX, XXX, XX A X = no se presenta autismo
XXX X XXXX =autismo

! t

XXy o Y2 4 XX/ A




heredabilidad

Esto también significa: alguien con
tiene mas probabilidades de

tener un hijo autista que alguien con
), 9,9,9,¢




Heredabilidad

2 situaciones especiales

‘Mutaciones de novo' (durante la particion celular despueés de la
concepcion)

Defectos de un solo gen tales como la fragil x 0 22911 (como
mutacion de novo o "heredado")

En estas situaciones, un solo defecto genético "grande” es el
responsable del autsimo, pero a menudo también vemos otros defectos
congeénitos.

En este caso hablamos de un sindrome

Centro de diagnéstico y orientacion del autismo
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Heredabilidad

caracteristicas generales de un sindrome

"anomalias” tipicas en la cara (caracteristicas del
sindrome)

problemas fisicos

problemas intelectuales (Por lo general una inteligencia
mas baja que el promedio)

problemas psicoldgicos y / o psiquiatricos, tarde W
temprano en la vida (por ejemplo, autismo)

Centro de diagnéstico y orientacién del autismo
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"anomalias" tipicas en el
Rostro

iPero ten cuidado!

Los "valore_s normales" son diferentes
entre los diferentes pueblos

las anomalias individuales ocurren como
variacion

La evaluacion de rasgos faciales es
complicada
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PUERTORICO

Mexican Latvian/Lithuanian  Mongolian Peruvian

SAUDIARABIA

South Indian Spaniard Swedish Swiss OS
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Heredabilidad

ejemplo de un sindrome:
Sindrome de Down




Heredabilidad

caracteristicas generales de un sindrome
"anomalias" en la cara (caracteristicas del sindrome)

problemas fisicos

problemas intelectuales (por lo general una inteligencia mas baja
qgue el promedio)

problemas psicoldgicos y / o psiquiatricos, tarde o temprang
vida (por ejemplo, autismo)
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Heredabilidad

ejemplo de un sindrome: sindrome de Down

"anomalias" tipicas en la cara (caracteristicas del sindrome)

problemas fisicos:
defectos cardiacos

problemas intelectuales (I1Q generalmente por debajo del promedio):
a menudo debilidad mental

problemas psicologicos y / o psiquiatricos, tarde o temprano en la vida (por ejemplo, autismo):
mayor probabilidad de demencia
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Heredabilidad

caracteristicas generales de un sindrome

pueden ser muy raros o pueden ocurrir regularmente

Ejemplo: sindrome de Down 50 por 50.000 (en NL 80 por 50.000)
Sindrome de Prader-Willi 1 por 50.000 (en NL 12 por afno)

En cuanto mas a menudo ocurre un sindrome, mayor es la
probabilidad de que haya conocimiento / experiencia cientifica

Depende del individuo si ciertos problemas se presentan o no.
También la gravedad de estos problemas difiere mucho por
individuo.

Algunos sindromes nunca se detectan o se tarda en detectarlos (en
parte debido a lo anterior)




Heredabilidad

¢ por qué es importante saber si se trata de un sindrome?
descubrir y tratar problemas fisicos

descubrir y tratar problemas psicoldgicos y / o psiquiatricos

Si hay suficientes personas con un sindrome, a veces hay conocimiento y
tratamiento especifico

por ejemplo: problemas de autoimagen en personas con X fragil

por ejemplo: problemas de alimentacidon en personas con sindrome de
Prader-Willi

conocimiento sobre el desarrollo y el prondstico

Centro de diagnéstico y orientacién del autismo
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Ejemplos de sindromes en los'que puede 'presentarse el autismo
Sindrome de Angelman

Sidrome de Prader - Willi

Sindrome de X fragil

Sindrome de delecion 22911 (sindrome velocardiofacial)
Sindrome de Williams

Sindrome de Cornelia de Lange (CdIS)

Sindrome de alcoholismo fetal (FAS)




Ejemplo: Sindrome de Prader-Willi

- “Anomalias" tipicas en la cara

« Problemas fisicos: tono muscular bajo,
desarrollo motor lento y atrasado,
problemas nutricionales, seguido mas
tarde por el aumento del apetito y la
obesidad, crecimiento atrasado.

« Problemas intelectuales (IQ mas bajo
que el promedio):problemas de
aprendizaje

« Problemas psicologicosy /o
psiquiatricos: caracter dulce y atento,
mas de vez en cuando ataques de
rabia y comportamiento autista.

Ejemplo de area especifica de atencion /
tratamiento: problemas de nutricion

https://www.youtube.com/watch?v=_6rahUB5o2w

Sobrepeso

Ojos
almendrados

Estrabismo
leve

Labio superior
delgado

Comisura del
labio superior
hacia abajo




La heredabilidad causa autismo
(suficientes genes autistas)

y
Los factores del entorno determinan
la gravedad del autismo




El autismo es un trastorno del ¢

esarrollo; los

genes causan un desarrollo "diferente" del

cerebro (desde el momento de

a concepcion)

DSM-5: Trastorno del desarrollo neurologico

Tal desarrollo no puede ser corregido, y por lo
tanto un ser humano no se puede curar del

autismo.




Factores del entorno

Factores biologicos, fisicos y
psicologicos que influyen desde el
momento de la concepcion.




Factores del entorno

Son todos los factores que en el momento de la concepcion
y despues, pueden afectar la vulnerabilidad genética:

negativo
y/o

positivo
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Factores del entorno

Ejemplos de factores del entorno:

- Negativo: infeccion virica prenatal; parto
complicado

« Positivo: factores positivos vinculados a
intervenciones eficaces en la psiquiatriz
infantil (por ejemplo, PRT)




Ciencia

Hay mucho que aun no sabemos.
Hay muchas afirmaciones.

Hay mucho de lo que podemos decir con certeza que
NO es correcto.

La clave para descubrir lo que es cierto y lo que no
es cierto, es la investigacion cientifica.




Paul Offit:

= au_tie_‘,mo es una
condicion de la que no
sabemos mucho.

Offit compara el

autismo con la plaga:
una enfermedad de la
gue en su épo
sabia mucho t
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Paul Offit:

Cuando no se sabia lo que era la
plaga, habia todo tipo de

teorias
causas
tratamientos

... hasta que se descubri6 que
era una infeccién bacteriana ...
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Yersinia pestis (Plague Bacteria)

Paul Offit:

Después resultaba que muchas
explicaciones (causas) no tenian
sentido y los tratamientos eran
Chromhoscrral DNA daninos.

Si el trastorno es grave, uno
guiere poder hacer algo ...

Esto se parece a la situacion en cuanto al autismo ...
Sin embargo, ahora tenemos las herramientas cientificas para saber lo

que es cierto y lo que no es cierto.
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Ciencia
Ejemplos de casos en los que la ciencia muestra como
es con el autismo

Hay muchas afirmaciones

Hay mucho de lo que podemos decir con certeza que
NO es correcto

La clave para descubrir lo que es cierto y 1o qug Qe
cierto, es la investigacion cientifica




Ciencia

¢ Como funciona la ciencia?
1. Hipotesis

2. Se investiga la hipotesis con por lo menos 2 grupos (al
menos también un grupo de control)

3. Se concluye que solamente se puede afirmar un
hipotesis cuando la investigacion lo demuestra.

Centro de diagnéstico y orientacion del autismo
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Ciencia
¢ Como funciona la ciencia?

1. Hipotesis: El autismo es causado en parte por la edad del padre (en el
momento de la concepcion)

2. Se tiene que investigar la hipotesis en por lo menos 2 grupos (también en
un grupo de control). Se tiene que observar la presencia del autismo en los
hijos de un grupo de padres <25 anos en el momento de la concepcion y
también la presencia del autismo en los hijos de un grupo de padres> 40
anos en el momento de la concepcion

3. Se tiene que concluir que una hipotesis solo puede ser correcta si la
investigacion lo demuestra. Puede decir que esta investigando algo, pero
solo puede decir que es correcto si su investigacion lo demuestra.
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Ciencia

3 ejemplos de casos en los que la ciencia muestra como es
con el autismo

1.Las vacunas NO son la causa del autismo (CAUSA,
POSIBLE FACTOR AMBIENTAL)

2.Nadar con delfines no ayuda con el autismo
(TRATAMIENTO)

3 Autismo NO SE CURA (TRANSCURSO)




Ejemplo 1:

Vacunas NO son la causa del autismo
Wakefield et al, Lancet, 1998

Buerne ai(r:1_\(/,)(%stigac:i()n cualitativa, muestra que NO HAY una
ion.

2006 Doja Y., 2007 DeStefano Y, 2012 Demicheli Y. (meta-
analisis incl. 14.700.000 personas),

Taylor Y. (meta-analisis incl. 2.250.000 personas).

¢ Por qué mucha gente todavia piensa que es asi?

1. Pensamiento de causa - consecuencia,; muchos
padres ven las primeras carateristicas durante la
elapa de las vacunas..

2. Fantasias llenas q’e miedo sobre e/
los casos con autismo.

3. Lobby de anti- vacuna.

Centro de diagnéstico y orientacion del autismo
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Ejemplo 2:

Nutricion, aditivos alimentarios o una dieta
no puede curar el autismo

Es posible que se pueda cambiar o mejorar el
comportamiento

Pero: una dieta en si puede a veces ser causa
de conductas problematicas, ya que la dieta le
hace recordar al nifo sus limitaciones y
conducta problematica.

Ejemplo::

2014 Mari-Bauset E.O. para la dieta libre de
gluten- y caseina

. Recomendacion: haz la dieta cuando
realmente han detectado la alergia.

0S
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Ejemplo 3:

No hay una buena investigacion que nos
demuestre que la interaccién con animales tiene
algun efecto con el autismo.

2013 O’Haire

Aclaracion:

Los ni_ﬁos_con autismo no llevan sus
experiencias del contacto con animales a su
contacto con las personas.

Pero:

Muchas personas con autismo encuentran el
contacto con animales (predecibles) mas
agradable que el contacto con personas
(cambiantes).

La interaccion con animales puede ser
agradable para los nifnos con autismo pero no
hay que esperar ningun efecto en el autismo.
Y CIERTAMENTE NO HAY CURA




Ejemplo 4.

Baron Cohen: Si alguien
funciona de manera
adaptada y optima, se
puede considerar (ya) no
dar la clasificacion / (ya) no
diagnosticar

... pero esto no significa que
(ya) no hay problemas




Conclusiones

El autismo es altamente hereditario.

= Las influencias del entorno pueden determinar la gravedad del autismo.

= Hay muchas afirmaciones acerca del autismo (causas, influencias del
entorno, tratamientos), pero debemos aferrarnos a lo que se ha
demostrado ser cierto.

= Siempre debe haber esperanza de mejora y la ciencia debe servir para
descubrir que es lo que lleva a la mejora.

= Pero: la cura es imposible.
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