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Empecemos por las malas noticias 

 No tenemos un marcador biológico 

 No podemos hacer consejo genético 

 No tenemos medicación eficaz para muchos 

síntomas y signos. 

 Las personas con TEA viven menos 
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Neurotribes 

Steve Silberman 





Genoma humano 

• 20.000 genes 

codificadores de 

proteínas 

• Gen     ARNm    proteína 

• Regulación compleja 

• Relación con 

enfermedades 



¡0,9! 







 

- Síndrome de Rett 
- Gen MECP2 

- Codifica metil CpG binding protein 2 (represor 

transcripcional)  

- Fallo en la represión de miles de genes 

- Síndrome de la X frágil 
- Gen FMR1 

- Codifica FMRP, una proteína ligante de ARN 

- Regulación anormal de un alto número de ARNm 

 

Dos ejemplos 



Mutaciones en genes concretos 
 

HOXA1: Desarrollo del cerebelo y tallo 
cerebral. Solo es activo durante la 
embriogénesis precoz. 

MECP2: Estructura de la cromatina y 
expresión génica. 

WNT2: implicado en la dirección del destino 
de las células, hay varios WNT activos en el 
desarrollo del sistema nervioso. 

RELN: Regulación de la formación y 
organización del cerebro en el desarrollo 
fetal.  

SHANK3: Función sináptica 

NLGN4X: Función sináptica 

 



 



Cambios génicos con microarrays 

 Aumento 
 Fosfolipasa A2 

 Receptor de glutamato 
AMPA 

 Transportador de 
aminoácidos 
excitatorios 1 (EAAT1) 

 Disminución 
 Receptor de 

somatostatina 2 

 Histidina decarboxilasa 





Variaciones en la estructura del genoma 

• Inversiones 

• Traslocaciones 

• Delecciones 

• Duplicaciones 





Un número sustancial 

de los casos de TEA 

están causados por 

reorganizaciones 

genómicas 



 





Procesos celulares afectados 

  Neurogénesis postnatal 

  Neurodegeneración 

  Apoptosis 

  Sinaptogénesis 

  Reacciones gliales 





No solo es cerebro 

 Ratones mutantes con el gen 

Mecp2. Expresión solo en SNP 

 Anomalías en neuronas de la 

piel. 

 Tacto alterado 

 Mayor ansiedad 

 Menor interacción social 

 Solo cuando los efectos se 

producen durante el desarrollo 

 Restauración de un tacto 

normal.  

 ¿Digestivo? 
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Orefice et al. (2016) 

 

Cell 190(1): 13 Junio de 2016 



Resumen neuro 

 El autismo es un trastorno neurobiológico, 

poligenético, que se inicia en el desarrollo 

temprano.  

 Es multiorgánico aunque predomina una 

disfunción del SNC. 

 Hay alteraciones en la conectividad cerebral, inter 

e intrahemisférica. 

 Alto impacto en el funcionamiento cognitivo y 

neurológico: problemas en la integración de 

información y en la coordinación de sistemas 

neurales múltiples. 
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Una nueva genética 

 Nueva metodología: Aprendizaje 

automático sobre un mapa 

funcional del cerebro generado a 

partir de miles de bases de datos 

genómicas. 

 Análisis de todo el genoma (cien 

millones de interacciones entre 

genes) 

 Genes candidatos: De 65 a 2500 

(10%) 

 La mayoría nunca han sido 

estudiados. 

 Nuevos fármacos y tratamientos 
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Arjun Krishnan  

Universidad de Princeton 

 
Nature Neuroscience 19(11): 1454-

1462. 

Noviembre de 2016 



App para detección temprana 

 Nueva metodología: Métrica 

Wasserstein de patrones 

visuales  

 Eye tracking (focalizado vs. 

disperso) 

 Escenas sociales 

 Dificultades para entender las 

relaciones de la foto 

 Acierto en el 93,96 % 

 54 segundos. 

 No hace falta ser experto 

 Detección temprana. 
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Kun Woo Cho y su 

supervisor Wenyao Xu 

University de Buffalo 

 
Wireless Health Conference 

Noviembre de 2016 



Validación de terapias 

 Nueva metodología: Programa 

PACT 

 Videos de interacciones 

padres-hijo durante un año  

 Supervisión por especialistas 

 Juzgar el estado de ánimo y el 

nivel de respuesta. Variar el 

modo de interaccionar. No 

forzar 

 Primero donde se demuestran 

mejoras persistentes para 

niños con autismo grave 
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Louisa Harrison y su hijo Frank 

 

Pickles et al. (2016) 

Lancet Noviembre de 2016 



Un nuevo órgano: el Microbiota 

 Mala nutrición y embarazo. 

 Eje intestino-cerebro 

 Alteraciones del microbiota 

materno 

 Problemas gastrointestinales 

en niños con TEA 

 Ratones con dietas ricas en 

grasa-alteraciones en el 

microbiota-alteraciones en el 

comportamiento-déficits 

sociales 

 Trasplantes fecales-Reversión 
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 Incremento de oxitocina 

 Vía nervio vago 

 
Buffinton et al. (2016)  

Cell 165: 1762-1775. 



Robots de asistencia social 

 Seis robots de asistencia 

social en desarrollo para el 

tratamiento de los niños con 

autismo. 

 Los niños se sienten muy 

cómodos con ellos. 

 Vinculados sin sentirse 

abrumados.  

 Aumento de los niveles de 

atención.  

 Comportamientos sociales 

novedosos.  

 Imitación espontánea. 

 Supervisión de un terapeuta 
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