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Resumen

El autismo, un trastorno complejo del neurodesarrollo, ha sido objeto de estudio desde
principios del siglo XX. Inicialmente asociado con la esquizofrenia, fue Leo Kenner quien en
1940 realizd estudios pioneros que llevaron al reconocimiento del "Trastomo autista de
contacto afectivo”. Hoy en dia, se estima que afecta al 1% de la poblacion, siendo menos
comun en mujeres y mas comun en hombres, con hasta 2 millones de brasilefios en el
espectro autista. Los sintomas del autismo varian, desde dificultades para hablar y la
socializacion hasta patrones repetitivos de comportamiento e intereses. La complejidad del
trastorno se refleja en su amplio espectro, que abarca desde discapacidades intelectuales
graves hasta personas con un cociente intelectual normal y vidas independientes. Aunque
los factores ambientales pueden influir, se estima que entre el 50% y el 90% de los casos
tienen un componente genético importante. El diagnéstico del autismo se realiza mediante
observacion conductual y entrevistas, a menudo con la ayuda de diversos profesionales. Se
han identificado diversas comorbilidades, como trastornos del suefio y gastrointestinales,
que pueden complicar el cuadro clinico. Los avances en la comprension de los factores
genéticos han mejorado el diagnéstico y el asesoramiento genético, pero aun no existen

medios para evaluar o medir el autismo con precisién. Se han investigado posibles



intervenciones terapéuticas, como el frasplante de exosomas derivados de células madre
mesenquimales, que muesiran promesa para conferir neuroproteccion y facilitar la
neurogénesis. El autismo se relaciona con diversas condiciones genéticas y
neuropsiquiatricas, como el sindrome de delecién del cromosoma 22q11.2 y el complejo de
esclerosis tuberosa. Estudios recientes sugieren la influencia de factores estresantes
fisiolégicos y ambientales en la progresion del trastorno. La heterogeneidad del autismo
dificulta el desarrollo de terapias efectivas, pero se han identificado subtipos estables
basados en perfiles de conectividad cerebral funcional. Las dificultades sensoriales,
especialmente las alteraciones tactiles, representan un desafio importante para las
personas con autismo, y la busca foca en entender los mecanismos implicitos. La
farmacogendmica ofrece perspectivas para personalizar el tratamiento, aunque se necesita
mas investigacién para comprender mejor su papel en la respuesta a la medicacion en el
autismo. Los trastomos del suefio son comunes en el autismo y pueden influir en los
resultados de salud. La Comision Lancet sobre el futuro de la atencién y la investigacion
clinica en autismo ha enfatizado la necesidad de investigar cuales estrategias de
intervencion son efectivas para quién y cuando, y como estas intervenciones pueden tener

un impacto mas alla de los resultados inmediatos.
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