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REIED

Los trastornos del espectro autista (TEA) comprenden
un grupo heterogéneo de trastornos, tanto en su
etiologia como en su presentacion clinica, que se inician
en la infancia y duran toda la vida, teniendo en comun
la afectacién en la reciprocidad social, comunicacién
verbal y no verbal y la presencia de patrones repetitivos
y restrictivos de la conducta. La prevalencia de TEA
oscila entre 1/54 en chicos y 1/252 en chicas, con

una prevalencia total de 11,3/1.000 a los 8 afios.

La deteccién precoz de TEA es fundamental, ya que
esta intimamente ligada a la evolucién clinica. Es el

rol fundamental de los profesionales de la Atencion
Primaria, el detectar signos precoces de TEA, mediante
el seguimiento del desarrollo del nifio, el conocimiento
de los signos de alerta especificos de TEA y el uso de
instrumentos de cribaje. No existe ninguna prueba
biolégica que diagnostique TEA y el diagndstico es
eminentemente clinico. La deteccion precoz de TEA y la
instauracién de un programa de tratamiento temprano
en todos los entornos en los que vive el nifio mejora

el prondstico de los sintomas autistas, habilidades
cognitivas y adaptacion funcional a su entorno.

***Pediatra de Atencién Primaria. Centro de Salud de Arzta, La Coruiia

Abstract

Autistic Spectrum Disorders (ASD) are a heterogeneous
group of disorders according to their aetiology and
clinical presentation that are chronic and last all life.
They are characterized by impairments in socialization,
impairments in verbal and nonverbal communication,
and restricted and repetitive patterns of behaviours.
The prevalence estimates one in every 54 boys and
one in every 252 girls with a total prevalence of
11.3/1000 at age eight. Early detection and diagnosis
of ASD is closely linked to a better prognosis and
clinical evolution. This is a key role of primary care
professionals and it is essential they detect early signs
of ASD by the follow up of the child’s development, the
knowledge of the early key signs of autism and the use
of specific detection tests. The diagnoses of ASD are
clinical and there is not any biological test to diagnose
it. The early detection of ASD and the implementation
of an early program of treatment generalised to all

the settings where the child lives is linked to a better
prognosis of the key autistic symptoms, cognitive
abilities and functional adaptation to environment.
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Introduccién y concepto.
Recuerdo historico

Los trastornos del espectro autista

(TEA) comprenden un grupo heterogéneo
de trastornos, tanto en su etiologia como en
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su presentacion clinica, que se inician en
la infancia y duran toda la vida, teniendo
en comun la afectacion en la reciprocidad
social, comunicacion verbal y no verbal y
la presencia de patrones repetitivos y res-
trictivos de la conducta.

1 término TGD (trastornos gene-
E ralizados del desarrollo) utilizado

desde el DSM III (APA 80) hasta
el DSM IV-TR y CIE-10, se ha utiliza-
do para incluir los trastornos dentro
del espectro autista(). El DSM IV-TR
incluia, ademas del trastorno autista



LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

Tabla I. Clasificacion de los trastornos generalizados del desarrollo-espectro autista

Diagnostico en la ICD-10 OMS**

Diagndstico en el DSM-IV* (APA, 1994)
Trastorno autista

Trastorno de Asperger

Trastorno desintegrativo de la infancia
Trastorno de Rett

TGD-NE

Autismo atipico

(No se corresponde con ningln diagnéstico de la DSM-IV)

Autismo Infantil
Sindrome de Asperger

Otros trastornos desintegrativos de la infancia

Sindrome de Rett

Otros TGD; TGD no especificado

Autismo atipico

Trastorno hiperactivo con retraso mental con movimientos estereotipados

*DSM IV- clasificacion enfermedades mentales de la Academia Americana de Psiquiatria (47 edicion). **ICD-10: clasificacion internacional
de enfermedades. Organizacion Mundial de la Salud (107 edicion).

(TA), el trastorno de Asperger (TAs), el
trastorno desintegrativo infantil (TDI)
y los trastornos generalizados del de-
sarrollo no especificados (TGD.NOS).
Estos trastornos representan categorias
clinicas con sintomas clinicos cualitati-
vamente semejantes pero que difieren
en la intensidad o bien en el nimero de
sintomas autistas. El mds severo a nivel
de sintomatologia es el trastorno autis-
ta, el trastorno de Asperger(), menos
afectado en el area de la comunicacion,
principalmente verbal y ocasionalmente
en el area no-verbal, y el trastorno ge-
neralizado del desarrollo no especifica-
do, como una categoria de exclusién
agrupando fenotipos clinicos autistas
con una menor afectacion en el drea de
la comunicacion o patrones restringidos
de conducta. El DSM IV y CIE-10 (DSM-
IV; APA, 1994), ademas del trastorno
autista, trastorno de Asperger, el tras-
torno desintegrativo de la infancia y el
trastorno generalizado del desarrollo no
especificado incluia el sindrome de Rett
y el trastorno hiperactivo con retraso
mental con movimientos estereotipados
(exclusivamente presente en el CIE-10).
Estas dos ultimas categorias diagnésticas
esta previsto que no estén incluidas en
el DSM 5, clasificacién programada para
el 2013-2014.

El DSM 5 presentard un cambio
importante respecto a clasificaciones
anteriores. Se suprimiran las subcate-
gorias diagnosticas incluidas en previas
clasificaciones, con una comun deno-
minacién de trastornos del espectro
autista (TEA). Bajo la denominacién
TEA se incluiran los trastornos previa-
mente denominados trastorno autista,
trastorno de Asperger y algunos de los
trastornos generalizados del desarrollo

no especificado, también el trastorno
desintegrativo infantil. No se incluird en
TEA el sindrome de Rett ni el trastor-
no hiperactivo con retraso mental con
movimientos estereotipados. Los TEA
en el DSM 5 se clasificardn por grado
de severidad: leve, moderada o severa.
El DSM 5 adquiere un enfoque di-
mensional en la clasificacion de los
TEA basado en estudios previos que no
encontraron diferencias en adaptaciéon
funcional en edad adolescente o adulta
entre el trastorno autista y el trastorno de
Asperger a semejante capacidad intelec-
tual. Es decir, el retraso en el comienzo
del lenguaje expresivo no era un hecho
diferencial para la adaptaciéon funcional
posterior y mas significativo era la pre-
sencia de alteraciones de la comunica-
cién hablada a los 8 afios, factor clara-
mente asociado a una peor evolucion.
El hecho de que existiera una tendencia
de los sintomas autistas a mejorar con
la edad se relacionaba con la variabili-
dad de las categorias diagnoésticas en un
mismo paciente segtin la edad. Ambas
aportaciones han apoyado una clasifica-
cién dimensional de TEA en el DSM 5.
Los TEA, para ser clasificados como
tales en el DSM 5, tendran que tener, en
algin momento de la vida, severa afecta-
ci6n de la reciprocidad social, comuni-
cacion verbal y no verbal y dificultades
de establecer y mantener relaciones de
amistad con personas de su misma edad
adecuadas a su nivel evolutivo; ademas,
tendrdn que tener un patron restringi-
do de intereses, o un patrén rigido de
conducta con excesiva adhesién a sus
rutinas o conductas auto estimulatorias
con comportamientos motores o ver-
bales estereotipados o comportamiento
auto estimulatorios sensoriales (al me-

nos dos de las 3 areas de comportamien-
tos repetitivos afectadas). Estos sintomas
tienen que aparecer en algiin momento
durante la infancia temprana.

Los criterios del DSM 5 respecto
a criterios de sintomas en las actuales
clasificaciones DSM IV-TR y CIE-10 se-
ran mas restrictivos ya que, en algin
momento de la vida, los afectados de
TEA tendrdn que tener sintomas en las
dos dimensiones incluidas: sociabilidad-
comunicacién y patrones restringidos
de interés y conductas estereotipadas,
aunque se relaja el criterio de comienzo
de sintomas antes de los 3 afos a pri-
mera infancia.

Desarrollo histérico

El concepto del autismo como un
espectro de trastornos de diferente se-
veridad y una conceptualizacién mas
dimensional, similar a la que se va a
establecer en el DSM 5, no es una ob-
servacion actual sino que tiene su ori-
gen practicamente en los origenes de la
definicién del autismo. Ambos, Kanner
(1943) y Asperger (1944), describieron
la existencia del autismo en personas de
capacidad intelectual dentro de la nor-
malidad. Lotter (1966), en el primer
estudio sistematico de prevalencia del
autismo, observé una elevada frecuencia
de casos que tenian algunos, pero no
todos, los sintomas del autismo. Wing
y Gould’s (1979), en su estudio epi-
demiolégico en Londres, también des-
cribieron que habia casos que tenian
sintomas autistas pero se quedaban
fuera de los criterios diagnésticos. Mas
recientemente, Folstein, Piven (1991) y
Bolton (1994), describieron sintomas
en los familiares de nifios con autismo,
de cualidad semejante a los sintomas
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Tabla Il. Criterios diagnésticos DSM |V para el trastorno autista

A. Un total de seis (o mas) items de los apartados 1, 2 y 3, con al menos dos items de 1 y al menos uno de 2 y de 3:
1) Deterioro cualitativo en la interaccién social, manifestado por al menos dos de los siguientes:

a) Marcado deterioro en el uso de multiples conductas no-verbales que regulan la interaccion social, tales como el contacto
ocular, la expresion facial, las posturas corporales y los gestos, que regulan las interacciones sociales

b) Fallo en el desarrollo de relaciones entre pares, adecuadas a su nivel evolutivo

c) Ausencia de intentos espontaneos de compartir diversiones, intereses, o aproximaciones a otras personas (p. €j., no
mostrar, acercar o sefialar objetos de interés)

d) Ausencia de reciprocidad social o emocional

2

-

Deterioro cualitativo en la comunicacién, puesto de manifiesto por, al menos, una de las siguientes:

a) Retraso evolutivo o ausencia total de lenguaje hablado (no acompafiado de intentos compensatorios a través de

modalidades alternativas de comunicacién, como gestos o mimica)
b) En individuos con lenguaje apropiado, marcado deterioro en la capacidad de iniciar o mantener una conversacion con otros
c) Uso repetitivo y estereotipado del lenguaje, o lenguaje idiosincrasico
d) Ausencia de juego variado, espontaneo, creativo o social, apropiado a su nivel de desarrollo

8

=

una de las siguientes:

Patrones de conducta, intereses y actividades restrictivos, repetitivos y estereotipados, puesto de manifiesto por, al menos,

a) Preocupacién que abarca a uno o méas patrones de interés estereotipados y restringidos, que es anormal o en intensidad

o en el foco de interés en si

b) Adherencia aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no funcionales
¢) Manierismos motores estereotipados y repetitivos (p. ej., aleteos de manos o dedos, o0 movimientos complejos que

implican a todo el cuerpo)

d) Preocupacién persistente por partes de objetos
B. Retraso o funcionamiento anormal en al menos uno de las siguientes areas, con inicio antes de los 3 afos:

1) Interaccion social

2) Uso social y comunicativo del lenguaje

3) Juego simbdlico o imaginativo

C. El trastorno no se puede encuadrar mejor como sindrome de Rett o trastorno desintegrativo de la infancia

de sus hijos, pero con poca o ninguna
incapacidad funcional y dichos sintomas
no se encontraban asociados a epilepsia
o discapacidad intelectual, denominan-
dose estas alteraciones en familiares “fe-
notipo amplio” y apoyando el concepto
de dimension autista.

Estudios recientes han encontrado
que, aunque los TEA son trastornos
crénicos, en algunos casos existe una
tendencia con la edad a la mejora de
sus sintomas, hecho que se relaciona
con la existencia de cambios en criterios
diagnosticos entre las diferentes subca-
tegorias diagnosticas de losTGD o TEA,
lo que ha apoyado una denominacién
genérica de TEA para expresar el con-
cepto dimensional de autismo.

Epidemiologia

La prevalencia de TEA oscila entre 1/54
en chicos y 1/252 en chicas, con una pre-
valencia total de 11,3/1.000 a los 8 aiios.

La prevalencia de TEA, segun los
estudios mas recientes, sigue en in-
cremento. El Centro de Prevencién
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y Regulacién de Enfermedades en
EE.UU. (MMRW) ha publicado los 1l-
timos datos de prevalencia de TEA en
la edad de 8 afos, proveniente de 14
estados americanos. Se calcula la pre-
valencia de TEA entre 4,8-21,2/1.000
con una mediade 11,3/1.0000). Des-
de el 2002, en el cual la prevalencia
de TEA era de 6,4/1.000, ha habido
un incremento del 78% del numero
de casos de TEA y, desde el 2006, un
incremento de prevalencia del 23%.
TEA es mas prevalente entre caucasi-
cos 12/1.000 que entre la poblacion
hispanica 7.9/1.000. Mas del 62% de
la poblacion TEA tiene una capacidad
intelectual dentro de la normalidad
con un CI mayor o igual que 70, de
los que un 38% tienen un CI mayor o
igual que 85. Es decir, el TEA ocurre
mayormente en ninos, que en la pri-
mera infancia no existen alteraciones
evolutivas muy marcadas y que estan
educados en educacién ordinaria. La
discapacidad intelectual asociada aTEA
es mas prevalente, proporcionalmente,
en chicas que en chicos.

Deteccion precoz y diagnoéstico
del autismo

La deteccion precoz de TEA es funda-
mental, ya que esta intimamente ligada a
la evolucion clinica. Es el rol fundamental
de los profesionales de la Atencion Prima-
ria, el detectar signos precoces de TEA,
mediante el seguimiento del desarrollo del
nifno, el conocimiento de los signos de aler-
ta especificos de TEA a diferentes edades y
el uso de instrumentos de cribaje, como el
M-CHAT. No existe ninguna prueba biolégi-
ca que diagnostique TEA y el diagnéstico
es eminentemente clinico por equipos mul-
tidisciplinarios expertos en TEA.

En la etiologia del TEA, aunque sigue
siendo mayormente desconocida, poco
a poco van conociéndose los diferentes
mecanismos etiologicos; de tal manera
que, actualmente las evidencias indican
que no existe un autismo, sino que el
autismo o los TEA son diferentes trastor-
nos, de etiologias multiples, que tienen
fenotipos similares.

Sabemos que la etiologia genéti-
ca es la mds sustentada y que existen



LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

Tabla lll. Criterios diagnosticos DSM |V trastorno Asperger

A. Trastorno cualitativo de la relacién, expresado como minimo en dos de las siguientes manifestaciones:

1. Trastorno importante en muchas conductas de relacién no verbal, como la mirada a los ojos, la expresion facial, las
posturas corporales y los gestos para regular la interaccion social

2. Incapacidad para desarrollar relaciones con iguales adecuadas al nivel evolutivo

3. Ausencia de conductas espontéaneas encaminadas a compartir placeres, intereses o logros con otras personas (por ejemplo,
de conductas de sefialar o mostrar objetos de interés)

4. Falta de reciprocidad social o emocional
B. Patrones de conducta, interés o actividad restrictivos, repetidos y estereotipados, expresados como minimo en una de las

siguientes manifestaciones:

1. Preocupacién excesiva por un foco de interés (o varios) restringido y estereotipado, anormal por su intensidad o contenido

2. Adhesién aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no funcionales

3. Estereotipias motoras repetitivas (por ejemplo, sacudidas de manos, retorcer los dedos, movimientos complejos de todo el

cuerpo, etc.)

4. Preocupacion persistente por partes de objetos
C. El trastorno causa una discapacidad clinicamente significativa en el érea social, ocupacional y en otras areas importantes del

desarrollo

D. No existe un retraso clinicamente significativo en el lenguaje (pe: palabras sueltas a la edad de 2 afos, frases comunicativas a

los 3 afios)

E. No existe un retraso clinicamente significativo para su edad cronolégica, en el desarrollo cognitivo, de habilidades de auto-
ayuda y comportamiento adaptativo (salvo en la interaccién social), o de curiosidad por el entorno

F. No se cumplen los criterios de otro trastorno generalizado del desarrollo, o de esquizofrenia

diferentes mecanismos genéticos en
TEA.

Un 10% de los casos de TEA se aso-
cian a causas sindromicas, de causa mo-
nogénica identificada como es el caso
del fragil X, fenilcetonuria, tuberoes-
clerosis, sindrome de Rett, etc. Un 5%
se asocian a alteraciones cromosoémicas
raras, como es el caso de la heredada du-
plicacion maternal 15q11-q13, trisomia
21, 45X sindrome de Turner, 47XYY,
47XXY, etc. Otro 5% se asocian a varia-
ciones en el nimero de copias de partes
del genoma, que se repiten mas o menos
veces, comunmente denominados copy
number variants (CNV), particularmen-
te aquellos CNV que son raros o poco
frecuentes en la poblacién: 16pl11-2,
duplicacién 7q 11-23,22q 11-2, 15q
13-3, etc. Otro 5%, asociados a varia-
ciones genéticas penetrantes y poco fre-
cuentes en la poblacién (SHANK, etc.)

El otro 75% de las causas sigue sien-
do, en principio, de causas multifacto-
riales desconocidas, con factores am-
bientales modulando la expresion ge-
nética y factores como la edad paterna,
que podrian asociarse a un incremento
de mutaciones genéticas.

El riesgo genético de recurrencia
una vez que se tiene un hijo con TEA
podria variar segun las diferentes etio-
logias genéticas implicadas y ser menor
en aquellos casos en que surgen de novo

variaciones genéticas (no heredadas de
los padres) en el hijo afectado. El riesgo
de tener un segundo hijo afectado po-
dria ser mayor de lo que previamente
se estimaba (alrededor del 10%), sobre
todo en aquellas familias que tienen
ya un hijo con TEA. La recurrencia o
riesgo de TEA en un segundo hijo es
mayor en estas familias, alrededor del
32% versus un 13,5% en aquellas fa-
milias que no tienen un hijo afectado.
El riesgo en familias también se incre-
menta dependiendo del género del hijo
afectado. Siendo un 25,9% de riesgo de
recurrencia en hermanos si el afectado
conTEA es un chico y de un 9,6% si el
afectado es una chica®.

Los signos precoces del autismo di-
fieren si el TEA va acompanado de dis-
capacidad intelectual previamente men-
cionado, que ocurre en una minoria y
que, a los signos propios del autismo, se
acompailan los propios de la discapaci-
dad con retraso evolutivo generalizado
en su psicomotricidad, comunicacion,
curiosidad, control de esfinteres y, en
general, en su capacidad de adaptacién
funcional. En aquellos que tienen una
capacidad cognitiva dentro de la norma-
lidad, los primeros signos que se identi-
fican tienen una cualidad “mas autista”.
Si el desarrollo del lenguaje expresivo
estd afectado, suele ser la primera senal
de alarma, aunque los padres retrospec-

tivamente identifiquen problemas mas
precoces en el drea de la respuesta, ini-
ciativa social o comunicativa. Es en la
guarderia, por lo general, que en aque-
llos TEA de buena capacidad intelectual
y buen desarrollo de lenguaje expresivo,
se identifican los problemas de sociabi-
lidad y comunicacién pragmatica, las
dificultades de adaptarse a las normas,
comprender un nuevo entorno alejado
de sus referentes adultos y dificultades de
incorporarse al juego con sus iguales. Los
padres de hijos con autismo refieren al-
teraciones temperamentales de una ma-
nera retrospectiva, destacando conductas
muy pasivas en sus hijos, evidenciando
una ausencia de quejas o protestas por
la sensacion de hambre o dolor y una
ausencia total de curiosidad por su tem-
peramento, justamente lo contrario con
gran irritabilidad, alteracién del suefio,
rabietas inconsolables y rechazo a la ali-
mentacion(®6).

Estudios retrospectivos de nifios con
autismo utilizando videos previos al
diagnostico, sefialan que frecuentemen-
te el comportamiento social es normal a
los 4-6 meses y que, entre los 9-12 me-
ses, es frecuente la pérdida de compe-
tencias sociales, como la mirada ocular,
las vocalizaciones, etc. A los 12 meses,
los signos de alerta son: disminucién del
contacto ocultar, no reconocer su nom-
bre, no sefalar para pedir y no mostrar
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objetos a los adultos. Diversos estudios
de deteccién precoz de sintomas han
confirmado estos datos y sugieren que
el autismo puede ser detectado en torno
alos 12 meses de edad ().

Cuando hablamos de deteccion de
TEA, se pueden establecer distintos nive-
les. En un primer nivel estaria la vigilan-
cia del desarrollo mientras que, en un
segundo nivel, estaria la deteccién es-
pecifica de un TEA, pasando a un tercer
nivel, donde situamos ya la valoracién
diagnostica especifica por parte de un
servicio especializado.

Primer nivel: vigilancia evolutiva de rutina

Programa del nifio sano: debe in-
cluir una combinacién de informacién
obtenida por los profesionales de Aten-
cién Primaria que incluya considerar las
preocupaciones de los padres sobre el
desarrollo de sus hijos, la utilizacién de
escalas y pruebas sobre el desarrollo ge-
neral del nifos y la observaciéon de des-
viaciones que ocurren en el desarrollo
por los profesionales. El uso adicional
de tablas de desarrollo validadas en la
poblacién diana (fundamentalmente,
Haizea-LLevant y Denver ddst II) (Ta-
bla V) incrementara la sensibilidad y
especificidad del proceso de deteccion
del autismo.

Segundo nivel: deteccién especifica
de TEA

El profesional de Atenci6on Primaria
debe estar familiarizado con los signos

precoces especificos de TEA a cada edad
(Tabla IV). El cribado especifico se rea-
lizara en los nifos de riesgo detecta-
dos. El cuestionario para el autismo en
nifios pequenos (CHAT, figura 1) fue
disefiado para detectar el autismo a los
18 meses de edad. Tiene dos secciones,
una para los padres (9 preguntas) y otra
de exploracion directa con el nifio (5
preguntas). El M-CHAT (Modified Chec-
klist for Autism) (Fig. 2) es una version
modificada del CHAT para nifios/as de
24 meses y consiste en unas preguntas
por escrito a los padres o cuidadores.
El M-CHAT fue disefiado para ser un
instrumento de mayor sensibilidad que
su predecesor.

La limitacién del CHAT(9 es su me-
nor sensibilidad a los sintomas menos
severos de autismo (Tabla V), puestos
en evidencia en nifios que pasaron con
normalidad el CHAT a los 18 meses y
que mas tarde fueron diagnosticados de
TGD-NE o Asperger. Es decir, aunque el
CHAT tiene un buen valor predictivo
cuando detecta autismo (especificidad
del 0,99), aquellos casos de capacidad
intelectual dentro de la normalidad,
los que tienen un desarrollo normal
del lenguaje expresivo y aquellos con
sintomas menos severos no los detecta
(sensibilidad del 0,38). Por este motivo,
se ha desarrollado un CHAT modifica-
do (M CHAT, figura 2) aplicable a los
24 meses y que se ha estudiado en una
poblacién de 2.500 nifios, incremen-
tando la sensibilidad al 0,87 (Tabla V).

En el MCHAT(! se han incrementado
las preguntas a los padres a 23, 5 de
las cuales son criticas. Si el nifio puntia
positivo en 2 de los 5 items criticos o en
3 delos 25 items, se considera de ries-
go para realizar seguimiento. Asi pues,
este MCHAT puede utilizarse como una
herramienta de deteccién en aquellos
ninos de 18 meses de edad con riesgo
de padecer autismo.

A partir de los 36 meses de edad,
que suele coincidir con el inicio del
segundo ciclo de educacion infantil y
en muchos casos con el inicio de la es-
colarizacion del nino, conviene tener en
cuenta posibles alteraciones en el desa-
rrollo de la comunicacion, interaccion
social, intereses y conducta.

La deteccion especifica de los 5-6
afios de edad suele ser la que hace refe-
rencia a los TEA de alto funcionamien-
to, que manifiestan sus dificultades al
iniciar el primer ciclo de educacién
primaria, donde las demandas sociales
y escolares (planificacion, trabajos) au-
mentan.Ya en la adolescencia, al hablar
de deteccién especifica, encontramos a
aquellos chicos/as que presentan una
baja motivaciéon por los estudios, di-
ficultades para establecer objetivos y
planes de futuro y escaso interés por
las relaciones sociales(12.13).

El test infantil del sindrome de As-
perger (CAST)(% (Fig. 3) ha demostra-
do ser 1til en la identificacion temprana
de ninos, de edades comprendidas entre
los cuatro y los once afios, cuyos com-

Tabla IV. Deteccion especifica TEA: signos de alerta a cada edad

9 meses

e No suele seguir con la mirada cuando el cuidador sefiala

e No dice palabras simples (16 meses), no dice “papa”

y “mama” con sentido

y exclama: “imira el... (un objeto familiar)!”
18 meses (lo anterior mas lo siguiente)

12 meses (lo anterior mas lo siguiente) e No sefiala partes de su cuerpo

e No intenta obtener un objeto fuera del alcance Ilamando la e No dice algunas palabras con significado
atencién del cuidador sefialando, verbalizando y estableciendo ® No hace juego simbdlico (mufiecos, teléfono)
un contacto visual (accién protoimperativa) ¢ No responde cuando el examinador sefiala un objeto

e Ausencia o disminucién de balbuceo e No sefiala consistentemente un objeto, verbaliza y

e Ausencia o disminucién de gesticulaciones (sefialar, hacer establece contacto visual alternativamente entre el objeto
adiés con la mano) y el cuidador con la Unica intencién de dirigir la atencién

del adulto hacia el objeto (accién protodeclarativa)
15 meses (lo anterior mas lo siguiente) * No trae objetos a los adultos, simplemente para mostrarlos

e No suele establecer contacto visual cuando habla con alguien

e No extiende los brazos anticipadamente cuando van a tomarlo 24 meses (lo anterior mas lo siguiente)

en brazos e No utiliza frases de dos palabras
e No muestra atenciéon compartida (compartir el interés por un e No imita tareas domésticas
objeto o actividad) e No muestra interés por los otros nifios/as

e No responde de forma consistente a su nombre
e No responde consistentemente a érdenes simples
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Tabla IV. Deteccion especifica TEA: signos de alerta a cada edad (continuacién)

A partir 36 meses

Comunicacion - Desarrollo deficiente del lenguaje

— Escaso uso del lenguaje

— Ecolalia demorada o lenguaje
idiosincrasico

— Déficit en la comunicacién no
verbal: gestos (instrumentales,
convencionales), entonacion,
volumen, ritmo y velocidad

— No sefiala para expresar interés

— Poca imitacién espontanea

A partir 4-5 afios

Adolescencia

Entonacién rara o inapropiada
Ausencia/cualidad extrafa

de los gestos

Vocabulario inusual para la edad
del nifio (tecnicismos)

Limitado uso del lenguaje para
comunicarse

Tendencia a hablar
espontdneamente solo sobre
temas especificos de su interés

— Escaso uso del lenguaje para
compartir vivencias y experiencias
emocionales con sus iguales y
con sus familiares

— Ausencia de “charla social”

— Comprensién literal del lenguaje

— Dificultades para establecer una
conversacion reciproca adecuada
a su edad

de acciones — Escaso uso del lenguaje para
compartir experiencias personales
— Preguntas o expresiones inapropiadas
sin importar el contexto
Alteraciones — No iniciacién de atencién — Dificultades para la integracién — Escaso interés por pertenecer a
sociales conjunta (compartir un foco del contacto ocular con otras un grupo
de interés con otro) formas de comunicacién — Escaso interés por seguir la moda
— Baja respuesta a la atencion (gestos, lenguaje) — Dificultades de comprensién
conjunta — Dificultad para unirse al juego social
— Ausencia sonrisa social para de otros nifios/as — Dificultades para mostrarse
compartir placer — Intentos inapropiados para asertivo en una variedad de
— Ausencia de respuesta a la jugar de manera conjunta con situaciones
sonrisa social otros nifios/as
— Escaso uso del contacto ocular — No cumplimiento de las normas
para comunicarse sociales implicitas (criticar al
— Ausencia de acciones con profesor, no cooperar en
juguetes/objetos actividades del grupo)
— No mostrar o dirigir la atencién — Limitada habilidad para apreciar
sobre algo de su interés las normas de su edad y cultura
— Falta de interés por sus iguales (moda, estilo de hablar)
— Acercamientos extrafios con sus - Las demandas sociales le
iguales (p.ej., tocar las orejas) confunden o le desagradan
— Escaso reconocimiento/respuesta (no quiere ir a los cumpleafios)
a estados emocionales de otros
— No ofrecimiento de consuelo
— No juegos de ficcion
— No inicia juegos simples con
otros nifios/as
— No participa en juegos
sociales sencillos
— Preferencia de actividades solitarias
Intereses — Resistencia a los cambios — Dificultades de planificacién — Intereses intensos y poco
y conducta — Excesiva sensibilidad general (establecer un objetivo y los dirigidos a desarrollar una

al ruido
— Juegos repetitivos
— Hipersensibilidades
— Manierismos/estereotipias

pasos a seguir)

Dificultades para saber comportarse

en situaciones poco “estructuradas”
(pasillo, gimnasio,...) o situaciones
imprevistas

Intereses intensos y poco compartidos
Rituales-compulsiones

orientacion vocacional (p. ej.,
disefiar juegos de ordenador)

portamientos sugieren un alto riesgo
de presencia de un sindrome de As-
perger o TEA de alto funcionamiento.
Cada pregunta puede proporcionar 0 6
1 puntos, pero hay seis preguntas que
no puntuan. Por tanto, la puntuacién
maxima posible es de 31 puntos. Una

puntuacion total de 15 o superior seria
indicativa de la presencia de compor-
tamientos que justificarian realizar una
valoracién diagnéstica por parte de un
profesional especializado. La puntuacion
de 15 o mas detecta el 87,5% de los
ninos con TEA de alto funcionamiento,

con un valor del CAST predictivo de TEA

del 0,64 y una especificidad del 0,98.

Por encima de la puntuacién 17 mejora

el valor predictivo a 0,86.
Investigaciones de laboratorio:

1. Audiometria: todo nifio/a con re-
traso en el desarrollo, especialmente
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los que tengan retrasos en las areas
sociales y del lenguaje deberian ser
sometidos a una audiometria.

2. Pruebas de laboratorio sobre el plo-
mo: los nifos con retraso evolutivo
o con riesgo de autismo que ten-
gan conductas de pica deberian ser
sometidos a andlisis del plomo en
sangre(1s).

Tercer nivel: valoracién diagndstica
de TEA

Una vez que un nino ha sido detec-
tado, debe ser remitido para una apro-
piada evaluacion. El diagnoéstico debe
realizarse por un equipo multidiscipli-
nario de profesionales especializados en
TEA, de una manera rapida y efectiva,
evitando cualquier retraso diagndstico y
en la intervencion terapéutica. El diag-
noéstico de los TEA plantea problemas
diferenciados segtin la edad de identifi-
cacién anadidas al protocolo diagnostico
que siempre debe realizarse. Especial-
mente, se refiere a los casos de TEA que
se identifican en una edad posterior, so-
bre todo en la edad adolescente o adul-
ta, cuando profesionales especializados
deben realizar el diagndstico diferencial

Tabla V. Valores de los diferentes test y escalas utilizados en la supervision del

desarrollo psicomotor, incluyendo el diagnéstico precoz del autismo

Sensibilidad  Especificidad VPP VPN

DENVER (DDST-I1) 43
DENVER-LENGUAJE 56
PEDS® 74-80
ASQ*W 70-90
CHAT ALTO RIESGO**®m 18
CHAT MEDIO RIESGO**® 21,3
MCHAT® 87

87 37

87
70-80 38 92
76-91

100 75 100
99,9 75

99 80 99

(W No validados en Espafia. *The Ages and Stages Questionnaire.

**Véase figura 2: Cuestionario CHAT
Cuestionario CHAT

Alto riesgo

Riesgo medio

con trastornos psiquidtricos que debu-
tan en esta edad y cuya sintomatologia
puede ser similar en algunos aspectos a
los del TEA (sintomas negativos de es-
quizofrenia, trastornos obsesivos com-
pulsivos...).

Los aspectos fundamentales inclui-
dos en una evaluacion diagnostica de
TEA son los siguientes:

Parte A Parte B
Falla A5 A7 Falla B2,3,4
Falla A7 Falla B4

Evaluacién médica y neurolégica
amplia

Se debe buscar la existencia de alte-
raciones en el desarrollo o regresiones
evolutivas a cualquier edad, identificar
cualquier encefalopatia, crisis epilépti-
cas, problemas con el suefio o la co-
mida y pica por la posible exposicién
al plomo.

Seccion A: preguntar al padre/madre:
Al ;Disfruta su hijo al ser mecido, botar en sus rodillas, etc.? Si/ No
A2 ;Se interesa su hijo por otros nifios? (*) Si/ No
A3 ;Le gusta a su hijo subirse a los sitios, como a lo alto de las escaleras? Si/ No
A4 ;Disfruta su hijo jugando al cucu-tras/escondite? Si/ No
A5 ;SIMULA alguna vez su hijo, por ejemplo, servir una taza de té usando una tetera y una taza de juguete, Si/ No
o simula otras cosas? (*)
A6 ;Utiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar, para PEDIR algo? Si/ No
A7 ;Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar, para indicar INTERES por algo? (*) Si/ No
A8 ;Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequefios (p. ej., coches o bloques), y no sélo llevarselos Si/ No
a la boca, manosearlos o tirarlos?
A9 ;Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para MOSTRARLE algo? (*) Si/ No
Seccion B: observacion del explorador
B1 ;Ha establecido el nifio contacto ocular con Vd. durante la observacién? Si/ No
B2 Consiga la atencion del nifio, entonces sefiale un objeto interesante en la habitacion y diga: Si (1)/ No
“iOh, mira! jHay un (nombre del juguete)!”
Observe la cara del nifio. ;Mira el nifio lo que Vd. esta sefialando?
B3 Consiga la atencién del nifio, entonces dele una tetera y una taza de juguete y diga “;Puedes servir Si (2)/ No
una taza de té?” (*)
B4 Diga al nifio “;Dénde esté la luz?”. ;Sefala el nifio con su dedo indice a la luz? (*) Si (3)/ No
B5 ;Sabe el nifio construir una torre de bloques? Si es asi, jcuantos? (nimero de bloques: ) Si/ No

En negrita (A5, A7; B2-4) items cuya respuesta negativa implica un riesgo elevado de autismo y en negrita y cursiva (A7; B4) aquellos

que impliquen un riesgo medio.

Figura 1. Cuestionario CHAT.
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1) ;Disfruta su nifio cuando lo balancea o hacen saltar sobre sus rodillas? Si/ No
2) ;Se interesa su nifio en otros nifios? Si/ No
3) ¢Le gusta a su nifio subirse a las cosas, por ejemplo, subir las escaleras? Si/ No
4) ;Disfruta su nifio jugando al cucl y al escondite? Si/ No
5) ¢Le gusta a su nifio simular que habla por teléfono, que cuida de sus mufiecos o simular cualquier otra cosa? Si/ No
6) ;Utiliza su nifio su dedo indice para sefalar algo o para preguntar algo? Si/ No
7) ¢Usa su nifio su dedo indice para sefalar algo o indicar interés en algo? Si/ No
8) ;Puede su nifio jugar bien con juguetes pequefios (como coches o cubos) sin llevarselos a la boca, Si/ No
manipularlos o dejarlos caer?
9) ;Le trae su nifio a usted (padre o madre) objetos o cosas con el propésito de mostrarle algo alguna vez? Si/ No
10) ;Lo mira su nifio directamente a los ojos por mas de uno o dos segundos? Si/ No
11) ;Parece su nifio demasiado sensitivo al ruido (p. ej., se tapa los oidos?) Si/ No
12) ;Sonrie su nifio en respuesta a su cara o a su sonrisa? Si/ No
13) ;Lo imita su nifio? Por ejemplo, si usted le hace una mueca, jsu nifio trata de imitarlo? Si/ No
14) ;Responde su nifio a su nombre cuando lo llama? Si/ No
15) Si usted sefiala un juguete que esta al otro lado de la habitacién, ;su nifio lo mira? Si/ No
16) ;Camina su nifio? Si/ No
17) ;Presta su nifio atencion a las cosas que usted estd mirando? Si/ No
18) ;Hace su nifio movimientos raros con los dedos cerca de su cara? Si/ No
19) ;Trata su nifo de llamar su atencion sobre las actividades que esta realizando? Si/ No
20) ;Se ha preguntado alguna vez si su nifio es sordo? Si/ No
21) ;Comprende lo que otros dicen? Si/ No
22) ;Fija su nifio su mirada en nada o camina sin sentido algunas veces? Si/ No
23) ;Su nifio le mira a su cara para comprobar su reaccién cuando esta en una situacion diferente? Si/ No

Anormal si puntda dos de las preguntas en rojo (items criticos) o tres en toda la lista (incluyendo los criticos).

Figura 2. Cuestionario M-CHAT.

Historia familiar

Estudios en familias han demostra-
do que la probabilidad de aparicion de
autismo se incrementa en hermanos de
nifnos autistas, por lo que es una po-
blacién de riesgo que necesitara una
supervision en su desarrollo. Ademds,
las familias que tienen niflos autistas,
poseen una proporciéon mucho mas alta
de sintomas leves, aunque cualitativa-
mente muy similares al autismo (déficit
social o en la comunicacién y conductas
estereotipadas), sin que le provoquen
incapacidades importantes en su vida
y que se denomina “fenotipo amplio”.

Examen fisico y neurolégico
Perimetro cefélico

El promedio del perimetro cefilico
en nifos con autismo es mas alto que
en los ninos con un desarrollo normal.
La distribucion de las medidas esta cla-
ramente desviada hacia arriba, con una
media en autismo alrededor del percen-
til 75. Existe un incremento del peri-

metro cefilico a partir de los 6 meses
de edad pero, en un 80% de los casos,
posteriormente se normaliza. Un 20%
siguen con incremento del perimetro
cefalico (megalencefalia o macrocefalia,
sobre todo por incremento de la subs-
tancia blanca cerebral), incremento re-
lacionado con la severidad del autismo.

Examen general

Dada la alta prevalencia de autismo
en la esclerosis tuberosa, se deberia rea-
lizar un examen usando una lampara
de Wood en todo nifio que presente un
posible autismo, como una deteccién
inicial de esclerosis tuberosa.

Examen del estado mental

El examen del estado mental inclu-
ye la evaluaciéon de las interacciones
sociales, del juego, del lenguaje, de la
funcién comunicativa y de su conduc-
ta. Se deberia indagar en la interaccién
social si la observacién en la consulta
no resulta concluyente e incluir pregun-

tas sobre las amistades con nifios de su
edad, sobre quién inicia el contacto con
los amigos (el niflo o el padre), sobre
el interés por los otros nifios y el rol
dentro de la relacion. Las habilidades
de juego deficitarias son un sello distin-
tivo del autismo, independientemente
del CI, aunque hay que tener en cuenta
que el desarrollo de lenguaje va asocia-
do a la presencia de juego simbélico.
A cualquier edad, debe explorarse la
comprensién social, el reconocimiento
de sus propias emociones y la empatia
o el reconocimiento y comprensién de
las emociones de las otras personas. En
aquellos adolescentes y adultos con TEA,
independientemente de su inteligencia,
les cuesta entender la responsabilidad de
sus actos, el valor del dinero, situacio-
nes de peligro, etc. Tienen deficiencia
en la introspeccién y carecen de una
comprensién adecuada del sentido de
las relaciones con otras personas, sean
de amistad o relaciones mas intimas.
Les cuesta la comprension pragmatica
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Nombre
F. Nacimiento Edad afios meses
F. Cumplimentacion Puntuacion
Aplicado por

;Le resulta facil participar en los juegos con otros nifios?

;Se acerca de una forma esponténea a usted para conversar?

;Comenzé el nifio a hablar antes de cumplir los dos afios?

;Le gustan los deportes?

;Da el nific importancia al hecho de llevarse bien con otros nifios de la misma edad y parecer como ellos?

;Se da cuenta de detalles inusuales que otros nifios no observan?

;Tiende a entender las cosas que se dicen literalmente?

CO ||| @ | &n| > ||| =

;A la edad de tres afios, pasaba mucho tiempo jugando imaginativamente juegos de ficcion?
Por ejemplo, imaginando que era un superhéroe, u organizando una merienda para sus mufiecos de peluche

9. ,Le gusta hacer las cosas de manera repetida y de la misma forma todo el tiempo?

10. ;Le resulta facil interactuar con otros nifios?

11. ;Es capaz de mantener una conversacion reciproca?

12. ;Lee de una forma apropiada para su edad?

13. ;Tiene los mismos intereses, en general, que los otros nifios de su misma edad?

14. ;Tiene algln interés que le mantenga ocupado durante tanto tiempo que el nifio no hace otra cosa?

15. ;Tiene amigos y no sélo “conocidos”?

16. ;Le trae a menudo cosas en las que esta interesado con la intencién de mostrarselas?

17. ;Le gusta bromear?

18. ;Tiene alguna dificultad para entender las reglas del comportamiento educado?

19. ;Parece tener una memoria excepcional para los detalles?

20. ;Es la voz del nifio peculiar (demasiado adulta, aplanada y muy monétona)?

21. ;Es la gente importante para él?

22. ;Puede vestirse solo?

23. ;Muestra una buena capacidad para esperar turnos en una conversaciéon?

24. ;Juega el nifo de forma imaginativa con otros nifios y participa en juegos sociales de roles?

25. jHace a menudo comentarios que son impertinentes, indiscretos o socialmente inapropiados?

26. ;Puede contar hasta cincuenta sin saltarse nimeros?

27. ;Mantiene un contacto visual normal?

28. ;Muestra algin movimiento repetitivo e inusual?

29. ;Es su conducta social muy unilateral y siempre acorde a sus propias reglas y condiciones?

30. ;Utiliza algunas veces los pronombres “td” y “él/ella” en lugar de “yo”?

31. ;Prefiere las actividades imaginativas, como los juegos de ficcién y los cuentos, en lugar de nimeros
o listas de informacién?

32. ;En una conversacién confunde algunas veces al interlocutor por no haber explicado el asunto del que
estéd hablando?

33. ;Puede montar en bicicleta (aunque sea con ruedas estabilizadoras)?

34. ;Intenta imponer sus rutinas sobre si mismo o sobre los demas de tal forma que causa problemas?

35. jLe importa al nifio la opinién que el resto del grupo tenga de é1?

36. ;Dirige a menudo la conversacién hacia sus temas de interés en lugar de continuar con lo que la otra persona
desea hablar?

37. ;Utiliza frases inusuales o extrafas?

Figura 3. Test infantil del sindrome de Asperger: CAST.

del lenguaje; es decir, el uso social del  Examen motor son mas severas en aquellos con CI mas
lenguaje y la comprension de conceptos Existen deficiencias en la motricidad ~ bajo. Se ha encontrado hipotonia (25%),
abstractos, bromas o ironias. fina y gruesa en individuos autistas, que  espasticidad (menos del 5%), apraxia de
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un miembro (un 30% de los nifos au-
tistas con CI normal y en un 75% de los
autistas con retraso mental) y estereoti-
pias motoras (en un 60% en los niflos
con autismo y CI bajo).

Pruebas especificas para autismo

El diagnéstico del autismo requiere
una aproximacién multidisciplinaria. La
evaluacion debe incluir informacion de
los padres, la observacién del nifio, de
la interaccion con €l y del juicio clinico.
Existen instrumentos clinicos diagnos-
ticos con demostrada fiabilidad en el
diagnostico de TEA, especialmente el
ADI-R (autism diagnostic interview-
revised) o el ADOS (autism diagnostic
observational schedule) disponible en
castellano y recientemente actualizado
en inglés al ADOS?2. El ADI-R y ADOS
son considerados instrumentos clave en
la evaluacién clinica y de investigacién
del TEA. E1 ADI-R es una entrevista con
los padres o cuidadores de nifios, ado-
lescentes y adultos con TEA, incluye un
algoritmo diagnéstico con referencia,
principalmente, a los 4-5 afios y otro al-
goritmo de la edad actual. Es valido para
ninos con edades mayores de 2 afios. El
ADOS es una entrevista semiestructu-
rada para niflos, adolescentes y adultos
con TEA. Mediante el juego, conversa-
cién, imagenes y libros, el entrevistador
va provocando “conductas autistas” que
va puntuando con el fin de obtener al-
goritmos diagnosticos que clasifican los
casos en normalidad, autismo o trastor-
no del espectro autista. El ADOS tiene
4 moédulos de aplicacion y algoritmos
diagnosticos clasificados segin edad y
nivel de lenguaje. Dichas herramientas
deben ser utilizadas por profesionales
entrenados en su uso, requieren tiem-
po para su aplicacién. El ADOS se ha
actualizado al ADOS2 que, en mayo
2012, acaba de editarse en inglés y no
esta todavia disponible en castellano. El
ADOS2 incluye la incorporacién de un
nuevo modulo T para nifos pequeios
con edad cronologica o no-verbal entre
12 meses y 3 afos, incorpora también
baremos de severidad con una dimen-
sion de severidad de 0-10, siendo de
4-6 TEA y de 6-10 autismo.

Investigacidn de laboratorio
i. Estudios metabdlicos: estan indi-
cados cuando existe un historial

de letargia, vomitos ciclicos, cri-

sis epilépticas tempranas, rasgos

dismérficos o toscos y/o retraso
mental.

ii. Estudios genéticos:

1. Cariotipo y andlisis de ADN para
el X fragil estd indicado como
protocolo de rutina en casos de
sospecha de TEA.

2. La anormalidad cromosémica
mas comunmente descrita es la
que afecta al brazo largo proxi-
mal del cromosoma 15 (15q11-
ql13), aunque todavia no se ha
incorporado en el protocolo de
rutina.

3. Los padres de nifios con autismo
deben recibir consejo genético
por expertos en TEA, ya que el
riesgo de tener un segundo hijo
con trastornos del espectro au-
tista se incrementa.

ili. Pruebas electrofisiologicas:

1. Lasindicaciones para EEG inclu-
yen: evidencia de crisis clinicas,
historia de regresién (pérdida
clinicamente significativa en la
funcién social o comunicati-
va) y situaciones donde hay un
alto indice de sospecha clinica
de que la epilepsia pueda estar
presente.

2. La prevalencia de epilepsia en
niflos preescolares con autismo
se ha estimado entre un 7 y un
14% y la prevalencia acumula-
da en adultos esta entre el 20 y
el 35%. Los picos de aparicion
de crisis ocurren en la primera
infancia y en la adolescencia.
Regresiones evolutivas, cam-
bios comportamentales agudos
O signos que sugieran crisis
convulsivas también en la edad
adolescente apoyan la indicacion
de un EEG.

iv. Neuroimagen: el autismo no se
considera una indicacion para una
exploracién de neuroimagen, in-
cluso en niflos con macrocefalia. La
presencia de rasgos neurolégicos no
simplemente explicados por el diag-
nostico de autismo (examen motor
asimétrico, disfuncién en los pares
craneales, severos dolores de cabeza)
puede ser una indicacién para rea-
lizar una exploracién de neuroima-
gen(16,17).

LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

Evaluaciones especificas para
determinar el perfil evolutivo

Estas evaluaciones son llevadas a

cabo por personal especializado y de-

ben incluir, entre otras:

a. Evaluacién del habla, el lenguaje y
la comunicacién:

1. Lenguaje comprensivo.

Test de Peabody (2a, 6m-90a):
evaltia la comprension del vo-
cabulario a través del reconoci-
miento de las imagenes nom-
bradas. Respuesta a preguntas
de qué, cémo, cuando o quién
y respuestas sobre un texto pre-
viamente leido. Comprension de
gestos o expresiones faciales, ca-
pacidad para detectar la picardia,
el humor o las metaforas.

II. Lenguaje expresivo.

A nivel de su discurso espon-
taneo se hace una valoracién
tanto de la forma (cantidad
de vocabulario, longitud de su
discurso, ritmo y tono, ecola-
lias, literalidad, capacidad para
hacer y responder preguntas,
iniciar y mantener una conver-
sacién) como de su contenido
(coherencia del discurso, temas
focalizados en intereses pecu-
liares o tendencia a evadirse en
fantasias o repeticion de dialo-
gos aprendidos). Escala Reynell
de desarrollo de lenguaje (Rey-
nell 1997) para edades entre 1-7
anos. Para niflos con baja capaci-
dad cognitiva esta el instrumen-
to de evaluacion de capacidades
comunicativas ACACIA (Tamarit,
1994).
b. Evaluacién cognitiva:

i. WPPSI-III (2a, 6m-7a, 3m),
WISC IV (6-16a, 11m), WAIS
(16-89a). Valoran la capacidad
intelectual global (CI) a partir
de los resultados parciales de
las areas verbales, razonamiento
perceptivo, memoria de trabajo
y velocidad de procesamiento,
ajustadas a la edad de cada suje-
to.

ii. K-ABC (2a, 6m-12a). Valora la
capacidad intelectual global,
definida como proceso mental
compuesto (PMC), a través de
los resultados obtenidos en los
subtest que valoran el procesa-
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C.

f

miento mental simultaneo y el
secuencial. Tiene un apartado
exclusivo para conocer el nivel
de adquisicion de los conoci-
mientos académicos y da la po-
sibilidad de calcular la capacidad
no verbal.
Teoria de la mente (2-8 afios): ca-
pacidad de atribuir pensamientos,
intenciones y sentimientos ajenos
y diferentes de los nuestros. Se eva-
ltan a través de la interpretacion de
vifietas o dibujos especificamente
disefiados y a través de historias
sociales que tienen que ver con es-
tados mentales o acontecimientos fi-
sicos. (Historias Sociales de F. Happe
1994, TOM Test Muris 1999, Test de
los Ojos Baron-Cohen 1999).
Teoria de la coherencia central:
capacidad para procesar la infor-
macion (auditiva o visual) de for-
ma global y dentro del contexto. Se
evalta a través de la descripciéon de
laminas o interpretacién de relatos
o de una lectura.
Funciones ejecutivas (6-8 afnos):
capacidad para establecer soluciones
a un problema novedoso llevando
a cabo predicciones sobre sus con-
secuencias. Implica buena capaci-
dad para planificar, organizarse y
ser capaz de tomar decisiones. Por
ejemplo, Wisconsin Card Sorting
Test WCST-64, Tower of London, etc.
Juego: durante el primer afio de vida
ya se puede observar el interés de
los nifios por los distintos juegos
y como los utiliza. Podemos ver su
curiosidad para explorarlos y para
comprender y prever las consecuen-
cias de la causa-efecto en alguno de
ellos. A partir de los 2 afios, obser-
vamos su capacidad creativa y de
simbolizacion.
Representar con sus muilecos situa-
ciones vividas con anterioridad, or-
ganizar secuencias de acciones bien
estructuradas, o utilizar un objeto
cualquiera en sustituciéon del que
necesita pero no tiene (boligrafo
como espada o como avién). La
aparicion de los juegos tecnologi-
cos ha supuesto una revoluciéon en
la dedicacién de las horas libres de
los nifios/chicos desde edades muy
tempranas. Conforme se van hacien-
do mayores, con mucha frecuencia
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para los chicos con diagndstico de
TEA, debido a sus dificultades socia-
les, pueden llegar a convertirse en su
Unica motivacion y en ocasiones en
una adiccién. Como instrumento de
evaluacién estd el Costello Symbolic
Playtest (Lowe & Costello, 1988).
Evaluacion de la conducta adaptati-
va: escalas de conducta adaptativa
deVineland (VABS II) (0-18 afos)
(Vineland Adaptive Behavior Scales),
nos da informacién sobre la capaci-
dad de comunicacién (receptiva, ex-
presiva y escrita), habilidades de la
vida cotidiana (personal, doméstica
y comunitaria), socializacién (rela-
ciones interpersonales, juego, ocio y
habilidades adaptativas) y, hasta los
6 anos, el desarrollo motor. Contie-
ne una lista adicional de preguntas
sobre conductas desadaptativas utili-
zable a partir de los 5 afios de edad.
Evaluacion sintomas psicopatolo-
gia general: escalas de Achenbach
Child Behaviour Check list (CBCL)
para padres y Teacher Report Form
(TRF) (1a, 6m-18a) y autoinforme
a partir de los 11a.Valoran proble-
mas generalizados del desarrollo,
afectivos, de ansiedad, somaticos,
oposicionistas, de conducta y TDAH,
dependiendo de la edad del chico/a.
Permiten comparar los resultados
obtenidos a nivel familiar y en la
escuela. El autoinforme nos indica,
ademas, la capacidad del chico/a,
para reconocer sus propias dificul-
tades y caracteristicas.

Diagnostico diferencial de los
trastornos del espectro autista

El TEA requiere considerar otras alte-

raciones evolutivas que surgen en la in-
fancia u otras patologias psiquiatricas que
se inician en la adolescencia y que tienen
presentacion clinica semejante al TEA de
alto funcionamiento.

Los profesionales deben determi-

nar la posible existencia de trastornos
concurrentes. El diagndstico diferencial
incluye:

1.

Discapacidad intelectual sin asocia-
cién con TEA. En la discapacidad in-
telectual estara preservado el deseo
de sociabilizacién y comunicacion,
que estaran al nivel de su capacidad
cognitiva. No existen los picos de

habilidades cognitivas en las dife-
rentes areas visuoespaciales (mas
caracteristico de autismo) o en ha-
bilidades verbales (en T. Asperger)
tan tipicamente asociados a TEA.
Trastorno de lenguaje expresivo. Se
diferencia del autismo en que existe
una afectacion del lenguaje expresi-
vo, con poca complejidad gramatical
y errores en la pronunciacion para
la edad evolutiva del nifio, pero no
estan presentes las alteraciones cua-
litativas del lenguaje autista (neolo-
gismos, inversién pronominal, etc.)
y, por lo general, existe una buena
comunicacién no-verbal, reciproci-
dad social y una diversidad en sus
patrones de intereses.

Mutismo electivo. Hay que tener en
cuenta que el mutismo electivo se
asocia frecuentemente a TEA, pero
en aquellos casos en que el mutis-
mo electivo se asocia aT. ansiedad y
no aTEA, el mutismo electivo es un
signo en un gran niimero de casos
de ansiedad social y carece de sin-
tomas presentes en TEA, por lo que
tienen juego simbolico espontaneo,
una buena relacién social reciproca
y estan vinculados reciprocamente a
sus padres. Su conducta y comporta-
miento son normales con personas
familiares.

Esquizofrenia de comienzo precoz.
El principal problema del diagnos-
tico diferencial se plantea en los ca-
sos de TEA con alto funcionamiento,
adolescentes que no han obtenido
un diagndstico previo de TEA. Los
TEA, a diferencia de la esquizofre-
nia, carecen de interpretacién psi-
cotica paranoide elaborada, de los
signos psicéticos positivos de la
esquizofrenia y no tienen las alte-
raciones marcadas de la sociabilidad
y comunicacion e intereses en la pri-
mera infancia propios de TEA.
Trastorno obsesivo compulsivo
(TOC). La principal dificultad radi-
ca en diferenciar los rituales propios
deTEA, basados en la necesidad que
tienen los nifios autistas de mante-
ner fija la primera imagen que tie-
nen de su entorno, o rutinas, no
permitiendo el mas minimo cam-
bio en los mismos, de los rituales
propios del TOC, fundamentados en
una base ansiosa.



6. Sindrome de Landau Kleffner. Tienen
una presentacion clinica caracteristi-
ca, con afasia y epilepsia que ocurre
en niflos con un periodo normal de
desarrollo y que tipicamente co-
mienzan con una disfasia receptiva y,
posteriormente, expresiva, pero con
conservacion de su comunicacion
no-verbal, funciones adaptativas y
psicomotrices. Tienen alteraciones
transitorias del EEG pero s6lo en un
50% tienen ataques epilépticos.

7. El trastorno reactivo de la vincula-
cion se presenta normalmente con
un historial de negligencia o abu-
sos muy severos; el déficit social del
trastorno reactivo de la vinculacién
tiende a remitir en un ambiente mas
apropiado. Se han descrito los ca-
sos de pseudoautismo o sintomas
semejantes al autismo en adoptados
que mejoran en el ambiente adopti-
vo y que se relaciona con etiologias
varias, desde deprivacion afectiva-
emocional hasta exposicion prenatal
a alcohol y otras drogas.

Intervencion temprana

La deteccion precoz de TEA y la ins-
tauracion de un programa de tratamiento
temprano en todos los entornos en los que
vive el nifio mejora el pronéstico de los
sintomas autistas, habilidades cognitivas
y adaptacion funcional a su entorno.

Las caracteristicas clinicas de los ni-
fios con diagnoéstico de TEA son muy va-
riadas, dentro de un rango de capacidad
intelectual que va desde la discapacidad
intelectual severa a la superdotacién. La
terapia cognitivo conductual es efecti-
va en muchos casos que, en ocasiones,
cuando el TEA se combina con otros
trastornos conductuales o psiquidtricos,
requieren combinacion con tratamiento
farmacologico.

Cualquier tipo de intervencion debe
cumplir los siguientes requisitos:

a. Inicio lo mas temprano posible. Du-
rante los 3 primeros afos, cuando
la sospecha esta presente pero el
diagnostico puede aun no ser claro,
es preciso hacer un seguimiento pe-
riddico de su evolucion e iniciar la
intervencion adecuada que incida en
los sintomas mas relevantes de cada
nino hasta confirmar o descartar el
diagnéstico.

b. A todas las edades, la intervencion
debe ser compartida y coordinada
entre los padres, la escuela y el/la
terapeuta responsable del nifo. Pa-
dres y profesionales deben conocer
las dificultades especificas de los TEA
y aplicar las estrategias adecuadas a
cada nifio concreto.

c. Debe realizarse, siempre que sea
posible, dentro de los entornos na-
turales del nifio.

d. ILaintervencién debe ser intensiva.
Debe incluir las horas que el nifio
esta en la escuela y las que pasa con
su familia. Las pautas y estrategias
que se deben utilizar han de estar
previamente consensuadas entre
familia, escuela y terapeuta y deben
ser disenadas especificamente para
cada nifio en concreto.

e. En el proceso diagnostico y el disefio
de la intervencién, hay que contar
con un equipo multidisciplinar y te-
ner la oportunidad de contar con la
colaboracién de otras especialidades
médicas, si se considera oportuno.

Diferentes prioridades de la

intervencién en funcién del momento

evolutivo y de las capacidades de

cada nifo/chico

1. En nifos pequefos, es imprescindi-
ble hacer una intervencién estruc-
turada y predecible para el nifio,
teniendo siempre en cuenta sus po-
sibilidades intelectuales. La estructura
debe adaptarse, en la medida de lo
posible, en casa y en la escuela. La
utilizacién de estructura con apoyos
visuales y recompensas sencillas fa-
cilitan a cualquier nifio pequeio la
comprension de lo que se espera de
¢l. El método TEACCH (Treatment
and Education of Autistic and Related
Communications Handicapped Chil-
dren, Schopler 1988), proporciona
muchos ejemplos practicos y senci-
llos de poner en practica la estructura
para favorecer el juego, los aprendi-
zajes y la autonomia. En nifios con
poca capacidad comunicativa verbal,
es aconsejable la introduccion de
métodos alternativos de comunica-
cién cuando sea el momento ade-
cuado [p. ¢j., The Picture Exchange
Communication System (PECS)].

2. Alo largo de la Educacion Primaria
y segun la evoluciéon de cada nifio,
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hay que ir decidiendo el futuro de
su escolarizacion. Para los nifios con
capacidad intelectual normal o su-
perior, la ubicacién recomendada es
la escuela ordinaria. La intervencion
adecuada ira dirigida a facilitar la
comprensién del entorno, su in-
tegracion en grupo, a adecuar su
conducta a las exigencias sociales y
mejorar dificultades especificas de
aprendizaje o lenguaje, en caso de
que se considere necesario.
Durante la Educacién Secundaria,
en general, hay que priorizar la me-
joria de sus habilidades sociales, en
sesiones individuales o de grupo, la
ampliacion de sus intereses, el con-
trol de su impulsividad y mejorar su
nivel de autonomia para acercarse al
maximo a la adquirida por los com-
pafieros de su misma edad. En esta
etapa, suelen hacerse mas evidentes
las posibles comorbilidades, espe-
cialmente con problemas de ansie-
dad u otros problemas emocionales.
La ansiedad, en pacientes con capaci-
dad intelectual normal o superior, es
debida frecuentemente al inicio de la
autoconciencia de sus propias difi-
cultades y de los frecuentes fracasos,
a pesar de sus esfuerzos por mejorar,
aunque no siempre sean adecuados.
Los episodios de acoso son muy fre-
cuentes en esta etapa y ademas de ser
fuente de ansiedad, pueden, si no se
controlan, desembocar en patologias
mas graves con el paso del tiempo.
La adolescencia siempre es una eta-
pa conflictiva y en las personas con
diagnostico de TEA, las dificultades
se anaden a las que ya vienen so-
portando a lo largo de su vida. Su
conducta, afectividad y capacidad de
socializacion vendra determinada,
€n gran parte, por su experiencia
vital durante las etapas previas. El
objetivo de iniciar una intervencién
en grupo con chicos con caracteris-
ticas similares en la etapa anterior
es favorecer el establecimiento de
un grupo de referencia con el que
compartir intereses a nivel social,
poner en practica el nivel de au-
tonomia que cada uno de ellos ha
sido capaz de alcanzar y adecuar la
responsabilidad que exige su edad y
su condiciéon concreta. A estas eda-
des y derivado de sus dificultades
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para detectar intenciones o para la
comprension de situaciones sociales,
el riesgo de verse involuntariamente
implicado en situaciones de riesgo
legal incrementa. La alianza tera-
péutica en las edades adolescentes
y adultas es mas necesaria que nun-
ca. Aunque con la edad y la inter-
vencioén es posible que haya habido
una mejoria, la identificacion de sus
sentimientos, la aceptacion, manejo
de su sexualidad y poca capacidad
para identificar sefiales no verbales

o intenciones de los demas, siguen

siendo retos dificiles de superar.

La mayoria de personas diagnosti-
cadas de TEA precisan, durante toda la
vida, una supervision o intervencién
terapéutica(!®19).

Tratamiento farmacolégico

No existe un tratamiento farma-
colégico especifico para autismo pero
antipsicoticos atipicos, como la risperi-
dona o el aripiprazol, han demostrado
ser eficaces en la disminucién de con-
ductas repetitivas, irritabilidad, agresi-
vidad e hiperactividad, sintomas a veces
muy incapacitantes en autismo. En TEA,
especialmente de alto funcionamiento,
suelen asociarse sintomas de déficit de
atenciéon con o sin hiperactividad-im-
pulsividad que interfiere considerable-
mente en el aprendizaje. El metilfenida-
to, en su presentacion de accién corta o
larga, en un 50% se asocia a una notable
mejoria de estos sintomas pero un 20%
presentan, por el contrario, sintomas in-
deseables que obligan a la interrupcién
del tratamiento farmacologico®).
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Caso clinico

Fecha de nacimiento: 11 de octubre de 2004.
Edad: 8 afos.

Motivo de consulta

Orientacién diagnéstica y terapéutica. Ha presentado
recientemente un agravamiento de conducta, mucho mas
irritable, con conductas agresivas hacia sus compafieros y
presencias de estereotipias constantes de brazos.

Antecedentes obstétricos perinatales

a. Embarazo: sin complicaciones.

b. Parto: natural y sin complicaciones. Apgar 9/10.
c. Peso al nacimiento: 3.787 g.

d. Antecedentes familiares: no relevantes.

Antecedentes personales
No relevantes.

Anamnesis

Los padres refieren que el desarrollo psicomotor, edad de
comienzo de lenguaje y control de esfinteres lo adquiri6é den-
tro de la normalidad. Su lenguaje era repetitivo y presentaba
ecolalias demoradas, repetia anuncios de television y frases
de adultos con la misma entonacién original. Tenia rituales
verbales; de tal manera que, ante cualquier equivocaciéon o
titubeo en su lenguaje, volvia a comenzar la frase.

Presentaba un alto nivel de actividad, muy movido desde
siempre, impulsivo, dificultades ante cualquier espera y difi-
cultades de concentracién en tareas que requerian esfuerzo.
Muy poco auténomo, no jugaba solo. Habia presentado un
juego simboélico muy pobre, dificultades en la integracién en
grupos con nifios, mantenia mejor relacién con adultos y nifios
mayores. Tendencia al juego solitario. En el patio en muchas
ocasiones estaba solo. Oscilaba desde poca reciprocidad vy,
a veces, no respondia cuando le hablaban a una marcada
desinhibicién incluso con personas que no conocia, con
aproximaciones sociales, preguntando informacién personal
a desconocidos. Desde pequefio habia presentado aleteos
de brazos cuando estaba contento. Era muy selectivo con
la comida y se alimentaba con 10-12 alimentos. Maniatico
con el orden, rigido, tenia que conservar sus rutinas y se al-
teraba ante los cambios. En ocasiones presentaba conductas
agresivas, sobre todo con los animales de casa a los que les
hacia dafio y él no parecia ser consciente de ello. Aceptable

deliness Network; 2007.

cologicos utilizados en TEA.

rendimiento escolar a pesar de su distractibilidad pero con
dificultades comportamentales en clase con profesores y com-
pafieros. Conductas distorsionadoras en clase.

Habia recibido un diagnéstico de TDAH (trastorno por dé-

ficit de atencion hiperactividad) tipo combinado en el centro
de salud mental infantil y juvenil de su zona a los 4 afos.
Habian instaurado tratamiento con metilfenidato de mane-
ra progresiva hasta un maximo de 10 mg/dia, presentando
un incremento brusco de la excitabilidad, irritabilidad y tics
que motivé la suspension del farmaco. Posteriormente, un
afio anterior a la consulta, en el Servicio de Neurologia del
area se confirma el diagndéstico y se instaura tratamiento
con risperidona 0,25 ml/dia, presentando marcados efectos
extra piramidales con babeo, rigidez y acatisia que motiva la
supresion del tratamiento.

En las Ultimas semanas habia incrementado su irritabi-

lidad y conductas agresivas. Su madre referia que hacia mo-
vimientos muy bruscos con sus brazos, constantes y tenia la
sensacion de que cuando los hacia estaba ausente. La madre
referia que estos movimientos eran diferentes a los que habia
realizado desde pequefio, eran bruscos y él estaba ausente.

Exploracion del estado mental y fisico

Buen estado general. Significativa inquietud motora. Con-

tacto ocular pobre. Desinhibido en la interaccién. Desafiante
cuando se le propone una actividad que requiere concen-
tracién, evita las tareas y se va sin pedir permiso. Lenguaje
ecolalico ante las preguntas. Aleteos de brazos cuando se
excita pero en dos ocasiones presenta movimientos bruscos
del brazo derecho que el nifio parece no responder en ese
momento. Facies sin rasgos dismorficos.

Exploraciones complementarias

a.
b.

PEA: normales.

EEG: presencia de paroxismos focales de aspecto epi-
leptogénico en region parieto-temporal del hemisferio
izquierdo de baja incidencia e intensidad y que aumen-
ta la incidencia durante las fases de suefio superficial.
Actividad bioeléctrica cerebral basal conservada.

RM cerebral: normal.

Cariotipo: 46XY, der (15)(p), der (22) (p) , del que tam-
bién es portadora la madre.

Busqueda de cromosoma X fragil: negativa.

Hemograma y bioquimica de rutina: normales.
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Caso clinico (continuacion)

Exploracion psicopatolégica
a. WISC-1V (escala de inteligencia de Wechsler para nifios- IV):
Comprensioén verbal: 120.
Razonamiento perceptivo: 122.
Memoria de trabajo: 95.
Velocidad de procesamiento: 105.
b. Escala de adaptacion funcional:

Escala adaptativa de Vineland PT R
Dominios 78 7
Comunicacion 78 7
Habitos vida diaria 68 2
Socializacién 69 2
C. desadaptativa Significativo

c) Entrevista con el nifio diagnosticado de TEA:
ADOS (autismo diagnéstico observacional): algoritmo diagnéstico:

Comunicacion

e Uso estereotipado de palabras o frases 2
e Narracién de sucesos 0
e Conversacién 1
e Gestos descriptivos, convencionales e instrumental 0
Total (punto corte autismo: 3; para espectro autista: 2) 3
Interaccion social reciproca
e Contacto visual inusual 2
e Expresiones faciales dirigidas a los otros 0
e |nsight 1
e (Cualidad de los acercamientos sociales 2
e (Cualidad de la respuesta social 0
e Cantidad de comunicacién social reciproca 1
e (Cualidad general del “rapport” 0
Total (punto corte autismo: 6; para espectro autista: 4) 6
Comunicacion + Social
(punto de corte autismo: 10; para espectro autista: 7) 9
e |maginacion/creatividad 2
e Comportamientos estereotipados e intereses restringidos
e |Interés sensorial inusual en los materiales de juego o a las personas 0
e Manierismos de manos y dedos y otros manierismos complejos 2
e Excesivo interés en temas u objetos altamente especificos 0
e Compulsiones o rituales 1
Total 3
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