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Introducción y concepto

El TEA es un trastorno del neurodesarrollo de origen neuro-
biológico e inicio en la infancia, que afecta el desarrollo de la 
comunicación social, como de la conducta, con la presencia de 
comportamientos e intereses repetitivos y restringidos. Presenta una 
evolución crónica, con diferentes grados de afectación, adaptación 
funcional y funcionamiento en el área del lenguaje y desarrollo 
intelectual, según el caso y momento evolutivo.

E s un trastorno complejo y altamente heterogéneo, tanto 
en lo referente a la etiología como en la manifestación 
y evolución de los síntomas en las diferentes etapas del 

desarrollo, en su expresión y presentación según el sexo, edad 
o comorbilidades coexistentes.

Definición. Criterios diagnósticos

La conceptualización, definición y criterios diagnósticos de TEA 
se han ido modificando, complementando y ajustando a lo largo 
de las últimas décadas, teniendo en cuenta los resultados de las 
investigaciones, y el DSM5 incluye una denominación genérica de 
TEA y elimina las subcategorías del DSM IV-TR adquiriendo un 
concepto dimensional del autismo.

Con la publicación del DSM5 (APA, 2014) en el 2013(1), 
la clasificación y criterios en el campo del autismo quedaron 
modificados notablemente comparados con las clasificaciones 
previas (DSM-IV-TR). En el DSM5, los diferentes trastor-
nos del espectro autista incluidos en el DSM IV-TR (tras-
torno autista, síndrome de Asperger y trastorno generalizado 
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Resumen
Los trastornos del espectro autista (TEA) comprenden 
un grupo heterogéneo de trastornos, tanto en su 
etiología como en su presentación clínica, que se 
inician en la infancia y duran toda la vida, teniendo 
en común la afectación en la comunicación social y la 
presencia de patrones repetitivos y restrictivos de la 
conducta. La prevalencia de TEA es mayor en chicos, 
23,6 por 1.000, que en chicas, 5,3 por 1.000 en 
población de EE.UU. de 8 años. La detección precoz 
del TEA es fundamental, ya que está íntimamente 
ligada a la evolución clínica. Es el rol fundamental de 
los profesionales de la Atención Primaria el detectar 
signos precoces de TEA, mediante el seguimiento del 
desarrollo del niño, el conocimiento de los signos de 
alerta específicos y el uso de instrumentos de cribaje. 
No existe ninguna prueba biológica que diagnostique 
TEA y el diagnóstico es eminentemente clínico. 
La detección precoz de TEA y la instauración de 
un programa de tratamiento temprano, en todos los 
entornos en los que vive el niño, mejora el pronóstico 
de los síntomas autistas, las habilidades cognitivas  
y la adaptación funcional a su entorno. 

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 social communication and 
restricted and repetitive patterns of behaviours. 
The prevalence es higher in boys de 23.6 per 
1,000 than in girls 5.3 per 1,000 in EE.UU. 
population of 8 years old. 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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del desarrollo no especificado, entre 
otros) desaparecen para quedar todos 
englobados en una única nomenclatura 
de trastornos del espectro del autismo 
(TEA) (Tabla I). Parte del diagnóstico 
del DSM5 incluye la adición de grados 
de severidad (en 3 grados) tanto para 
los síntomas de la comunicación social 
como de comportamientos restringidos 
y repetitivos: grado 3 “necesita ayuda 
muy notable”; grado 2 “necesita ayuda 
notable”; y grado 1 “necesita ayuda” 
(Tabla II).

Con la nueva clasif icación del 
DSM 5(1), se pasa de una aproxi-
mación categorial del autismo a una 
conceptualización con perspectiva 
dimensional. El concepto del autismo 

como un espectro de trastornos de 
diferente severidad y una conceptua-
lización más dimensional, no es una 
observación actual, sino que tiene su 
origen prácticamente en los orígenes 
de la definición del autismo. Por otra 
parte, estudios recientes de TEA han 
encontrado que, existe una tendencia 
con la edad a la mejora de sus sínto-
mas y mejor adaptación funcional, aun 
tratándose de un trastorno crónico y 
que el retraso de inicio de lenguaje no 
es una diferencia significativa en la 
adaptación funcional en la evolución 
a la edad adulta. Entre otros factores, 
han sido relevantes en los cambios de 
los criterios diagnósticos y en la elimi-
nación de las diferentes subcategorías 

incluidas en los trastornos generaliza-
dos del desarrollo del DSM IV-TR, 
apoyando una denominación genérica 
de TEA para expresar el concepto 
dimensional de autismo.

Con el DSM 5, la variabilidad feno-
típica del cuadro queda reflejada a través 
de sus especificadores y modificadores 
que acompañarán al diagnóstico(1). Los 
especificadores hacen referencia a si el 
trastorno está o no asociado a una afec-
ción médica o genética (como sería el 
caso del X-frágil o trastorno de Rett), o 
a un factor ambiental conocido o a otro 
trastorno del desarrollo neurológico 
(epilepsia…), mental o del comporta-
miento. Los modificadores describen 
factores relacionados con la mayor o 
menor gravedad del cuadro clínico, en 
referencia a si el niño presenta o no: 
déficit intelectual, deterioro de lenguaje, 
posibles trastornos comórbidos y, por 
último, la presencia de catatonía.

Con la nueva clasificación del 
DSM5, los criterios de inclusión son 
más específicos y estrictos, incluyendo 
por ejemplo las alteraciones sensoriales 
(hipo o hipersensibilidad) dentro de la 
dimensión de patrones de comporta-
miento, intereses y actividades restrin-
gidas y repetitivas. Ello reduce la posi-
bilidad de falsos positivos, pero también 
el TEA del DSM5 es menos sensible 
a detectar e incluir cuadros clínicos 
menos graves, como sería el grupo que 
presentaba alteraciones en la dimensión 
socioemocional y de la comunicación 
pragmática, sin presentar síntomas en 
el área de las conductas repetitivas que 
anteriormente se incluían en el DSM IV-
TR. Este grupo en concreto, dentro de la 
nueva clasificación del DSM5, quedaría 
probablemente incluido en el trastorno 
de la comunicación social, que recoge las 
alteraciones y dificultades en el uso prag-
mático de la comunicación, sin presencia 
de conductas repetitivas, ni alteraciones 
sensoriales. Categoría diagnóstica, por el 
contrario, no exenta de críticas.

Epidemiología

Los estudios recientes de incidencia y 
prevalencia de TEA reflejan un incremento 
paulatino, posiblemente relacionado a cam-
bios de criterios diagnósticos, de la defini-
ción de casos, y de un incremento de reco-
nocimiento del TEA por los profesionales.

Tabla I.  Criterios de los trastornos del espectro autista del DSM 5

Trastorno del espectro autista

A.	Deficiencias persistentes y clínicamente significativas en la comunicación e 
interacción social que se presentan en diferentes contextos, ya sea actualmente 
o en el pasado:
–	 Deficiencias de reciprocidad socioemocional, que puede presentarse desde 

aproximaciones sociales anormales y fracaso para mantener una conversación 
bidireccional, a una disminución para compartir intereses o emociones, hasta 
una falta total en la iniciación de la interacción social

–	 Graves dificultades en la comunicación no verbal que se hacen presentes 
en la interacción social; la presentación va desde una baja integración de 
la comunicación verbal y no verbal, manifestada con el contacto ocular y el 
lenguaje corporal, a déficits en la comprensión y uso de la comunicación no 
verbal, hasta una completa falta de expresión facial y gestual

–	 Interferencia para desarrollar y mantener relaciones sociales adecuadas al 
nivel de desarrollo (aparte de con los cuidadores); la presentación va desde 
dificultades para ajustar la conducta social a diferentes contextos, dadas las 
dificultades para compartir juego imaginativo y para hacer amistades, hasta 
una falta aparente de interés en las personas

B.	Presencia de patrones de comportamiento, intereses y actividades restringidos y 
repetitivos, tal como se manifiesta en dos o más de los siguientes puntos:
–	 Comportamientos motores, verbales o uso de objetos de forma estereotipada 

y repetitiva (como una estereotipia motora simple, uso de objetos de forma 
repetitiva o frases idiosincrásicas)

–	 Adhesión excesiva a las rutinas, patrones de comportamiento ritualizados de 
tipo verbal o no verbal o excesiva resistencia al cambio (como rituales motores, 
insistencia en una misma ruta o comida, preguntas repetitivas o angustia 
extrema por pequeños cambios)

–	 Intereses excesivamente fijos y restringidos que son anormales, ya sea en su 
intensidad u objeto (como una fuerte vinculación o preocupación por objetos 
inusuales, excesivamente circunscritos o intereses perseverantes)

–	 Híper o hiporreactividad sensorial o interés sensorial inusual por aspectos del 
entorno (como aparente indiferencia al dolor/calor/frío, respuesta negativa 
a sonidos específicos o texturas, oler o tocar excesivamente los objetos, 
fascinación por las luces o por dar vueltas a los objetos)

C.	Los síntomas deben presentarse en la primera infancia, aunque pueden no 
llegar a manifestarse plenamente hasta que las demandas sociales exceden las 
limitadas capacidades

D.	El conjunto de síntomas crea interferencia en el funcionamiento del día a día

Fuente: American Psychiatric Association, 2014.
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Quedan lejos las primeras estima-
ciones de la prevalencia de TEA, que 
lo situaba y consideraba como un tras-
torno raro que afectaba a 4-5/10.000, 
para pasar a estimaciones más actuales, 
de 1 cada 68 niños de 8 años, según 
el “Centers for Disease Control and 
Prevention” (CDC) en EE.UU. en 
su “Morbidity and Mortality Weekly 
Report (MMWR)”, basadas en datos 
del 2012(2). Resultados más recientes 
del CDC en EE.UU., encuentran 
que el TEA tiene una prevalencia del 
2,24% en el 2014 (1/45), otros trastor-
nos del desarrollo (OTD) del 3,57% 
y discapacidad intelectual (DI) del 
1,10%. En una encuesta del CDC ante-
rior, en el 2011-2013, los datos eran: 
1,25% TEA, 4,84% OTD y 1,27% DI, 
respectivamente. Este incremento del 
diagnóstico e identificación del TEA 
en los datos del 2014 coincide, entre 
otras razones, con un cambio meto-
dológico, como es el cambio de cues-
tionario para hacerlo más sensible a la 
detección de casos de TEA(3,4).

Análisis recientes sobre el estu-
dio de prevalencia de TEA del CDC 
americano del 2012, aparte de mos-
trar un incremento en la prevalencia de 
valoraciones anteriores, presenta otros 

datos interesantes, como una estima-
ción significativamente mayor entre 
los niños de 8 años (23,6 por 1.000) 
en comparación con las niñas de la 
misma edad años (5,3 por 1.000). La 
estimación de prevalencia de los TEA 
era significativamente mayor entre los 
blancos no-hispanos en comparación 
con los niños negros no-hispanos y 
los hispanos. También, se observaban 
diferencias de estimación según la 
zona. El 82% de los chicos identifica-
dos con TEA presentaban diagnósticos 
o adaptaciones educacionales con ante-
rioridad, no encontrándose diferencias 
por sexo o color. El porcentaje de edad 
en el que recibían una evaluación com-
pleta era de 36 meses, sin diferencias 
en cuanto al sexo, pero si era superior 
en la población de niños no hispáni-
cos blancos (45%), comparado con la 
población negra no–hispana (40%) e 
hispanos (39%). Los resultados relacio-
nados con el incremento de prevalen-
cia eran interpretados como una mejor 
detección y evaluación de los TEA por 
el sistema, tanto educacional como de 
salud. Las diferencias de prevalencia 
en TEA según raza/etnia, especial-
mente para el grupo de hispanos, y las 
diferencias encontradas en la edad de 

recibir una evaluación completa, pare-
cían poder explicarse por la falta de 
posibilidades de algunos niños de tener 
acceso a los servicios, tanto de atención 
como de intervención(2).

Más del 62% de la población con 
TEA tiene una capacidad intelectual 
dentro de la normalidad, con un CI 
mayor o igual a 70, de los que un 
38% tiene un CI mayor o igual a 85. 
Es decir, el TEA ocurre mayormente 
en niños, que en la primera infancia 
no presentan alteraciones evolutivas 
muy marcadas y que están educados 
en educación ordinaria. La discapa-
cidad intelectual asociada a TEA es 
más prevalente proporcionalmente en 
chicas que en chicos.

Signos precoces de TEA

La detección precoz sigue siendo un 
aspecto fundamental en el abordaje del 
autismo, ya que la iniciación de un trata-
miento precoz está íntimamente ligada a 
su pronóstico.

Los estudios de investigación en 
poblaciones de riesgo, como son los 
hermanos de los niños con autismo, 
estaban basados en los resultados de 
estudios que demostraban un incre-
mento indiscutible de la incidencia y 
prevalencia de TEA o de síntomas de 
autismo en hermanos de personas con 
TEA y tenían principalmente, el obje-
tivo de establecer estudios longitudi-
nales para conocer el desarrollo de sín-
tomas tempranos o signos precoces de 
autismo. Estos estudios se basaron en 
que: 1) los padres de niños con autismo, 
aunque recibían el diagnóstico entre los 
3-4 años referían observar signos de 
anormalidades pronto en su desarrollo, 
entre los 12-18 meses, e incluso antes 
del año, según describían los padres 
mirando retrospectivamente; y 2) la 
intervención del autismo en estadios 
precoces se relaciona con un mejor 
pronóstico.

Para estudiar la emergencia tem-
prana del autismo, los primeros estu-
dios de investigación se concentraron 
en diseños retrospectivos, videos gra-
bados en casa, registros de historias 
clínicas y recuerdos de los padres. 
Los estudios que se basaron en videos 
grabados por los padres de niños que 

Tabla II. Niveles de gravedad del trastorno del espectro del autismo (TEA)*

Categoría 
dimensional del 
TEA en el DSM5

Comunicación social Comportamientos 
restringidos y repetitivos

Grado 3
“Necesita ayuda 

muy notable” 

Mínima comunicación social Marcada interferencia 
en la vida diaria por 
inflexibilidad y dificultades 
de cambio y foco atención

Grado 2
“Necesita ayuda 

notable”

Marcado déficit con limitada 
iniciación o respuestas 
reducidas o atípicas 

Interferencia frecuente 
relacionada con la 
inflexibilidad y dificultades 
del cambio de foco

Grado 1
“Necesita ayuda”

Sin apoyo in situ, aunque 
presenta alteraciones 
significativas en el área de 
la comunicación social

Interferencia significativa en, 
al menos, un contexto

Síntomas 
subclínicos

Algunos síntomas en este 
o ambas dimensiones, 
pero sin alteraciones 
significativas

Presenta un inusual o 
excesivo interés, pero no 
interfiere

Dentro de la 
normalidad

Puede ser peculiar o aislado, 
pero sin interferencia

No interferencia

*Fuente: American Psychiatric Association, 2014.
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posteriormente recibieron un diag-
nóstico de autismo encontraron que, 
muchos de estos niños manifestaban 
signos de desviaciones en el desarrollo 
social y comunicativo, incluso antes de 
los 12 meses. Estudios retrospectivos 
de niños con autismo utilizando vídeos 
previos al diagnóstico señalan que, fre-
cuentemente el comportamiento social 
es normal a los 4-6 meses y que, entre 
los 9-12 meses, puede ocurrir una pér-
dida de competencias sociales, como 
la mirada ocular, las vocalizaciones, 
etc. A los 12 meses, se encontraba 
disminución del contacto ocultar, no 
reconocer su nombre, no señalar para 
pedir y no mostrar objetos a los adul-
tos. Sin embargo, estos estudios esta-
ban sujetos a importantes sesgos como 
son, el influenciado por el recuerdo de 
los padres y la dificultad de recordar la 
secuencia temporal de la emergencia 
de síntomas. Estas limitaciones esti-
mularon la implementación de estudios 
longitudinales en poblaciones de riesgo 
de TEA. Los estudios longitudinales 
en hermanos de niños diagnosticados 
con TEA, han demostrado una varia-
bilidad importante en el desarrollo 
de síntomas o signos precoces rela-
cionados con TEA. Algunos herma-
nos de niños con autismo que luego 
desarrollaban ellos mismos TEA, no 
presentaban disminución de contacto 
ocular o respuesta al nombre o sonrisa 
social antes de los 12 meses, mientras 
que en otros casos, se podían presen-
tar estas alteraciones de una manera 
sutil y no claramente identif icables 
por métodos observacionales. Altera-
ciones motoras y en la esfera sensorial 
han sido las alteraciones más clara-
mente detectadas en algunos bebés, 
que posteriormente desarrollaban 
TEA durante el primer año de vida, 
siempre en estudios de poblaciones de 
riesgo. Signos precoces de alteraciones 
en el desarrollo social y comunicativo, 
en general, han sido menos observados 
en el primer año de vida y aparecen 
generalmente en el segundo año de 
vida. Estos estudios longitudinales en 
poblaciones de riesgo, revelan la varia-
bilidad en el desarrollo de los primeros 
síntomas o signos de TEA y ref lejan 
la necesidad de monitorizar durante 
los primeros tres años del desarrollo 
y en múltiples fases a aquellos niños 

con alto índice de riesgo de desarrollar 
TEA. Esto explica las limitaciones y 
baja sensibilidad que observamos con 
los instrumentos de cribaje actuales de 
TEA realizados en un único punto del 
tiempo. Se podrían destacar dos patro-
nes de síntomas a los 18 meses predic-
tivos de TEA: 1) reducido o alterado 
contacto ocular, combinado con una 
disminución de gestos comunicativos y 
una disminución de dar u ofrecer obje-
tos a una persona para compartirlos; 
y 2) contacto ocular intacto, es decir, 
presentando las sutilidades comunica-
tivas, con la emergencia de conductas 
repetitivas y disminución de dar obje-
tos a una persona para compartir o 
pedir. Estos dos factores predictivos, 
independientemente uno de otro, se 
relacionaban con un incremento de 
3 veces el riesgo de desarrollar TEA 
a los 36 meses, pero el primer factor 
predictivo se asociaba adicionalmente a 
un mayor riesgo de tener otros retrasos 
evolutivos asociados al TEA. Lo que 
sugiere que, aquellos que presentan 
una discapacidad intelectual asociada 
al autismo presentan una emergencia 
de síntomas relacionados con el TEA 
más temprana. Por lo tanto, lo que la 
investigación demuestra es que, puede 
haber diferentes patrones de desarrollo 
de síntomas, en periodos diferentes del 
desarrollo con diferentes procesos(5,21).

Signos precoces en el primer año 
de la vida

Los estudios que se han realizado 
sobre signos precoces de autismo en 
el primer año de la vida, también en 
poblaciones de riesgo de hermanos 
con niños con autismo, han sido con-
tradictorios y difíciles de interpretar. 
Algunos estudios marcaron un camino 
en la investigación por su importancia, 
como es el estudio realizado por Jones 
& Klin (2013), utilizando tecnología 
eye-tracking en el que, compararon 25 
bebés con desarrollo típico y 10 bebés 
con alto riesgo que después desarro-
llaron TEA y, quienes entre los 2-6 
meses mostraron una disminución 
de la mirada del bebé a los ojos y un 
incremento a la boca de una mujer 
grabada en un vídeo que era la prueba 
experimental(6). Elsabbag, et al. 2013, 
también estudiando esta edad, encon-
traron que los bebés que fueron diag-

nosticados de TEA a los 36 meses, 
entre los 7-14 meses mostraron difi-
cultades en la f lexibilidad de la aten-
ción hacia determinados estímulos(7); 
y Chawarska, et al. 2013, encontra-
ron que los bebés que posteriormente 
desarrollaban TEA, a los 6 meses 
presentaban menos atención a caras 
utilizando también eye tracking (8). 
Otros estudios longitudinales en her-
manos de niños con TEA, no han 
encontrado alteraciones del desarro-
llo social y comunicativo en el primer 
año de vida, pero, en algunos casos, 
han encontrado alteraciones motoras 
y en la esfera sensorial en aquellos 
bebés hermanos de niños con autismo, 
que posteriormente desarrollaran 
TEA(9,21). Quizás no sea un hecho 
altamente sorprendente que, aspectos 
evolutivos no claramente relacionados 
con aspectos diagnósticos de TEA, 
sean los primeros signos observables, 
ya que el cerebro se desarrolla de una 
manera jerárquica, de tal manera que 
circuitos neuronales relacionados con 
los sistemas motores y sensoriales se 
establecen antes postnatalmente que 
circuitos relacionados con alto nivel 
de funcionamiento, como es el len-
guaje, cognición y habilidades sociales. 
Este desarrollo del cerebro botton-up 
implica que, perturbaciones en el cir-
cuito básico sensorial-motor pueden 
ejercer efectos en cascada en el desa-
rrollo de circuitos de alto nivel de 
desarrollo. Son hipótesis que esperan 
investigación para ser confirmadas.

Marcadores neurobiológicos 
tempranos

Estudios recientes han avanzado en 
el conocimiento de la relación existente 
entre signos tempranos de TEA con 
marcadores biológicos, como son: el 
volumen cerebral y la neuroimagen 
funcional. Incremento del volumen 
cerebral en los primeros años de la 
vida, incluso observable antes de los 12 
meses, tanto de la substancia gris como 
blanca, en especial en lóbulo temporal 
y frontal y en áreas subcorticales, como 
la amígdala, ha sido observado en 
niños posteriormente diagnosticados 
de TEA. La medida cruda del incre-
mento del tamaño cerebral, es decir, 
un incremento del perímetro craneal 
en edades tempranas, se ha asociado a 
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niños con TEA. Esta asociación, por el 
contrario, está actualmente en debate, 
debido a estudios recientes que encon-
traron sesgos por el uso de tablas de 
crecimiento y perímetro craneal anti-
cuadas para las normas poblacionales. 
En la dirección de un incremento de 
tamaño de, al menos, algunas áreas 
cerebrales, estudios utilizando neuroi-
magen encontraron agrandamiento de 
la amígdala en edades precoces rela-
cionado con alteraciones de la aten-
ción conjunta y con la severidad de 
las alteraciones de la comunicación 
social a los 4-5 años. Otros estudios 
longitudinales realizados en grupos 
de alto riesgo, encontraron que un 
desarrollo aberrante de las conexiones 
de la substancia blanca entre los 6-24 
meses precedía al desarrollo de TEA 
a los 24 meses, estudios que también 
encontraron respuestas atípicas neuro-
nales utilizando potenciales evocados 
a los 6-10 meses en bebés que luego 
desarrollaban TEA. Estudios menos 
seleccionados en poblaciones generales 
que enviaban a bebés para diagnóstico 
de TEA, también encontraron una 
menor correlación entre el hemisferio 
cerebral izquierdo y derecho en áreas 
relevantes para la comunicación social, 
utilizando resonancia magnética cere-
bral funcional(21,22).

Signos precoces de TEA 
relacionados con la capacidad 
intelectual

Los signos precoces y la presenta-
ción del autismo difieren si el TEA va 
acompañado de discapacidad intelec-
tual. En estos casos, los signos pro-
pios del autismo se acompañan de los 
propios de la discapacidad, con retraso 
evolutivo generalizado en su psicomo-
tricidad, comunicación, curiosidad, 
control de esfínteres y, en general, en 
su capacidad de adaptación funcional. 
Podemos decir que, en estos casos, los 
signos precoces de TEA aparecen más 
temprano. En aquellos que tienen una 
capacidad cognitiva dentro de la nor-
malidad, los primeros signos que se 
identifican tienen una cualidad “más 
autista”. Es en la guardería, por lo 
general, que en aquellos TEA de buena 
capacidad intelectual y buen desarrollo 
de lenguaje expresivo se identifican los 
problemas de sociabilidad y comuni-

cación pragmática, 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(21).

Detección y diagnóstico de 
TEA en edades tempranas: 
instrumentos de cribado

Cuando hablamos de detección de TEA, 
se pueden establecer distintos niveles. En 
un primer nivel, estaría la vigilancia del 
desarrollo mientras que, en un segundo 
nivel, estaría la detección específica de 
TEA, pasando a un tercer nivel, donde situa-
mos ya la valoración diagnóstica específica 
por parte de un servicio especializado.

Debemos diferenciar el concepto de 
“cribado”, que consiste en la utiliza-
ción de un instrumento estandarizado 
sencillo para identificar la población 
en riesgo de alteraciones en el desarro-
llo de “vigilancia del desarrollo”, que 
consiste en acciones múltiples f lexi-
bles longitudinales realizadas a cada 
niño en cada visita de revisión, para 
monitorizar el desarrollo e identificar 
cualquier desviación del desarrollo que 
pueda causar preocupación.

Primer nivel: vigilancia evolutiva 
de rutina

Programa del niño sano: debe 
incluir una combinación de informa-
ción obtenida por los profesionales de 
Atención Primaria, que incluya: las 
preocupaciones de los padres sobre el 
desarrollo de sus hijos, la utilización 
de escalas y pruebas sobre el desarrollo 
general de los niños y la observación 
por los profesionales de las desviaciones 
que ocurren en el desarrollo. La AAP 
(Asociación Americana de Pediatría 
2016) recomienda que, todos los niños 
en edades precoces deberían ser reco-
nocidos por los equipos de Pediatría a 
los 9, 18 y entre los 24-30 meses para 
identificar retrasos evolutivos. Reco-
nocimientos adicionales pueden ser 
necesarios, si los bebés pertenecen a 
grupos de alto riesgo, como aquellos 
con prematuridad o bajo peso al nacer, 
o niños adoptados. También, la AAP 
recomienda que todos los niños deben 
ser reconocidos a los 18 y 24 meses, 
específicamente para signos relacio-

nados con TEA. Grupos de riesgo, 
como hermanos de niños con TEA 
o grupos con prematuridad o bajo 
peso al nacer, pueden requerir cribajes 
adicionales. El reconocimiento de la 
evolución del desarrollo de los niños 
debería incluir protocolos específicos 
de cribaje conjuntamente con juicio 
clínico. Un estudio de observación del 
uso de instrumentos para la detección 
de TEA en Pediatría destacó que, un 
39% de los casos que presentaban sig-
nos de TEA no fueron reconocidos por 
los expertos durante los reconocimien-
tos evolutivos(10). En el futuro habrá 
que realizar estudios de investigación 
rigurosos sobre la fiabilidad de utilizar 
marcadores biológicos, como el eye-
tracking en la detección temprana del 
autismo. Podemos decir que, las dife-
rentes asociaciones de profesionales no 
están de acuerdo si el uso de un cribaje 
específico para el autismo debe ser uni-
versal o no. Mientras “The American 
Academy of Pediatrics” recomienda 
realizar un cribaje para TEA a todos 
los niños entre 18 y 24 meses en adi-
ción a la supervisión del desarrollo y 
monitorización, “The US Preventive 
Service Task Force (USPSTF)” 2016 
encontró que era inadecuado el reali-
zar un cribaje específico para TEA en 
aquellos niños en edades precoces que 
los padres no habían mostrado preocu-
pación sobre el desarrollo de sus hijos, 
sin tener clara evidencia directa de los 
beneficios reportados a las familias 
con esta práctica(11,12). “The Ameri-
can Academy of Neurology y Child 
Neurology Society” 2016 recomienda 
vigilancia de rutina del desarrollo en 
todos los niños identificados como de 
riesgo y cribaje para autismo con uno 
de estos dos cuestionarios MCHAT o 
el Autism Screening Questionnaire(13).

Screening para vigilancia del 
desarrollo que tienen evidencia de 
fiabilidad

Existen instrumentos de cribaje del 
desarrollo en edades precoces, algunos 
de los cuales se han traducido y vali-
dado al habla hispana:
a)	 Cuestionarios rel lenados por 

padres: son rápidos y fáciles de 
rellenar. No exigen gran tiempo 
de los profesionales de Atención 
Primaria.
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•	 Ages and Stages Questionnai-
re (ASQ-3) (Bricker & Squires, 
2009). Uno de los instrumentos 
que, además de haber demos-
trado una buena validez en los 
estudios realizados, es de fácil 
administración, lo que hace 
recomendable su uso. Consis-
te en 21 cuestionarios corres-
pondientes a edades compren-
didas entre 1 y 66 meses, que 
evalúan aspectos generales del 
desarrollo. Existe una versión 
en castellano, validada en po-
blación latina en EE.UU. y en 
población pediátrica de nivel 
socioeconómico medio-alto en 
Chile. Ambos estudios validan 
los cuestionarios de edades 8-9, 
18 y 30 meses, mostrando el es-
tudio en la población pediátrica 
chilena una baja sensibilidad 
(27,8-50%), pero alta especifi-
cidad (92-93,2%) (Tabla III).

•	 The Parents Evaluation 
of the Developmental Sta-
tus (PEDS) (Glascoe, 1998). 
También es un cuestionario 
completado por padres de niños 
entre 0-8 años. Consiste en una 
pregunta general que los padres 

deben completar sobre sus preo-
cupaciones sobre el aprendizaje, 
desarrollo y conducta de sus hi-
jos, seguido de 8 preguntas para 
extraer la información sobre las 
preocupaciones de los padres en 
cada área. La “PEDS Interpre-
tation Form” incluye un algorit-
mo para decidir la respuesta del 
profesional ante los resultados 
del test (Tabla III).

b)	 Escalas de desarrollo mixtas de 
aplicación por profesionales e 
información recogida de padres: se 
han utilizado generalmente como 
las medidas gold standard de alte-
raciones del desarrollo en un pri-
mer nivel de cribaje. Traducidas al 
castellano, pero con la limitación de 
falta de estudios normativos de su 
adaptación a la población española. 
Son costosas en tiempo y requieren 
formación para su uso, lo que limita 
su aplicabilidad clínica.
•	 Bayley Scales of Infant and 

Toddler Development, Third 
edition (2005). Aplicada a ni-
ños entre 1-42 meses. Existe 
una versión traducida al cas-
tellano en EE.UU., pero no 
adaptada a la población espa-

ñola. Exige entrenamiento y es 
costosa en tiempo en su aplica-
ción, unos 90 minutos.

•	 Batelle Developmental Inven-
tory Screening Test (BDIST) 
(Newborg, et al. 2005). Con-
siste en 96 ítems extraídos del 
BDI-II aplicados en 10-30 mi-
nutos, dependiendo de la edad 
del niño. Existe la limitación 
de que los estudios de validez 
se han realizado con la escala 
total, lo que limita su fiabilidad. 
Requiere entrenamiento.

•	 La escala Denver-II se pue-
de utilizar desde el nacimien-
to hasta los 6 años. Tiene 125 
ítems y lleva unos 30 minutos 
de administración. Requiere en-
trenamiento. Ampliamente uti-
lizada, ha sido cuestionada por 
sus escasos estudios de fiabili-
dad y algunos estudios realiza-
dos han demostrado una buena 
sensibilidad, pero escasa especi-
ficidad, entre 26-43%(13,16).

Dentro de nuestro país, han sido 
ampliamente utilizadas la Escala 
Observacional del Desarrol lo de 
Secadas (Secadas, 2011) y la Escala 

Tabla III.  Instrumentos de cribaje del desarrollo más general y específicos para autismo

Edad Tiempo de 
administración

Coste Sensibilidad Especificidad 

Instrumentos de screening específicos de Autismo

M-CHAT: Checklist Modificado para 
Autismo em niños

16-30 m. 5 min. Gratuito 85%-87% 
95%-99%

93%-99%
95%-99%

PDDST-II: Test-II de Screening para los 
Trastornos Generalizados del Desarrollo 
(www.pearsonclinical.com)

12-48 m. <15 min Se paga 92% 91%

Test de screening de desarrollo y conducta de desarrollo más general

ASQ: Cuestionario de Edad y Estadios 
(www.agesandstages.com)

1-66 m. 10 min. Se paga 82%-89%
50%-100%

Depende de la 
edad

78%-91%
39%-100% 
Dependiendo 
de la edad

ASQ: Test Socioemocional  
(www.agesandstages.com)

Variado 10 min. Se paga 71%-85% 90%-98%

PEDS: Test de Evaluación a Padres del 
Estadío de Desarrollo  
(www.pedstest.com)

0-8 años 2 min. Se paga 86% (44%-
78%, muestra de 
cuidado primario)

38%-79%

74% (63%-
81%)

72%-85%

Brigance Early Childhood Screens III 
(www.curriculumassociates.com)

0-35 m.
3-5 años
5-6 años

10-15 min. Se paga 73%-100%   
74%-100%

72%-100%
85%-100% 
Dependiendo 
de la edad

Fuente: Dealhunty C.Development delays and autism. Screening and surveillance(27).

http://www.pearsonclinical.com/
http://agesandstages.com/
http://agesandstages.com/
http://www.pedstest.com/default.aspx
http://www.curriculumassociates.com/
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Haizea-Llevant (Fernández & Álva-
rez, 1989), escalas sencillas y rápidas 
en su utilización.

Segundo nivel: vigilancia 
específica para TEA

Cribaje específ ico para TE A 
aplicado en la población general. La 
AAP ha recomendado que todos los 
niños entre los 18-24 meses deberían 
tener un cribaje con un instrumento 
específ ico para autismo, además de 
la vigilancia durante las visitas. Estas 
recomendaciones han sido cuestiona-
das por la necesidad existente de más 
información sobre el impacto de la 
detección e intervención temprana(11). 
Sensibilidad, se refiere a la proporción 
de niños correctamente identificados 
como “de riesgo” y, especificidad, a 
la proporción de niños correctamente 
identificados como “no riesgo” por el 
instrumento de cribaje. “The positive 
predictive value” (PPV) de TEA de 
un instrumento de cribaje es la propor-
ción de niños que dieron positivo en 
el cribaje y que recibieron un diagnós-
tico posterior de TEA, dividido por 
el número total de casos que dieron 
positivo en el cribaje. “The negative 
predictive value” (NPV) es la propor-
ción de niños que dieron negativo en 
el cribaje y que no recibieron un diag-
nóstico posterior de TEA, dividido 
por el número total de casos que no 
dieron positivo en el cribaje. Hay que 
distinguir entre nivel 1 y 2 de cribaje. 
El nivel 1 se aplica a todos los niños, 
independiente del status de riesgo 
(cribaje universal). Por el contrario, el 
nivel 2 se realiza a los niños identifica-
dos como de riesgo, identificados por 
el nivel 1 de detección o por pertenecer 
a grupos de riesgo.

Instrumentos de cribaje específico 
para TEA
1.	 Modified Checklist for Autism in 

Toddlers (MCHAT)(17). CHAT 
fue el primer instrumento de scree-
ning para TEA en población gene-
ral; sin embargo, obtuvo una escasa 
sensibilidad del 18%, por lo que no 
se recomendó su uso.

	 Una mejor adaptación fue el 
M-CHAT, que se ha utilizado 
como un instrumento de cribaje 
de nivel 1. El M-CHAT tiene 23 

ítems, y combinado con una entre-
vista de seguimiento (M-CHATF) 
ha tenido un PPV de 0,57-0,65 
en grupos de población general, 
resultando menos fiable en grupos 
de niños con menor edad con una 
PPV de 0,28 entre 16-23 meses. 
El alto número de falsos positivos 
encontrados se debe a niños que 
presentan desviaciones del desa-
rrollo que no presentarán proble-
mas posteriores o a niños con otras 
alteraciones del desarrollo que no 
sea el autismo(14). La validación 
realizada en España de este ins-
trumento encontró una PPV de 
0,19, este bajo índice podría rela-
cionarse a la baja detección de TEA 
en edades precoces en el estudio(15). 
La nueva versión del M-CHAT, 
el M-CHAT-R con seguimiento 
(M-CHAT- R/F) ha conseguido 
mejoras en aspectos de f iabili-
dad de la escala. El cuestionario 
M-CHAT se ha reducido a 20 
ítems, eliminando 3 ítems (juego 
social de cu-cu, jugar con jugue-
tes y deambular sin propósito) y se 
mejoró la formulación y descrip-
ción de las preguntas. Se ha desa-

rrollo un algoritmo con 3 niveles 
de riesgo (Fig. 1). Esta revisión ha 
mejorado la detección a 67 de 45 
por 10.000 niños. El M-CHAT 
es un cuestionario completado por 
los padres de niños entre 18-24 
meses, diseñado para identificar 
niños en riesgo de autismo en la 
población general. El M-CHAT-R 
con seguimiento (M-CHAT- R/F) 
se introdujo para mejorar la sen-
sibilidad del M-CHAT, mientras 
se mantenía la especif icidad. El 
M-CHAT- R/F es un cuestiona-
rio que consta de dos etapas. En 
un primer estadio, los padres deben 
completar 20 preguntas sí/no. Las 
preguntas 2, 5 y 12 “sí” indican 
riesgo y las otras preguntas “no” 
indican riesgo. En una segunda 
fase, el profesional pregunta sobre 
los ítems del cuestionario que no se 
ha pasado (Fig. 2). Se suman con 
una puntuación total y se categoriza 
el M-CHAT-R. Se considera un 
screening positivo si da más de 3 
en puntuación total o da positivo 
para más de 2 ítems considerados 
críticos. El 54% de los niños clasi-
ficados de riesgo por el M-CHAT 

M-CHAT

Puntuación total <3

M-CHAT

Puntuación 3-7

M-CHAT

Puntuación >=8

No se necesita seguimiento a no ser 
que exista algún riesgo adicional

 Prueba de M-CHAT- R/F y si es > = 2 
se envia a especialista para 
diagnóstico y tratamiento

ADMINISTRAR M-CHAT-R
FOLLOW UP (M-CHAT

revisado de seguimiento)

No hace falta realizar la entrevista de 
seguimiento, enviar directamente a 

especialista para diagnóstico y 
tratamiento

Figura 1. Algoritmo recomendado basado en M.CHAT R/F, screening en dos fases. Fuente: 
Robins DL, Casagrande K, Barton M, et al. Validation of Modified. Checklist for Autism in 
Toddlers, Revised With Follow-up (M-CHAT-R/F). Pediatrics. January 2014; 133: 1.
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R/F desarrollaron TEA y un 98% 
de los positivos en las dos fases del 
screening, desarrollaron problemas 
o preocupaciones con su desarro-
llo(16) (Fig. 3).

2.	 Pervasive Developmental Disor-
der Screening Test–II (PDDST-
II) (Siegel B, 2004). Comprende 
preguntas sobre el desarrollo del 
niño en los primeros 48 meses de 
vida. Está basada en información 
de padres y tiene 3 versiones para 3 
diferentes estadios de las consultas. 
Etapa 1: cribaje en Atención Pri-

maria; evalúa si hay algún retraso 
en el desarrollo (Stage 1-PCS 22 
ítems). Etapa 2: para diferenciarlo 
de otros trastornos del desarrollo 
(Stage 2-DCS14). Etapa 3: para 
diferenciar los diferentes trastornos 
existentes en TEA (Stage 3-ACSS 
12 ítems)(13,22) (Tabla III).

3.	 ESAT (Early screening for autis-
tic traits questionnaire) (Dietz, et 
al. 2006). Es un cuestionario con 
14 ítems, diseñado para identifi-
car niños en riesgo de TEA a los 
14-15 meses, en combinación con 

supervisión especifica del desarro-
llo. Se realiza en dos fases, primero 
una versión corta de 4 ítems, que 
se pasa en una visita pediátrica y a 
los que dan positivo se les pasa la 
de 14 ítems ESAT por un profesio-
nal, incorporando información de 
padres. Se ha realizado un estudio 
en Holanda de 31.724 niños en la 
comunidad. Ha demostrado escasa 
sensibilidad en niños pequeños, 
PPV del ESAT es de 0,25 a los 
14-15 meses(17).

4.	 Screening Tool for Autism in 
Two-Year-Olds (Stone, 2008). 
Utilizado en grupos clínicos de 
edad de 2 años, enviados para la 
sospecha de TEA, la sensibilidad 
era de 92% y la especificidad del 
85%. Existe evidencia preliminar 
de su utilidad en edades entre 14-23 
meses, pero requiere estudios pos-
teriores. El STAT es más complejo 
de administrar que el M-CHAT-
R, pero está disponible un entrena-
miento informatizado que mejora 
la efectividad de su utilización(17).

Instrumentos de cribaje que evalúan 
aspectos varios del desarrollo en 
menores de 24 meses

Communication and Symbolic 
Behavior Scales (CSBS) checklis y el 
Communication and Symbolic Beha-
vior Scales Developmental Profile 
(CSBS DP) Infant/Toddler Chec-
klist (Wetherby and Prizant, 2001). 
La CSBS es un screening completado 
por los padres de niños hasta los 24 
meses, sobre las habilidades comuni-
cativas y simbólicas. Tiene 24 ítems en 
3 dimensiones: comunicación social y 
emociones, lenguaje expresivo y recep-
tivo y conductas simbólicas. Es fácil 
de pasar, dura 5 minutos y la correc-
ción 2 minutos. Tiene un buen valor 
predictivo positivo de 0,75. Posterior-
mente, el CSBS-DP añade: al checklist 
rellenado por los padres, un cuestio-
nario de seguimiento que los padres 
deben rellenar (CQ ) de 4 páginas y 
un ejemplo de conducta. Aplicado en 
una población comunitaria entre 6-24 
meses, identificó un 93% de los niños 
que a los 3 años recibían un diagnós-
tico de TEA. El PPV fue de 0,75 para 
TEA y para todos los que tenían retra-
sos del desarrollo, la PPV era más alta. 

Sí No

1. Si usted señala a algo al otro lado de la habitación ____________________ 
¿él/ella mira hacia lo que usted señala?

PASA NO PASA

PASA NO PASA

Sí solo a los ejemplos 
en que PASA

*Ejemplos de “PASA” 
son más comunes

*Ejemplos de “NO PASA” 
son más comunes

Sí a los ejemplos tanto 
de PASA y NO PASA

*Sí solo a los ejemplos 
en que NO PASA

Ejemplos en que PASA

Mira el objeto Sí � No �
Señala al objeto Sí � No �
Mira y dice algo 
sobre el objeto Sí � No �
Mira si el padre 
señala y dice “¡mira!” Sí � No �

Ejemplos en que NO PASA

Ignora al padre Sí � No �
Mira alrededor 
de la habitación Sí � No �
Mira al dedo 
del padre Sí � No �

¿Qué hace su hijo/a 
normalmente cuando 
usted señala a algo?

Por favor deme un ejemplo de cómo responde 
si usted señala a algo (si el padre no responde 
con uno de los ejemplos positivos, pregunte 

cada uno individualmente)

¿Qué respuesta es 
más frecuente?

©2009 Diana Robins, Deborah Fein, & Marianne Barton. Traducción y adaptación en España: 
Grupo Estudio MCHAT España

Figura 2. Ejemplo de pregunta en el M-CHAT R/F.  Fuente: Robins DL, Casagrande K, 
Barton M, et al. Validation of the Modified Checklist for Autism in Toddlers, Revised 
With Follow-up (M-CHAT-R/F). Pediatrics. January 2014; 133: 1.
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Es decir, estos estudios demostraban 
la utilidad de utilizar instrumentos de 
cribado más amplios de alteraciones 
del desarrollo y, posteriormente, los 
que resultaban positivos, deberían ser 
enviados para diagnóstico de TEA. 
Actualmente, se está estudiando la 
efectividad del PEDS y ASQ para la 
detección de TEA.

Instrumentos de cribaje específicos 
para TEA en niños de mayor edad

Aquellos niños con TEA de capaci-
dad intelectual dentro de la normalidad 
manifiestan sus dificultades al iniciar 
el primer ciclo de educación primaria, 
incluso en educación secundaria, donde 
las demandas sociales y escolares (pla-
nificación, trabajos) aumentan.
•	 El test infantil del síndrome de 

Asperger (CAST) (Scot t FJ, 
Baron-Cohen S, Bolton P & 
Brayne C, 2002). Ha demostrado 
ser útil en la identificación tem-
prana de niños, de edades com-
prendidas entre los cuatro y los 
once años, cuyos comportamientos 
sugieren un alto riesgo de presencia 
de TEA de alto funcionamiento. 
Consta de 37 ítems y cada pregunta 
puede proporcionar 0 a 1 puntos, 
pero hay seis preguntas que no 
puntúan. Una puntuación total de 
15 o superior sería indicativa de la 
presencia de comportamientos que 
justifican una valoración diagnós-
tica por parte de un profesional 
especializado. Una puntuación de 
15 o más detecta el 87,5% de los 
niños con TEA de alto funciona-
miento, con un valor del CAST 

predictivo de TEA del 0,64 y una 
especificidad del 0,98. Por encima 
de la puntuación 17, mejora el valor 
predictivo a 0,86(18).

•	 Para edades mayores, se puede 
utilizar el SCQ (Social Commu-
nication Questionnaire) (Michael 
Rutter, Anthony Bailey i Catherine 
Lord, 2003). Es un cuestionario 
rellenado por los padres o cuidado-
res para niños, adolescentes y adul-
tos entre 4 y 40 años. Está basado 
en las preguntas del ADI-R. Existe 
una versión basada en información 
actual y otra de información reco-
gida a lo largo de toda la vida. Se 
obtiene una puntuación total con 
un punto de corte de 15. Es fácil de 
utilizar, lleva menos de 15 minutos 
y los estudios realizados en pobla-
ciones clínicas demuestran una 
sensibilidad del 85% y una especi-
ficidad del 75%.

•	 Social Responsiveness Scale (SRS) 
(Constantino JN, 2005). Tiene 
65 ítems para ser completado por 
padres o profesores y se aplica en 
edades entre 4 y 18 años. Es más 
sensible a alteraciones más sutiles 
de TEA(13,22).

Tercer nivel: valoración 
diagnóstica de TEA

Una vez que un niño ha sido detec-
tado, debe ser remitido para una apro-
piada evaluación. El diagnóstico debe 
realizarse por un equipo multidiscipli-
nario de profesionales especializados 
en TEA, de una manera rápida y efec-
tiva, evitando cualquier retraso diag-
nóstico y en la intervención terapéutica.

Los aspectos fundamentales inclui-
dos en una evaluación diagnóstica de 
TEA, son los siguientes:
•	 Evaluación médica y neurológica 

amplia: identificar alteraciones en 
el desarrollo o regresiones evolu-
tivas a cualquier edad, identificar 
cualquier encefalopatía, crisis epi-
lépticas, problemas con el sueño 
o la comida y pica, por la posible 
exposición al plomo.

•	 Historia familiar: estudios en 
famil ias han demostrado que 
la probabilidad de aparición de 
autismo se incrementa en hermanos 
de niños autistas, por lo que es una 
población de riesgo que necesitará 
una supervisión en su desarrollo.

•	 Examen físico y neurológico:
-	 Perímetro cefálico: existe un 

incremento del perímetro ce-
fálico a partir de los 6 meses 
de edad, pero en un 80% de los 
casos, posteriormente, se nor-
maliza. Un 20% siguen con in-
cremento del perímetro cefálico 
(megalencefalia o macrocefalia, 
sobre todo, por incremento de 
la substancia blanca cerebral), 
incremento relacionado con la 
severidad del autismo.

-	 Examen general: dada la alta 
prevalencia de autismo en la 
esclerosis tuberosa, se debería 
realizar un examen usando una 
lámpara de Wood y un examen 
del estado mental: evaluación 
de las interacciones sociales, 
del juego, del lenguaje, de la 
función comunicativa y de su 
conducta. A cualquier edad, 
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Figura 3.  
A) Curva ROC para el 
screening M-CHAT R/F. 
B) Tabla de sensibilidad 
y especificidad del 
M-CHAT R/F para 
cada puntuación total.  
Fuente: Robins D.L., 
Casagrande K. Barton 
M. et al. Validation of 
the Modified Checklist 
for Autism in Toddlers, 
Revised With Follow-up 
(M-CHAT-R/F). 
Pediatrics. January 
2014,  133, 1(16).

AUC = 0,907

Punto de M-CHAT-R/F
Puntaje total Sensibilidad Especificidad

1 0,96 0,56

2 0,94 0,83

3 0,73 0,89

4 0,56 0,93

5 0,44 0,97

6 0,38 0,98

7 0,28 0,99

8 0,18 0,99

9 0,14 0,99
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debe explorarse la compren-
sión social, el reconocimiento 
de sus propias emociones y la 
empatía o el reconocimiento y 
comprensión de las emociones 
de las otras personas.

-	 Examen motor: se ha encontra-
do hipotonía (25%), espastici-
dad (menos del 5%), apraxia de 
un miembro en (un 30% de los 
niños autistas con CI normal y 
en un 75% de los autistas con 
discapacidad intelectual) y es-
tereotipias motoras (en un 60% 
en los niños con autismo y CI 
bajo).

-	 Audiometría: todo niño con re-
traso en el desarrollo, especial-
mente los que tengan retrasos 
en las áreas sociales y del len-
guaje, deberían ser sometidos a 
una audiometría.

•	 Pruebas de laboratorio:
-	 Estudios metabólicos: están 

indicados cuando existe una 
historial de: letargia, vómitos 
cíclicos, crisis epilépticas tem-
pranas, rasgos dismórficos o 
toscos y/o retraso mental.

-	 Estudios genéticos: cariotipo 
y análisis de ADN para el X 
frágil está indicado como pro-
tocolo de rutina en casos de 
sospecha de TEA, pero, ac-
tualmente, estudio del ADN 
microarrays y, en el futuro, 
estudios de secuenciación exó-
mica o de todo el genoma, de-
berían realizarse, sobre todo en 
aquellos casos acompañados de: 
discapacidad intelectual, alte-
raciones morfológicas asociadas 
o/y cuadros de regresión o ati-
picidad en la presentación. Los 
padres de niños con autismo 
deben recibir consejo genético 
por expertos en TEA, ya que 
el riesgo de tener un segundo 
hijo con TEA se incrementa. 
Test genéticos ayudarán a acon-
sejar a la familia si la varian-
te genética relacionada con la 
causa del autismo es heredada 
o producida de novo, es decir 
que dependiendo de las varian-
tes genéticas encontradas en las 
familias, el riesgo de recurren-
cia en hermanos puede estar 

muy incrementado o ser igual 
que en poblaciones generales.

-	 Pruebas electrof isiológicas: 
1) las indicaciones para EEG 
incluyen: evidencia de crisis 
clínicas, historia de regresión 
(pérdida clínicamente signi-
ficativa en la función social o 
comunicativa) y situaciones 
donde hay un alto índice de 
sospecha clínica de que la epi-
lepsia pueda estar presente. 2) 
La prevalencia de epilepsia en 
niños preescolares con autismo 
se ha estimado entre un 7 y un 
14% y la prevalencia acumula-
da en adultos está entre el 20 y 
el 35%. Los picos de aparición 
de crisis ocurren en la primera 
infancia y en la adolescencia.

-	 Neuroimagen: el autismo no 
se considera una indicación 
para una exploración de neu-
roimagen, incluso en niños con 
macrocefalia. La presencia de 
rasgos neurológicos no explica-
dos por el diagnóstico de autis-
mo (examen motor asimétrico, 
disfunción en los pares cranea-
les, severos dolores de cabeza), 
puede ser una indicación para 
realizar una exploración de 
neuroimagen.

Pruebas diagnósticas específicas para 
autismo

El diagnóstico del autismo requiere 
una aproximación multidisciplinaria. 
La evaluación debe incluir informa-
ción de los padres, la observación del 
niño, de la interacción con él y del 
juicio clínico. Existen instrumentos 
clínicos diagnósticos con demostrada 
fiabilidad en el diagnóstico de TEA, 
especialmente el ADI-R (autism diag-
nostic interview-revised) o el ADOS 
(autism diagnostic observational 
schedule), disponible en castellano y 
recientemente actualizado al ADOS2. 
El ADI-R y ADOS2 son considerados 
instrumentos clave en la evaluación clí-
nica y de investigación del TEA. El 
ADI-R es una entrevista con los padres 
o cuidadores de niños, adolescentes y 
adultos con TEA, incluye un algoritmo 
diagnóstico con referencia principal-
mente a los 4-5 años y otro algoritmo 
de la edad actual. Es válido para niños 

con edades mayores de 2 años; aunque, 
actualmente, se está desarrollando un 
algoritmo para niños con edades men-
tales mayores de 12 meses. El ADOS2 
es una entrevista semiestructurada 
para niños, adolescentes y adultos con 
TEA. Mediante el juego, conversación, 
imágenes y libros, el entrevistador va 
provocando “conductas autistas” que 
va puntuando con el f in de obtener 
algoritmos diagnósticos que clasifi-
can los casos en: normalidad, autismo 
o trastorno del espectro autista. El 
ADOS tiene 5 módulos de aplicación 
y algoritmos diagnósticos clasificados 
según edad y nivel de lenguaje. Dichas 
herramientas deben ser utilizadas por 
profesionales entrenados en su uso, 
requieren tiempo para su aplicación. 
El ADOS2 incluye la incorporación de 
un nuevo módulo T para niños peque-
ños con edad cronológica o no-verbal 
mayor de 12 meses(22).

Recurrencia de TEA en 
hermanos y estabilidad 
diagnóstica

En familias que tiene un hijo con TEA, 
1 de cada 5 de los hermanos posteriores 
recibirá un diagnóstico similar y si tiene 
2 o más hermanos con TEA, el riesgo de 
otro hermano con TEA se incrementa a 1 
de cada 3.

Estudios recientes en EE.UU., 
ref lejan un alto índice de alteraciones 
evolutivas en los primeros años de la 
vida del niño. Un 17% de los niños 
tenían alteraciones del desarrollo o de 
la conducta (motora, lenguaje, con-
ducta, socioemocional) y un 20-25% 
riesgo psicosocial. En familias que 
tienen un hijo con TEA, 1 de cada 5 
de los hermanos posteriores recibirá un 
diagnóstico similar y si tiene 2 o más 
hermanos con TEA, el riesgo de otro 
hermano con TEA se incrementa a 1 
de cada 3. De aquellos hermanos que 
no reciben un diagnóstico de TEA, 1 
de cada 5 presentarán elevados sínto-
mas de TEA subclínicos para un diag-
nóstico y/o alteraciones en su desarro-
llo evolutivo de lenguaje, cognición o 
desarrollo motor fino y/o grueso(21,25).

En estudios realizados en poblacio-
nes de riesgo, como son los hermanos 
de niños con TEA, la estabilidad diag-
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nóstica en los primeros años de la vida 
es muy alta, con un mantenimiento del 
93% en aquellos niños que reciben un 
diagnóstico de TEA a los 18 meses y 
del 82% para aquellos diagnosticados 
a los 24 meses. Sin embargo, tam-
bién existían aquellos que reciben un 
diagnóstico de TEA a los 36 meses y 
que no presentaban signos evidentes 
de TEA en edades más precoces y un 
63% que no cumplían criterios a los 18 
meses y un 41% a los 24 meses. Estos 
estudios indican que grupos de alto 
riesgo para TEA requieren control 
y observación evolutiva hasta los 36 
meses e incluso más tarde(26).

Por el contrario, en algunos casos, 
la presencia de alteraciones evolutivas 
precoces en hermanos de niños con 
TEA, no predijo que desarrollaran 
más tarde TEA. El estudio realizado 
por Georgiades, 2013, encontró que 
un 20% de los hermanos con eleva-
dos signos de autismo a los 12 meses, 
presentaban: alteraciones en la comu-
nicación social, déficits cognitivos y 
problemas internalizantes a los 3 años, 
pero no cumplían criterios suficientes 
para un diagnóstico de TEA(9). Por lo 
tanto, existe la necesidad de desarrollar 
programas de cribado adaptados a la 
investigación realizada recientemente, 
que refleja una variabilidad en las rutas 
del desarrollo para TEA y, por otra 
parte, ensayos clínicos aleatorizados 
que estudien si la intervención precoz 
en estas primeras alteraciones evolu-
tivas o signos precoces relacionados 
con autismo disminuyen la incidencia 
posterior del TEA a los 3 años de vida 
o posteriormente.

Etiología del TEA

En la etiología del TEA, poco a poco 
van conociéndose los diferentes mecanis-
mos etiológicos. Actualmente, la eviden-
cia indica que no existe un autismo, sino 
que los TEA son diferentes trastornos, de 
etiologías múltiples, que tienen fenotipos 
similares. Sabemos que la etiología gené-
tica es la más sustentada y que existen 
diferentes mecanismos genéticos en TEA, 
que conducirán a fenotipos similares.

Variaciones genéticas normalmente 
distribuidas en la población con múl-
tiples genes involucrados, mutaciones 
genéticas de novo o bien heredadas y 

alteraciones cromosómicas han sido 
encontradas en TEA. La epigenética 
ADN y replegamientos de la croma-
tina, está relacionada con factores 
ambientales u otros factores genéticos 
que alteran la expresión genética y que 
los estudios actuales indican impli-
cados de una manera relevante en el 
TEA. Diferentes mecanismos parecen 
estar relacionados con el TEA, aso-
ciado o no a discapacidad intelectual. 
Los TEA con capacidad intelectual 
dentro de la normalidad se relacionan 
con causas genéticas con cientos de 
genes, con polimorfismos distribui-
dos normalmente en la población y que 
infieren efectos aditivos de riesgo. Los 
TEA asociados a discapacidad intelec-
tual se asocian a mutaciones genéticas 
de novo o heredadas o a alteraciones 
cromosómicas. Factores ambientales, 
todavía en gran parte desconocidos, 
como: alteraciones perinatales, exposi-
ción a tóxicos o medicamentos durante 
el embarazo, etc., interaccionan con 
factores genéticos en el desarrollo del 
TEA.

Un 10% de los casos de TEA se 
asocian a causas sindrómicas, de cau-
sas monogénicas identificadas, como 
es el caso de: frágil X, fenilcetonuria, 
tuberoesclerosis, síndrome de Rett, 
etc. Un 5%, se asocian a alteraciones 
cromosómicas raras, como es el caso 
de la heredada duplicación maternal 
15q11-q13, trisomía 21, síndrome de 
Turner (45X), 47XYY, 47XXY, etc. 
Otro 5%, se asocian a variaciones 
en el número de copias de partes del 
genoma, que se repiten más o menos 
veces, comúnmente denominados copy 
number variants (CNV), particular-
mente aquellos CNV que son raros 
o poco frecuentes en la población: 
16p11-2, duplicación 7q 11-23, 22q 
11-2, 15q 13-3, etc. Otro 5% asocia-
dos a variaciones genéticas penetran-
tes y poco frecuentes en la población 
(SHANK, etc.).

El otro 75% de las causas sigue 
siendo, en principio, de causas multi-
factoriales desconocidas, con factores 
ambientales modulando la expre-
sión genética y factores como la edad 
paterna, que podrían asociarse a un 
incremento de mutaciones genéticas. El 
riesgo genético de recurrencia una vez 
que se tiene un hijo con TEA, podría 

variar según las diferentes etiologías 
genéticas implicadas y ser menor en 
aquellos casos en que surgen de novo 
variaciones genéticas (no heredadas de 
los padres) en el hijo afectado.

Tratamiento
Intervención temprana

La detección temprana y la conse-
cuente implementación de un programa 
de intervención precoz continúa siendo la 
opción por excelencia, al relacionarse con 
una mejor evolución clínica del niño.

Un mayor conocimiento acerca de 
las desviaciones del desarrollo normali-
zado de signos relacionados con TEA, 
ha permitido iniciar intervenciones en 
edades muy tempranas, incluso antes 
del año. Cada vez más, son las publica-
ciones que presentan resultados prome-
tedores, con datos de seguimiento en 
algunos años posteriores, de la imple-
mentación de intervenciones tempranas 
intensivas e integrales, específicamente 
diseñadas para niños con TEA. Las 
variables comunes de dichas interven-
ciones actuales con mejores resultados 
son: el enfoque naturalista, el empode-
rar a los padres y personas significa-
tivas y el estar diseñadas teniendo en 
cuenta tanto las teorías del desarrollo 
interpersonal, como la implementación 
de las técnicas y estrategias de la modi-
ficación de conducta, sobre todo, para 
el manejo de aspectos de conducta del 
niño con TEA.

La intervención va dirigida a cam-
biar el foco de atención preferente de 
los niños con signos precoces de TEA 
(detectados a partir del año y antes de 
los 36 meses), por el funcionamiento de 
los objetos hacia una motivación pre-
ferencial por el mundo social. El pro-
grama de intervención debe incorporar 
objetivos basados en los hitos del desa-
rrollo esperable de un niño “típico”. La 
intervención en estas edades tempra-
nas gira alrededor de rutinas socia-
les centradas en todo momento en la 
motivación e intereses del propio niño, 
teniendo como finalidad, estimular y 
trabajar las áreas del neurodesarrollo 
más afectadas en los niños con TEA, 
que son: la imitación, la comunicación 
y el lenguaje, la iniciación y motivación 
social, el desarrollo de las habilidades 
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motoras, cognitivas, así como de juego, 
siendo el centro de toda la interven-
ción, la interacción con un adulto. Se 
da especial importancia a ser capaces 
de generar oportunidades de interac-
ción social en las que sea el propio niño 
con señales de TEA, el que inicie la 
interacción espontáneamente. Para 
ello, el peso recae en que el adulto sea 
suficientemente sensible, habilidoso y 
creativo para ser motivante. Mediante 
la imitación e iniciación de todo tipo 
de acciones, movimientos y activida-
des en interacción con otra persona, 
se busca estimular las estructuras cere-
brales relacionadas con el seguimiento 
de la mirada, la atención conjunta, la 
percepción facial, el reconocimiento de 
emociones y la imitación, entre otras. 
Otros de los factores relevantes en el 
enfoque de dichas intervenciones es 
el importante papel que se otorga en 
empoderar a los padres. De modo que 
se diseñan programas estructurados 
que se llevan a cabo con los padres, 
para que trabajen los déficits en comu-
nicación e interacción de sus hijos. 
Avances tecnológicos, por ejemplo, 
grabaciones con móvil, comienzan a 
utilizarse en la implantación de inter-
venciones en espacios naturales para 
que puedan ser evaluadas y recibir un 
feedback por parte del terapeuta, para 
mejorar la competencia del manejo de 
los padres.

Como resumen, cualquier tipo de 
intervención debe cumplir los siguien-
tes requisitos:
a.	 Inicio lo más temprano posible, 

incluso antes de los 3 años. En 
estas edades, cuando la sospecha 
está presente, pero el diagnóstico 
puede aún no ser claro, es preciso 
hacer un seguimiento periódico de 
su evolución e iniciar la interven-
ción adecuada lo más precozmente 
posible y que incida en los síntomas 
más relevantes de cada niño hasta 
confirmar o descartar el diagnós-
tico.

b.	 A todas las edades, la intervención 
debe ser compartida y coordinada 
entre los padres, la escuela y el tera-
peuta responsable del niño. Padres 
y profesionales deben conocer las 
dificultades específicas de los TEA 
y aplicar las estrategias adecuadas a 
cada niño en concreto.

c.	 Debe realizarse, siempre que sea 
posible, dentro de los entornos 
naturales del niño.

d.	 La intervención debe ser intensiva. 
Debe incluir las horas que el niño 
está 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 diseñadas específicamente para 
cada niño en concreto.

e.	 En el proceso diagnóstico y en el 
diseño de la intervención, hay que 
contar con un equipo multidisci-
plinar y tener la oportunidad de 
contar con la colaboración de otras 
especialidades médicas, si se consi-
dera oportuno(19,23).

Existen diferentes prioridades 
de la intervención en función 
del momento evolutivo y de las 
capacidades de cada niño

1.	 En niños pequeños, es impres-
cindible hacer una intervención 
estructurada y predecible para el 
niño, teniendo siempre en cuenta 
sus posibilidades intelectuales. 
La estructura debe adaptarse, en 
la medida de lo posible, en casa 
y en la escuela. La utilización de 
estructura con apoyos visuales y 
recompensas sencillas facilita a 
cualquier niño pequeño la com-
prensión de lo que se espera de él. 
El método TEACCH (Treatment 
and Education of Autistic and 
Related Communications Handi-
capped Children, Schopler 1988), 
proporciona muchos ejemplos prác-
ticos y sencillos de poner en prác-
tica la estructura para favorecer el 
juego, los aprendizajes y la autono-
mía. En niños con poca capacidad 
comunicativa verbal es aconsejable 
la introducción de métodos alterna-
tivos de comunicación cuando sea 
el momento adecuado [p. ej., The 
Picture Exchange Communication 
System (PECS)].

2.	 A lo largo de la Educación Primaria 
y según la evolución de cada niño, 
hay que ir decidiendo el futuro de 
su escolarización. Para los niños 
con capacidad intelectual normal o 
superior, la ubicación recomendada 
es la escuela ordinaria. La interven-

ción adecuada irá dirigida a facili-
tar la comprensión del entorno, a su 
integración en grupo, a adecuar su 
conducta a las exigencias sociales y 
a mejorar dificultades específicas 
de aprendizaje o lenguaje, en caso 
de que se considere necesario.

3.	 Durante la Educación Secunda-
ria, en general, hay que priorizar la 
mejora de sus competencias sociales, 
en sesiones individuales o de grupo, 
la ampliación de sus intereses, el 
control de su impulsividad y mejo-
rar su nivel de autonomía para acer-
carse al máximo a la adquirida por 
los compañeros de su misma edad. 
En esta etapa, suele hacerse más evi-
dentes las posibles comorbilidades, 
especialmente con problemas de 
ansiedad u otros problemas emo-
cionales. La ansiedad, en pacientes 
con capacidad intelectual normal o 
superior, es debida frecuentemente 
al inicio de la autoconciencia de sus 
propias dificultades y de los frecuen-
tes fracasos, a pesar de sus esfuerzos 
por mejorar, aunque no siempre sean 
adecuados. Los episodios de acoso 
son muy frecuentes en esta etapa y, 
además de ser fuente de ansiedad, 
pueden, si no se controlan, desem-
bocar en patologías más graves con 
el paso del tiempo.

4.	 La adolescencia siempre es una 
etapa conflictiva y en las perso-
nas con diagnóstico de TEA, las 
dificultades se añaden a las que ya 
vienen soportando a lo largo de su 
vida. Su conducta, afectividad y 
capacidad de socialización vendrá 
determinada, en gran parte, por su 
experiencia vital durante las etapas 
previas. El objetivo de iniciar una 
intervención en grupo con chicos 
con características similares en la 
etapa anterior, es favorecer el esta-
blecimiento de un grupo de refe-
rencia con el que compartir intere-
ses a nivel social, poner en práctica 
el nivel de autonomía que cada uno 
de ellos ha sido capaz de alcanzar y 
adecuar la responsabilidad que exige 
su edad y su condición concreta.

La mayoría de personas diagnosti-
cadas de TEA precisan, durante toda 
la vida, una supervisión o intervención 
terapéutica.
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Tratamiento farmacológico  
en los TEA

No existen, en la actualidad, fármacos 
de probada efectividad para los síntomas 
nucleares propios del TEA. Existen dos fár-
macos aprobados por la FDA para su uso en 
TEA que son: la risperidona y el aripiprazol 
para su uso en la irritabilidad, impulsividad 
e hiperactividad asociada a TEA.

Los tratamientos farmacológi-
cos utilizados podemos dividirlos en 
aquellos para los síntomas específicos 
del TEA y aquellos utilizados para las 
comorbilidades asociadas.

Principios generales del tratamiento
La mayoría de los niños con 

autismo o no necesitan o no se bene-
fician del tratamiento con fármacos y 
los tratamientos psicosociales de base 
conductual, generalizados e individuali-
zados son los tratamientos de elección.

Como principio general básico en 
cualquier población infantil y adoles-
cente, está instaurar siempre el trata-
miento tanto farmacológico como psi-
cosocial en estrecha colaboración con 
los padres. Una guía importante en 
esta población tan vulnerable es evitar 
ingresos hospitalarios y soluciones cró-
nicas para problemas agudos tan fre-
cuentes en personas con autismo ante 
cambios, situaciones nuevas o inespera-
das. Siempre, ante un empeoramiento 
brusco de conducta, debemos evaluar 
la existencia de una comorbilidad aso-
ciada, para lo cual el realizar un diag-
nóstico por un profesional experto en 
el tema resulta ser esencial. Como guía 
inalterable en una población tan vul-
nerable a los efectos secundarios de los 
fármacos, es comenzar siempre exclusi-
vamente con un fármaco e incrementar 
despacio, siempre con el propósito de 
evitar efectos secundarios y retirar el 
fármaco si estos son severos. Siempre 
el profesional debe controlar muy cer-
canamente posibles efectos secunda-
rios y facilitar a los padres un rápido 
acceso a los profesionales en caso de 
que surjan imprevistos con la medica-
ción. Como norma, el profesional debe 
intentar maximizar y esperar la efecti-
vidad de un fármaco, antes de realizar 
cambios, evitando plurifarmacología. 
Muchas veces, la plurifarmacotera-
pia enmascara efectos secundarios de 

otro fármaco, por lo que la retirada 
de fármacos puede producir reaccio-
nes no esperadas. Los padres deberán 
tener una amplia información de los 
efectos esperados con el tratamiento 
farmacológico, de cuáles son los efec-
tos secundarios más frecuentes y ser 
anticipados de los efectos secundarios 
por los cuales deberían parar el fár-
maco. Es importante evitar comenzar 
tratamientos farmacológicos durante 
periodos de cambio en la vida de estos 
niños o situaciones muy estresantes 
escolares o en situaciones relaciona-
das con comorbilidades médicas que 
requieren un tratamiento o respuesta 
diferente al farmacológico.

Tratamiento para los síntomas 
específicos de autismo/TEA

Actualmente, los únicos fármacos 
que tienen indicación por la FDA 
Americana (Food and Drug Admi-
nistration) en personas con TEA son: 
la risperidona (2006) y el aripipra-
zol (2009), ambos utilizados para las 
comorbilidades frecuentemente asocia-
das al autismo, sin que exista evidencia 
de mejora en los síntomas específicos 
del TEA. Sin embargo, la investiga-
ción está abriendo nuevas posibilidades 
terapéuticas. Estudios de genética están 
identificando proteínas implicadas en 
la trasmisión cerebral disfuncional en 
las personas con TEA, favoreciendo 
el diseño de estudios con tratamien-
tos noveles, mediante ensayos clínicos 
aleatorizados en poblaciones diana.

Oxitocina: es la medicación más 
ampliamente estudiada y más prome-
tedora para síntomas específ icos de 
autismo, especialmente en el área de 
la sociabilidad. Es un neuropéptido 
producido en el hipotálamo y que en 
estudios de animales ha demostrado 
su implicación en la conducta y vin-
culación maternal hacia el bebé, ade-
más de en procesos relacionados con 
la memoria. Estudios de investigación, 
han relacionado polimorfismos gené-
ticos del receptor de la oxitocina con 
autismo, y estudios de neuroimagen 
han asociado tratamiento con oxitocina 
intranasal con mejoras en la conectivi-
dad cerebral. El uso de oxitocina intra-
nasal se ha asociado a una mejora en 
la cognición social, contacto ocular y 
reconocimiento de expresiones faciales. 

La oxitocina tiene la limitación de que 
se utiliza intranasalmente y que tiene 
una vida media muy corta en sangre; 
por lo que, actualmente, no es una 
opción terapéutica recomendable.

Estudios de genética han señalado 
alteraciones en diferentes proteínas 
implicadas en la trasmisión sináptica, 
que han guiado la realización de dife-
rentes ensayos clínicos con diferentes 
sustancias. Es el caso de IGF-1 (insu-
lin-like growth factor 1), que actúa en 
la maduración de las espinas dendríti-
cas regulando la formación sináptica y 
que en ensayos clínicos se ha asociado 
a una mejora de la conducta prosocial 
y a una disminución de las conductas 
estereotipadas.

Otros fármacos que se están expe-
rimentando en autismo, son los impli-
cados en el metabolismo del glutamato, 
sustancia relacionada con una mejora 
en la trasmisión sináptica.

La memantina es un antagonista 
del receptor NMDA, y el antibiótico 
D-cycloserina un agonista del receptor 
de NMDA, ambos han demostrado en 
ensayos clínicos alguna eficacia en la 
mejora de la cognición social, lenguaje 
y reducción de las conductas estereo-
tipadas.

Alteraciones en el sistema excita-
torio-inhibitorio de trasmisión sináp-
tica, han sido implicadas en autismo 
y el sistema Gabaérgico, también se 
ha implicado en la patogénesis del 
TEA. El Arbaclofen, agonista del 
receptor GABA (b), se ha relacio-
nado con mejoras en la sociabilidad 
en algunos estudios en humanos. El 
clonazepan que actúa en los receptores 
GABA (a), también se ha utilizado en 
autismo, aunque sin evidencia defini-
tiva de mejora. Con la excepción de 
la oxitocina, en la que existen varios 
estudios actuales señalando su promesa 
terapéutica, en el resto de fármacos las 
evidencias encontradas son todavía 
preliminares.

Tratamiento para las comorbilidades 
asociadas al autismo
•	 Antipsicóticos atípicos: solo existe 

evidencia alta de ef icacia en el 
tratamiento del TEA (específ i-
camente de la comorbilidad aso-
ciada al TEA) para dos fármacos: 
el aripiprazol y la risperidona, 
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mejorando: irritabilidad, agitación, 
labilidad emocional, hiperactividad 
y conducta estereotipada evaluada 
por la escala de autismo ABC. 
Los efectos secundarios más fre-
cuentes asociados a estos fármacos 
son: sedación, ganancia de peso 
y efectos extrapiramidales, como 
el temblor e hipersalivación. El 
incremento de la prolactina, sobre 
todo en edad adolescente, nece-
sita ser monitorizado. Ambos son 
antipsicóticos atípicos, que actúan 
preferencialmente en receptores 
dopaminérgicos y serotonérgicos, 
pero que, también, tienen efectos 
en receptores histamínicos, adre-
nérgicos y colinérgicos. Se han uti-
lizado otros antipsicóticos atípicos 
con alguna evidencia de efectivi-
dad, pero limitada, como es el caso 
de la olanzapina, que se ha asociado 
a importante ganancia de peso y 
efectos metabólicos en niños que 
desaconsejan su uso.

	 La quetiapina, que por su efecto 
sedativo se utiliza en casos de tras-
tornos de conducta con insomnio 
resistentes al tratamiento. En casos 
muy graves, la clozapina ha demos-
trado alguna evidencia de efecti-
vidad. Los antipsicóticos atípicos 
están indicados en casos de severa 
agresividad hacia otras personas o 
hacia ellos mismos, irritabilidad 
e impulsividad muy marcada. La 
olanzapina, quetiapina y clozapina 
no tienen indicación en el TEA por 
la FDA.

•	 Fármacos estimulantes utiliza-
dos en el tratamiento del TDAH: 
existe moderada evidencia de efica-
cia para el tratamiento con metilfe-
nidato en la comorbilidad del TEA 
con TDAH. El DSM-5 reconoce 
esta comorbilidad por primera vez. 
Existen varios ensayos clínicos 
aleatorizados que han demostrado 
su eficacia en el autismo asociado a 
hiperactividad, impulsividad, ina-
tención y agresividad. Sin embargo, 
su eficacia y tolerabilidad en TEA 
asociado a TDAH es menor que 
cuando el TDAH se presenta sin 
estar asociado al autismo. Siem-
pre que se utilice el metilfenidato 
es necesario comenzar con dosis 
muy bajas y muy lentamente, des-

cartando efectos secundarios de: 
irritabilidad, agitación, disforia, 
labilidad emocional, conductas 
compulsivas y empeoramiento 
de conductas estereotipadas que, 
en muchas ocasiones, exigen la 
retirada del fármaco. Derivados 
anfetamínicos se utilizan de una 
manera similar al metilfenidato 
en personas con autismo.

•	 Fármacos no estimulantes utiliza-
dos en el tratamiento del TDAH: 
atomoxetina, fármaco no estimu-
lante que actúa como inhibidor de 
la recaptación de la noradrenalina, 
también tiene moderada eviden-
cia de mejora en los síntomas del 
TDAH y ansiedad asociadas al 
autismo y, en un 21% de los casos 
de autismo, mejoraron los síntomas 
en comparación con el 9% de los 
que mejoraron con placebo. Los 
efectos secundarios más frecuentes 
son los asociados a un incremento 
de la irritabilidad. Fenómenos de 
activación que incluyen alteraciones 
del humor: irritabilidad, labilidad 
del humor, agresividad, hiperacti-
vidad, incremento de energía, dis-
minución de la necesidad de dormir 
e impulsividad, se han encontrado 
asociados al uso de ISRS (inhibi-
dores selectivos de la recaptación de 
serotonina), a otros antidepresivos 
y a la atomoxetina.

	 Guanfacina y clonidina, ambos 
también, fármacos no estimulan-
tes utilizados en el tratamiento del 
TDAH y que actúan como agonis-
tas de los receptores alfa2 adrenér-
gicos, tienen evidencia de mejora 
en los problemas de hiperactividad, 
impulsividad y atención asociados 
al autismo, pero no se encontró 
mejora en los casos que existía irri-
tabilidad y agresión asociada. En 
general, su uso es bastante seguro, 
pero es recomendable el control de 
tensión arterial y se ha de evitar 
en aquellos que tengan antece-
dentes de cardiopatías. Sedación, 
es un efecto secundario ocasional, 
cuando se administran los fármacos 
durante el día.

•	 Fármacos inhibidores selectivos 
de la recaptación de serotonina 
(ISRS): no existen todavía estu-
dios randomizados, doble ciego 

estudiando la efectividad de los 
ISRS en personas con TEA aso-
ciado a depresión o ansiedad. 
Existen varios estudios que no han 
encontrado evidencia de mejora 
en las conductas repetitivas pro-
pias del autismo. Casi un 50% de 
los pacientes con autismo tratados 
con ISRS, presentan fenómenos de 
activación que exigen la retirada del 
fármaco. Los ISRS más recomen-
dados son aquellos que tienen una 
vida media más corta, como es el 
caso de la sertralina y el citalopran, 
pero existen estudios realizados con 
la fluoxetina con buena tolerancia y 
efectividad. Fluoxetina y f luvoxa-
mina tienen también evidencia de 
efectividad en TOC (trastorno 
obsesivo compulsivo) asociado a 
TEA en adultos. No existen estu-
dios de la utilización de los ISRS 
en la población de adultos con 
TEA comórbido con ansiedad.

•	 Fármacos utilizados en las altera-
ciones del sueño: La melatonina 
es considerada como la hormona 
del sueño y se utiliza en TEA para 
mejorar el inicio del sueño y dis-
minuir los despertares nocturnos. 
Se ha asociado el autismo a una 
disminución de la secreción de 
melatonina al atardecer. Produce 
pocos efectos secundarios excepto 
sedación diurna en algunos casos. 
Otros fármacos utilizados en el 
insomnio en personas con autismo 
son: clonidina, antihistamínicos y 
trazodona.

•	 Fármacos utilizados en agresión 
y agitación: problemas de con-
ducta se asocian con frecuencia 
al autismo. Las dif icultades de 
expresión verbal, la rigidez y las 
conductas estereotipadas propias 
del trastorno, las dif icultades 
de autorregulación emocional e 
impulsividad frecuentemente aso-
ciadas, incrementan el riesgo de 
conductas agresivas y agitación ante 
situaciones nuevas, imprevistos o 
situaciones no comprendidas por 
las personas con autismo. Fárma-
cos, como: clonidina, guanfacina, 
antipsicóticos atípicos, propanolol, 
dyvalproex, lithium, oxcarbazepine 
y clonazepam son posibilidades 
terapéuticas en estos casos(20).
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Edad: 2 años y 10 meses. Constelación familiar: núcleo 
familiar formado por padre, madre y Marc. Escolarización: no 
ha ido a guardería. En un mes inicia escolarización ordinaria, 
cursando P3.

Motivo de consulta: valoración diagnóstica y orientación 
terapéutica.

Antecedentes obstétricos y antecedentes familiares: 
embarazo: sin complicaciones. Parto: natural y sin com-
plicaciones. Apgar: 10/10. Peso al nacimiento: 3.205 g. 
Antecedentes familiares: no relevantes.

Antecedentes personales: no relevantes.

Anamnesis
Las primeras preocupaciones surgieron en el ámbito fami-

liar, cuando tenía unos 14 meses de edad. Observaron una 
baja respuesta al nombre y baja iniciativa por comunicarse 
(ni con gestos ni con palabras). La familia consultó con el 
pediatra, que les derivó al equipo de atención precoz de su 
zona. Empezaron sesiones semanales con psicología, con la 
presencia de la madre. Los padres refieren no tener ninguna 
evaluación estandarizada ni hipótesis diagnósticas.

Los padres refieren un desarrollo psicomotor dentro de 
la normalidad (se mantuvo sentado a los 7 meses de edad, 
gateo a los 9 meses y marcha autónoma a los 13 meses).

Control de esfínteres diurno a los 2 años y 6 meses, 
aunque en la actualidad, continúan las dificultades con el 
control intestinal diurno, ya que pide que le pongan el pañal 
y si no, hace retención de esfínteres.

Sueño correcto. Alimentación basada en alimentos tritu-
rados y algún sólido (galleta, pan, manzana, patatas).

Las primeras palabras aparecieron sobre los 18 meses y 
la aparición de frases cortas (con la presencia de un verbo) 
las sitúan sobre los 2 años y medio. Su lenguaje actual está 
basado en frases cortas de 2-3 palabras. Utiliza el lenguaje 
para hacer demandas o buscar ayuda. Poco uso del lenguaje 
para compartir, para expresar emociones, para informar. Su 
lenguaje tiene tendencia a ser repetitivo y presenta ecola-
lias demoradas (repite anuncios de la televisión y frases de 
adultos con la misma entonación original).

Los padres le describen como un niño poco expresivo con 
la cara y con las manos: o ríe o llora, pero no ven expresiones 
más sutiles con la cara. Si se le insiste, dice adiós con la 
mano. No recuerdan ningún gesto espontáneo. Cuando está 
muy contento, sí se acerca a los padres, pero solo lo hace 
de forma ocasional. Puede llevar objetos que le gustan a los 
padres, pero, también, es de forma ocasional.

Presenta un juego repetitivo con los objetos (hacer subir 
y bajar un coche por la rampa, montar y desmontar torres), 
aunque sí es variado (coches, torres, construcciones, puzles, 
pelota, trenes…). Sobre los 2 años apareció el juego simbó-
lico. La familia explica que era un juego enseñado, pero que, 
poco a poco, fue añadiendo acciones nuevas (juego de médi-

cos, cocinitas, profesores…). Este tipo de juego, no aparece 
cuando juega solo, solamente cuando los padres le incitan.

Sobre los 18 meses apareció aleteo de brazos, cuando 
estaba muy contento. Ahora lo continúa haciendo, pero cede 
rápido.

Presencia de hipersensibilidades auditivas (motos, petar-
dos, taladros), táctiles (arena, pintura, agua en la cara) con 
un alto grado de interferencia en el ámbito familiar y escolar.

En el parque, no muestra mucho interés por los otros 
niños. En algunos momentos, sí le llama la atención cómo 
se tiran los otros por el tobogán o en los columpios y puede 
querer tirarse detrás de ellos. Aun así, pierde rápido el inte-
rés. Si un niño le dice algo en el parque, la mayoría de las 
veces no responde. Con niños más conocidos, puede ponerse 
a jugar a su lado, pero, raramente, comparten un juego a no 
ser que el adulto intervenga.

Exploración del estado mental y físico
Buen estado general. Disminución del contacto ocular uti-

lizado en las interacciones. Disminución de los acercamientos 
sociales (solamente busca el adulto para pedir objetos o pedir 
ayuda). Baja respuesta social (no responde a la mayoría de 
las preguntas que se le realizan). Poco uso de gestos (señala 
en una ocasión para pedir; en las otras dos ocasiones en las 
que el adulto no le entiende, llora). Poca expresividad facial. 
Explora los objetos de la sala. Tiende a usarlos de un modo 
repetitivo. Se asusta con los juguetes con música alta. Mues-
tra en una ocasión un objeto a la madre. No busca compartir 
juegos con ellos. Facies sin rasgos dismórficos.

Exploraciones complementarias
PEA: normales. EEG: sin presencia de anormalidades 

evidentes. RM cerebral: normal. Cariotipo: 46XY. DNA microa-
rray: no anormalidades evidentes. Búsqueda de cromosoma 
X frágil: negativa. Hemograma y bioquímica de rutina: nor-
males.

Exploración psicopatológica
1.	WPPSI-III (escala de inteligencia de Wechsler para niños 

1ª etapa 2,6- 3,11).
•	 Cociente inteligencia total (CIT) = 89.
•	 Lenguaje general (LG) = 80.
•	 Escala verbal (CIV) = 78.
•	 Escala manipulativa (CIM) = 100.
•	 CI- media poblacional = 100 ± 20.

2.	Escala de adaptación funcional: escala adaptativa de 
Vineland. Resultados por áreas:
•	 Comunicación PT: 78.
•	 Hábitos vida diaria PT: 68.
•	 Socialización PT: 69.
•	 Conducta desadaptativa: significativo.

3.	Entrevista con el niño diagnosticado de TEA: ADOS 
(autismo diagnóstico observacional): algoritmo diagnós-
tico.

Caso clínico

Continúa
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4.	Entrevista diagnóstica con la familia: Autism Diagnostic 
Interview (ADI-R). Algoritmo diagnóstico.
•	 Alteraciones cualitativas en la interacción social recí-

proca.
-	 A.1. Incapacidad para utilizar conductas no verbales 

en la regulación de la interacción social.
-	 A.2. Incapacidad para desarrollar relaciones con 

sus iguales.
-	 A.3. Falta de goce o placer compartido.
-	 A.4. Falta de reciprocidad socio-emocional.
-	 Puntuación total A: 12 (punto de corte 10). Signi-

ficativo.
•	 Alteraciones cualitativas de la comunicación.

-	 B.1. Falta o retraso del lenguaje hablado e incapa-
cidad para compensar esta falta mediante gestos.

-	 B.2. Incapacidad relativa para iniciar o sostener un 
intercambio conversacional.

-	 B.3. Habla estereotipada, repetitiva e idiosincrásica.
-	 B.4. Falta de juego imaginativo o juego social imi-

tativo espontáneo y variado.
-	 Puntuación total B (verbal): 10 (punto de corte 8). 

Significativo.
-	 Puntuación total B (no verbal): 9 (punto de corte 

7). Significativo.
•	 Patrones de conducta restringidos, repetitivos, este-

reotipados.

•	 Sin comorbilidad médica.
•	 Sin comorbilidad psiquiátrica.
•	 Sin regresión a lo largo de su desarrollo.

Recomendaciones
Se recomienda a la familia, iniciar un tratamiento de 

base cognitivo-conductual con modelo basado en la interac-
ción social aplicado, generalizado mediante la formación de 
padres y en el ámbito de la escuela con la que se trabajen 
todas las áreas del desarrollo afectadas de forma intensiva, 
partiendo de situaciones de juego y siguiendo la iniciativa 
del propio niño. Se establecerán 14 objetivos de tratamiento 
con 4 pasos progresivos para conseguir cada objetivo en los 
que se enseñarán las pautas a los padres y ámbito escolar. 
Se establecerán registros semanales de frecuencia de con-
secución de objetivos.

Asimismo, se recomienda que en el entorno escolar, se 
establezcan objetivos de trabajos concretos y medibles de: 
las áreas de comunicación receptiva, comunicación expresiva, 
imitación, juego con iguales, motricidad fina y motricidad 
gruesa y hábitos de autonomía. En el ámbito escolar, resultará 
imprescindible la coordinación interna de todos los profe-
sionales que trabajan con Marc, así como la coordinación 
con la familia y los profesionales externos al ámbito escolar.

-	 C.1. Preocupación absorbente o 
patrón de intereses circunscrito.

-	 C.2. Adhesión aparentemente com-
pulsiva a rutinas o rituales no fun-
cionales.

-	 C.3. Manierismos de manos y dedos.
-	 C.4. Preocupaciones con partes de 

objetos o elementos no funcionales 
de los materiales.

-	 Puntuación total C: 4 (punto de corte 
3). Significativo.

•	 Alteraciones en el desarrollo evidentes a 
los 36 meses o antes. Puntuación total 
4 (punto de corte 1). Significativo.

Orientación diagnóstica
Con toda la información recogida a la fami-

lia, los resultados de las pruebas estandari-
zadas y la observación realizada a lo largo de 
las sesiones, se concluye que Marc cumple 
criterios para el diagnóstico de un trastorno 
del espectro del autismo según criterios DSM5.
•	 Requiere un apoyo significativo en los défi-

cits de comunicación social.
•	 Requiere un apoyo significativo en las con-

ductas repetitivas.
•	 No presenta una discapacidad intelectual.
•	 Sin retraso en la adquisición del lenguaje.
•	 Un lenguaje actual basado en frases de 2-3 

palabras. Presenta un déficit en el lenguaje 
respecto a su edad cronológica y respecto a 
su edad cognitiva no verbal.

Caso clínico (continuación)

ADOS módulo 1. Palabras (ítems A1 código 0, 1 o 2)

Área Ítems Puntuación

Comunicación A2. �Frecuencia de las vocalizaciones hacia 
otros

1

A7. Señalar 1

A8. Gestos 1

Interacción social 
recíproca

B1. Contacto ocular inusual/inapropiado 2

B3. Expresiones faciales 1

B4. Integración de la mirada u otros 
comportamientos durante aperturas

1

B5. Placer compartido 1

B9. Mostrar 1

B10. �Iniciación espontánea de atención 
conjunta

0

B12. Cualidad de las aperturas sociales 1

Total Comunicación + Social 10
Comportamientos 
repetitivos y 
restringidos

A5. �Uso de palabras o frases estereotipadas 
o idiosincrásicas

1

D1. �Interés sensorial inusual en los 
materiales de juego o personas

0

D2. �Manierismos de manos u otros 
complejos

1

D4. �Intereses inusualmente repetitivos o 
comportamientos estereotipados

2

Total 14

Punto corte para autismo = 12; Punto de corte para espectro autista = 8.
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Los trastornos del espectro 
autista (TEA)
17.	Los trastornos del espectro autista 

(TEA) en el DSM5, INCLUYEN 
como modificadores clínicos:
a.	 Nivel de lenguaje.
b.	 Comorbilidad psiquiátrica.
c.	 Catatonía.
d.	 Todas son ciertas.
e.	 Ninguna es cierta.

18.	Instrumentos de cribaje de TEA 
de segundo nivel, INCLUYE:
a.	 Ages and Stages Questionnare 

(ASQ ).
b.	 Parents ´ Evaluation of Deve-

lopmental States (PEDS).
c.	 Brigance Early Childhood 

Screen.
d.	 Todas son ciertas.
e.	 Ninguna es cierta.

19.	El instrumentos de cribaje M-
CHAT-R/F:
a.	 Incluye exclusivamente un 

cuestionario rellenado por los 
padres.

b.	 Incluye exclusivamente una 
entrevista realizada por el pro-
fesional con los padres.

c.	 Es una entrevista de juego con 
el niño.

d.	 Incluye cuestionario rellenado 
por los padres y una entrevista 
del profesional con los padres.

e.	 Ninguna es correcta.

20.	En todos los niños en los que se 
sospecha TEA debe realizarse 
como protocolo:
a.	 EEG.
b.	 RMC.
c.	 CT scan cerebral.
d.	 Pruebas genéticas.
e.	 Todas son ciertas.

21.	Criterios esenciales en el trata-
miento de TEA, son:
a.	 Generalización del tratamiento.
b.	 Aplicarlo siempre en la con-

sulta.
c.	 Siempre aplicarlo los profesio-

nales.
d.	 Tratamiento sin estructura.
e.	 Todas son correctas.

Caso clínico

22.	Características específicas del caso 
de Marc son:
a.	 Retraso cognitivo.

b.	 Retraso en la aparición del len-
guaje.

c.	 Retraso psicomotor.
d.	 No tiene juego funcional.
e.	 Ninguna es correcta.

23.	Respecto a la entrevista ADOS 
realizado en el caso de Marc:
a.	 Es una entrevista realizada con 

los padres del niño.
b.	 No existen intereses inusual-

mente repetitivos o comporta-
mientos estereotipados.

c.	 El contacto visual es apropiado
d.	 Todos son correctos.
e.	 Ninguno es correcto.

24.	Es esperable que en el caso de 
Marc:
a.	 Los síntomas de comunicación 

social empeoren con el tiempo.
b.	 Los síntomas de intereses 

repetitivos o comportamientos 
estereotipados mejoren con el 
tiempo.

c.	 Para los 4 años no tenga TEA.
d.	 Pierda habilidades cognitivas.
e.	 Tenga grandes dificultades de 

aprendizaje.

A continuación, se expone el cuestionario de acreditación con las preguntas de este tema de Pediatría Integral, que 
deberá contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditación de formación continuada del sistema de acreditación de los profesionales sanitarios de 
carácter único para todo el sistema nacional de salud, deberá contestar correctamente al 85% de las preguntas. Se 
podrán realizar los cuestionarios de acreditación de los diferentes números de la revista durante el periodo señalado 
en el cuestionario “on-line”.

http://www.sepeap.org

