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REITED

El objetivo principal de este articulo es una actualizacién
del autismo en edades tempranas dirigido a los
profesionales del ambito de la pediatria, profesionales
que tienen la labor esencial de detectar los signos
precoces del autismo y/u otras alteraciones evolutivas
frecuentemente asociadas con el autismo, diferenciarlas
de lo que es un desarrollo normalizado, realizar labores

de cribaje de alteraciones evolutivas o detectar sospecha
del trastorno del espectro autista (TEA) y, en caso de ser
positiva, derivar a profesionales especializados para una
adecuada evaluacion y devolucion diagndstica a la familia.
La labor de los profesionales de pediatria es esencial en

el acompafiamiento de la familia en este dificil proceso

y su asesoramiento profesional. Para ello, este articulo
pretende actualizar a los profesionales de la pediatria en el
concepto actual del autismo, las clasificaciones actuales,
los sintomas en edades tempranas, su presentacién en el
género femenino, la deteccioén de los primeros signos de
autismo e instrumentos utilizados. El reto del articulo es
concienciar a los profesionales de la pediatria de su labor
esencial, mejorando el pronéstico de los nifios/as autistas
mediante una identificacion precoz, reto todavia mejorable
en todas nuestras sociedades, y pretende ayudar en el
conocimiento actualizado para tal importante cometido.

Abstract

The main objective of this article is to provide an
update on autism at early ages, aimed at professionals
in the field of pediatrics. These professionals have
the essential role of detecting early signs of autism
and/or other developmental disorders frequently
associated with autism, differentiating them from
normal development, screening for developmental
disorders, or detecting suspected autism spectrum
disorder (ASD). If the result is positive, referral to
specialized professionals for an appropriate evaluation
and diagnostic feedback to the family should be
made. The work of pediatric professionals is essential
in supporting families in this difficult process and
providing them with professional advice. To this end,
this article aims to update pediatric professionals on
the current concept of autism, current classifications,
symptoms at early ages, its presentation in the female
gender, the detection of early signs of autism, and the
instruments used. The challenge of the article is to
raise awareness among pediatric professionals about
their essential work, improving the prognosis of autistic
children through early identification, a challenge that
can still be improved in our societies, by providing
updated knowledge for such an important task.
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OBJETIVOS

Mejorar el conocimiento sobre los sintomas necesarios para realizar un
diagnoéstico de trastorno del espectro autista (TEA) segin el DSM-5-TR.

* Mejorar el conocimiento de como se debe presentar un diagndstico de TEA en
el DSM-5-TR, incluyendo los modificadores clinicos y criterios de severidad.

» Mejorar el conocimiento sobre el desarrollo de sintomas de autismo desde

las primeras edades y de manera progresiva.

* Mejorar la deteccion e identificacion de sintomas en el género femenino.
» Especificar los instrumentos de deteccion de los sintomas de autismo en

primeras edades.

* Mejorar el conocimiento sobre lo que los padres esperan de un profesional

cuando le dan un diagnéstico de autismo en su hijo/a.
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NOTA: a lo largo de este documento, el término “autismo”
se utiliza como abreviatura para el trastorno del espectro
autista (TEA), tal y como se define en la quinta edicion
revisada del Manual Diagndstico y Estadistico de los
Trastornos Mentales (DSM-5-TR) de la Asociacion
Norteamericana de Psiquiatria(. La GUIA NICE CG170(2)
actualiz6 los términos “nifios y jovenes con autismo” o
“sintomas de autismo”, alinedndolos con la terminologia
actual, “nifios y jovenes autistas” y “caracteristicas de
autismo”, que es lo que utilizaremos en este documento.
Se utiliza indistintamente trastorno del desarrollo
intelectual (TDI) como discapacidad intelectual (DI).
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Introduccion

Los TEA-autismo son un conjunto de
alteraciones neuroevolutivas que afectan
el desarrollo de la comunicacién social y
presentan un patron de conductas e intere-
ses estereotipados y repetitivos, un patrén
de conducta inflexible al cambio y altera-
ciones en la percepcion sensorial (hiper o
hiposensibilidad).

demis de estas caracteristicas, los

nifios y jovenes autistas experi-
mentan con frecuencia una varie-

dad de problemas cognitivos, de aprendi-
zaje, linglisticos, médicos, emocionales
y conductuales, incluyendo la necesidad
de rutina, dificultad para comprender
las normas sociales, a otras personas,
incluidas sus intenciones, sentimientos
y perspectivas, alteraciones del suefio y
alimentacién, y problemas de salud men-
tal, como ansiedad, depresion, problemas
de atencién, comportamiento autolesivo
y, en ocasiones, agresividad®). Estas
caracteristicas pueden tener un impacto
sustancial en la calidad de vida del indi-
viduo y de su familia o cuidador, y condu-
cir a la vulnerabilidad social. Comienzan
los signos precoces con frecuencia en los
primeros meses de su desarrollo y con-
tindan a lo largo de la vida, en algunos
casos teniendo una evolucién compatible
con una vida normalizada, pero, en otros
casos, asociados a varias otras alteraciones
evolutivas, necesitardn ayuda continuada
por la severa afectacién funcional®. Los
sintomas de autismo estdn presentes en
la poblacién general, pero hablamos de
TEA cuando cumplen los criterios diag-
nésticos descritos en las clasificaciones
internacionales DSM-5-TR o CIE-11®),
En los casos de nifios autistas con buenas
habilidades de lenguaje y cognitivas (nivel
de severidad 1), el autismo representa
un continuo de lo que es un desarrollo
normalizado, pero en aquellos casos de
autismo asociado a otras alteraciones del
neurodesarrollo, especialmente aquellos
con grave afectacién del lenguaje, comu-
nicacién y con discapacidad intelectual
(DI) o trastorno del desarrollo intelectual
(TDI) (nivel de severidad 3), su presen-
tacién clinica es claramente diferenciada
de lo que es un desarrollo normalizado
ya desde los primeros meses de la vida®.
El autismo ha aumentado drastica-
mente en los tltimos afios su incidencia
y prevalencia; en paises desarrollados, se
estima entre 1-2 %) de la poblacién en
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edad infantil, en parte, por los cambios
en los criterios diagndsticos, por una
mejor formacién de los profesionales
en la deteccién, diagndstico y por una
mayor concienciacién social, en especial
de los padres supervisando la evolucién
de sus hijos(©. No hay evidencia de que
el aumento de incidencia-prevalencia de
autismo se deba a otros factores, pero hay
cambios sociales, como, por ejemplo, una
mayor edad de los padres, con un com-
ponente genético etiolégico en autismo
claramente constatado y la evidencia de
que una edad mds avanzada de los padres
aumenta el riesgo de mutaciones genéti-
cas y el riesgo del autismo. La labor de los
profesionales de pediatria es esencial®).
Uno de los grandes cambios en los ulti-
mos 40 afios ha sido la clara evidencia de
que la deteccién e intervencién precoz
de los signos precoces, aunque todavia no
cumplan todos los criterios diagnésticos
de autismo, cambia el futuro de las per-
sonas autistas. Hemos mejorado nuestra
deteccién y diagndstico del autismo, pero
permanece todavia un desafio identifi-
carlo de manera precoz, en especial, en
el caso de las nifias, en el que su autismo
persiste frecuentemente infradetectado
e infradiagnosticado(?). La formacién
de los pediatras y enfermeras pedidtri-
cas en los signos precoces de autismo, la
incorporacién de un cribaje sistematizado
en las consultas de evaluacién del nifio
sano, el dominio de los instrumentos de
cribaje y realizarlos en las revisiones del
nifo sano cuando surja alguna alerta
identificada por los padres u otros pro-
fesionales o se esté revisando un nifio/a
perteneciente a un grupo de alto riesgo.
Una deteccién temprana permite la
derivacién a servicios de diagnéstico,
una apropiada intervencién, asi como la
integracién a nivel social y educativo; el
conjunto de intervenciones que se favo-
recen con el diagndstico precoz tienden a
reducir la morbilidad de los nifios y nifias
con autismo, mejoran los desenlaces de
salud y es probable que conduzca a una
mejor funcionalidad en la edad adulta®).

El pediatra debe diferenciar lo que es
un desarrollo normalizado del que no lo
es y, cuando hay sospecha, realizar el cri-
baje adecuado, incluyendo exploraciones
médicas para descartar cualquier posi-
ble explicacién de la alteracién evolutiva
presente, descartar problemas de vision-
audicién o cualquier otra problemdtica
médica. El diagnéstico y seguimiento del
autismo requiere la coordinacién entre

equipos de niveles asistenciales diversos,
para favorecer un proceso asistencial con-
tinuo, coordinado y colaborativo entre
pediatria de Atencién Primaria, neurope-
diatria, equipos de Atencién Temprana,
equipos de salud mental infantil y juvenil
y familiares®).

Concepto del autismo.
Criterios diagnoésticos segin
el DSM-5-TR y CIE-11

El TEA puede considerarse una afeccion
dimensional, con variabilidad de los sin-
tomas y/o gravedad.

En el afio 2013, 1a American Psychia-
tric Association (APA) publicé la 52
edicién del “Diagnostic and Statistical
Manual of Mental Disorders” (DSM-5)
(1), Con su publicacién, la clasificacién y
criterios en el campo del autismo que-
daron modificados, pasando a una tnica
nomenclatura de Trastornos del Espec-
tro Autista (TEA). Reflejaba el consenso
cientifico de que el TEA podia consi-
derarse una afeccién dimensional, con
variabilidad de los sintomas y/o gravedad
en las dos 4reas centrales: A) déficits en
la comunicacién social y en la interaccién
social; B) restriccién de conductas e inte-
reses y presencia de actividades repetiti-
vas (Tabla I). El diagnéstico correcto del
TEA en el DSM-5 inclufa los grados de
severidad (3 niveles) para las dos dimen-
siones de comunicaci6n social y de com-
portamientos restringidos y repetitivos.
Desde el nivel 1 (que necesita un poco de
apoyo) hasta el nivel 3 (que necesita un
apoyo muy sustancial) (Tabla I).

También, para un diagndstico correcto
de TEA, se debia indicar siempre los espe-
cificadores clinicos o trastornos comor-
bidos, quedando reflejada la variabilidad
fenotipica del autismo a través de los
especificadores que acompafiardn al diag-
ndstico. Se inclufan en los especificadores
clinicos si el TEA se asociaba o no a otros
trastornos del neurodesarrollo y/o a tras-
tornos o a alguna afeccién médica o gené-
tica (epilepsia, X-fragil, etc.), 0 a un factor
relevante ambiental asociado (Tabla I).

Los TEA en el DSM-5 y en el CIE-
10 se incluian dentro del paraguas de los
trastornos del neurodesarrollo (TND):
TDI, trastornos de la comunicacién,
incluyendo trastorno de lenguaje (TL),
trastornos especificos del aprendizaje,
trastornos motores y trastorno por déficit

de atencién/hiperactividad (TDAH)®).
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Tabla I. Criterios diagnésticos del DSM-5-TR del trastorno del espectro autista (TEA)
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1A. Sintomas nucleares de TEA

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion e interaccion social que se presentan en diferentes contextos, manifestadas por todo lo
siguiente, ya sea actualmente o en el pasado (los ejemplos son ilustrativos, no exhaustivos):

1. Deficiencias de reciprocidad socioemocional; que pueden presentarse desde aproximaciones sociales anormales y fracaso para
mantener una conversacion bidireccional, como manifestada por la disminucién para compartir intereses o emociones, hasta una
falta total en la iniciacion o respuesta a las interacciones sociales

2. Dificultades en las conductas comunicativas no verbales presentes en la interaccion social; por ejemplo, desde una baja integracion
de la comunicacioén verbal y no verbal hasta anormalidades en el contacto ocular y el lenguaje corporal, o déficits en la comprensién

y uso de gestos, hasta una completa falta de expresion facial y comunicacién no verbal

3. Dificultades para desarrollar, mantener y comprender relaciones sociales adecuadas al nivel de desarrollo (aparte de con los
cuidadores); se incluye, por ejemplo, desde dificultades para ajustar la conducta social a diferentes contextos a 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 restringidas y repetitivos, tal como se manifiesta en dos o mas de
los siguientes, ya sea actualmente o en el pasado (los ejemplos son ilustrativos, no exhaustivos):

1. Comportamientos motores, verbales o uso de objetos de forma estereotipada y repetitiva (p. €j., estereotipias motoras simples,
alinear o mover objetos de forma repetitiva, ecolalia o frases idiosincrasicas)

2. Insistencia en el mantenimiento de lo mismo, adhesion inflexible a las rutinas, patrones de comportamiento ritualizados de tipo
verbal o no verbal (p. ej., extremas alteraciones con cambios pequefios, dificultades con las transiciones, patrones de pensamiento
rigido, rituales de saludo, insistencia en una misma ruta o comida todos los dias)

3. Intereses excesivamente fijos y restringidos que son anormales, ya sea en su intensidad u objetivo (p. ej., una fuerte vinculacién o

interés por objetos inusuales, excesivamente circunscritos o intereses perseverantes)

4. Hiper o hiporreactividad a estimulos sensoriales o interés sensorial inusual por aspectos del entorno (p. €j., aparente indiferencia al
dolor/temperatura, respuesta negativa a sonidos especificos o texturas, oler o tocar excesivamente los objetos, fascinacion por las
luces o por dar vueltas a los objetos)

C. Los sintomas deben presentarse en el periodo del desarrollo temprano (aungue pueden no llegar a manifestarse plenamente hasta que
las demandas sociales exceden las limitadas capacidades o pueden estar enmascaradas por estrategias aprendidas a lo largo de la vida)
D. Los sintomas crean interferencia clinica significativa en el funcionamiento social, ocupacional o en otras areas importantes
del funcionamiento actual
E. Estas alteraciones no estan mejor explicadas por discapacidad intelectual (TDI) o retraso en el desarrollo global. TDI y TEA
frecuentemente concurren; para realizar un diagnéstico comérbido entre los dos, la comunicacién social deberia estar por debajo de lo
esperado para el nivel de desarrollo

— Con catatonia

1B. Especificadores clinicos TEA del DSM-5-TR

Se incluyen una o mas comorbilidades del neurodesarrollo, de problemas de salud mental, conducta o cualquier comorbilidad médica:
— Con o sin discapacidad intelectual asociada
— Con o sin alteracion del lenguaje asociado. Asociado a otros problemas del neurodesarrollo o salud mental o conducta (use cédigos

para identificar problemas del neurodesarrollo o salud mental o conducta)

— Asociado a condiciones médicas o genéticas conocidas o factores ambientales (use cédigos para identificar condiciones asociadas
genéticas o médicas)

Nivel de severidad

Grado 3
“Necesita ayuda
muy notable”

1C. Criterios de nivel de severidad de TEA segtin el DSM-5-TR

Comunicacion social

Déficits severos en las habilidades comunicativas sociales verbales
y no verbales. Muy limitada iniciacién de las interacciones sociales
y minima respuesta a las aperturas sociales de otros. Por ejemplo,
cuando presenta escasas palabras de habla poco comprensible,
quien raramente inicia interacciones y, cuando lo hace, realiza
aproximaciones inusuales exclusivamente para sus necesidades,
responde socialmente solo a aproximaciones muy directas

Conductas restrictivas, repetitivas

Conducta inflexible, extrema dificultad
para el cambio u otras conductas
repetitivas o restrictivas que interfieren
con el funcionamiento en todas las
esferas. Grandes alteraciones/dificultades,
cambiando el foco o las acciones

Grado 2 Marcados déficits en las habilidades comunicativas verbales y Conducta inflexible, dificultades con el
“Necesita ayuda no verbales. Déficits sociales son aparentes incluso con apoyos cambio u otras conductas restrictivas
notable” in situ. Limitada iniciacién de interacciones sociales. Reducida o restringidas aparecen con suficiente
o respuestas anormales a las aperturas sociales de otros. Por frecuencia para ser obvias para el observador
ejemplo, cuando pueden hablar con frases simples, pero sus ordinario e interfieren con su funcionamiento
interacciones se limitan a intereses especiales restrictivos y con en una variedad de contextos. Alteracién y/o
marcada atipicidad en la comunicacién no verbal dificultad para cambiar el foco o las acciones
Grado 1 Sin apoyo in situ, presenta alteraciones visibles en la interaccién Su conducta inflexible causa interferencia

“Necesita ayuda”

social. Dificultades en iniciar relaciones sociales y claros

ejemplos de respuestas atipicas a las aperturas sociales de otros.
Puede parecer que tiene una disminucién del interés en las
interacciones sociales. Por ejemplo, cuando puede hablar con
frases y comunicarse, pero falla en mantener conversaciones y sus
intentos de hacer amigos son extrafios y poco exitosos

significativa con su funcionamiento en

uno o mas contextos. Dificultades en el
cambio entre actividades. Problemas de
organizacion y planificacién obstaculizan su
independencia

Fuente: American Psychiatric Association (APA). Diagnostic Criteria for the 299.00 Autism Spectrum Disorder. 2022.
Diagnostic and Statistical Manual. 5% edition (DSM-5-TR).
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El DSM-5 también sefialaba que los
sintomas debian estar presentes en la pri-
mera infancia, pero que podian no mani-
festarse hasta que las demandas sociales
excedieran las capacidades cognitivas o
de adaptacion al medio. Los sintomas
deberian causar un deterioro clinica-
mente significativo en lo social, laboral
u otras dreas importantes del funciona-
miento habitual, y no estar mejor descri-
tos por otro diagnésticos(®.

El texto revisado se public el 18 de
marzo del 2022 (DSM-5-TR), presen-
tando escasas modificaciones respecto al
DSMS-5, especificando, pero sin suponer
un cambio real efectivo, que es necesario
cumplir “todos” los 3 criterios descritos
en los déficits en la comunicacién-inte-
raccién social. Mds relevante es la actua-
lizacién en los criterios de los modifica-
dores clinicos, incluyendo los sintomas de
problemas de salud mental o alteraciones
del neurodesarrollo, sin ser necesario que
cumplan todos los criterios de trastornos
mentales, del neurodesarrollo o del com-
portamiento (Tabla IA: criterios diagnds-
ticos; Tabla IB: criterios de severidad;
Tabla IC: de modificadores clinicos)®.

La Organizacion Mundial de la Salud
(OMS) publicé la mas reciente Clasifi-
cacién Internacional de Enfermedades
(CIE-11) en junio de 2018. Al igual que
el DSM-5,1a CIE-11 incluye el TEA enla
categoria de trastornos del neurodesarrollo.
Los criterios diagnosticos del TEA en el
DSM-5-TR y CIE-11 son similares. Los
modificadores clinicos y criterios de severi-
dad en la CIE-11y, en lugar de la clasifica-
cion descriptiva de la severidad, proponen
subgrupos basados en la presencia o no de
alteracién del funcionamiento intelectual
o de alteracién funcional del lenguaje(®.

Con la edad, més de la mitad de los
adultos que cumplian criterios de TEA
en la infancia dejan de cumplir los crite-
rios diagndsticos en la edad adulta; por
el contrario, puede que se vean afectados
negativamente por sintomas residuales
con importante interferencia funcional®).
EIDSM-5-TR no establece ninguna dis-
posicion respecto al TEA adulto subcli-
nico que necesita recursos especializados;

la CIE-11 si®).

Cémo realizar un diagnoéstico
de TEA en el DSM-5-TR

Para que se establezca un diagnéstico de
TEA segun el DSM-5-TR(), se deben incluir
los 9 puntos que se citan a continuacion.

DIAGNOSTICO PRECOZ Y SEGUIMIENTO DEL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA

Criterio de sintomas nucleares TEA

del DSM-5-TR consideraciones: para

establecer un diagnéstico de TEA
segin el DSM-5-TR es necesario

(Tabla IA): 1) que cumpla algun cri-

terio de A1, A2y A3, y se exige que

tiene que cumplir, al menos, algun cri-
terio en los 3 subindices del A (A1, A2

y A3); 2) no es necesario que cumpla

todos los criterios de cada subindice

A1, A2y A3; 3) tiene que cumplir, al

menos, algin criterio de dos subindi-

ces del B (B1, B2, B3 0 B4); 4) no es
necesario que cumpla todos los crite-
rios de los subindices, solo algin cri-
terio de 2 subindices del B (B1, B2, B3
0 B4); 4) pueden aparecer en distintos
periodos de tiempo; 5) algtin sintoma
tiene que manifestarse en primera
infancia (criterio C); 6) en nifios/as
con buenas habilidades cognitivas,
los sintomas de TEA pueden pasar
desapercibidos hasta después de los

5 afios o, incluso més tarde, hasta

que en la edad adolescente o adulta

temprana se manifiesten (criterio C);

7) los sintomas crean interferencia

clinica significativa en el funciona-

miento (criterio D); 8) los sintomas
no estin explicados mejor por otros

trastornos de salud mental (T'SM) o

médicos (criterio E); y 9) jcuidado con

las nifas! Los requerimientos diagnds-
ticos son los mismos, pero su expresion
clinica es diferente de la de los nifios.

Se deben incluir los especificadores

clinicos para el TEA del DSM-5-TR:

se incluyen una o mas comorbilidades
del neurodesarrollo, de problemas de
salud mental o conducta, que incluye
con o sin TDI, TL, otros TND o TSM

o alteraciones de conducta, con o sin

catatonia o condiciones médicas, gené-

ticas o factores ambientales (Tabla IB).

Se deben incluir los niveles de seve-

ridad TEA del DSM-5-TR, inde-

pendientemente para las dos dimen-
siones de los criterios de sintomas

(Tabla IC): a) deficiencias persisten-

tes en la comunicacién e interaccién

social; y b) presencia de patrones de
comportamiento, intereses y activida-
des restringidas y repetitivas.

— Elnivel 1 de severidad son aquellos
nifios, adolescentes con buenas ha-
bilidades cognitivas y de lenguaje
expresivo, en que la alteracién en
la comunicacién social no es muy
visible si tienen ayudas y los sin-
tomas estereotipados o repetitivos

solo aparecen en un contexto, fre-
cuentemente solo en casa. Pueden
pasar desapercibidos. El nivel 1 de
severidad frecuentemente va aso-
ciado a problemas de salud mental
(ansiedad, depresidn, etc.) y sinto-
mas de TDAH, tics, etc. No van
asociados a TDI ni TL y si lo van
el TDI es muy leve.

— En el nivel 2 de severidad, los
sintomas de TEA son visibles en
todos los contextos. Se reconocen
mds tempranamente. Frecuente-
mente, asociados a otros TND: TL,
TDI leve o moderado, sintomas de
TDAH, alteraciones de conducta,
etc. A veces, reciben un diagndstico
de TL, TDI, etc., sin identificar el
TEA, impidiendo que accedan a
tratamientos precoces del autismo.

— Enelnivel 3 de severidad, los sin-
tomas nucleares clinicos del TEA
son severos, visibles en todos los
contextos y asociados a varias y
graves alteraciones del neuro-
desarrollo. Presentan afectacion
severa del lenguaje, con ausencia
o escaso lenguaje (T'L), TDI mo-
derada o severa y, frecuentemente,
asociados a severa hiperactividad,
falta de atencién y concentracion,
impulsividad, problemas conduc-
tuales y problemas médicos(.

El autismo, una alteracion
en el neurodesarrollo

El TEA se incluye dentro del paraguas de
los TND. Los TND se incluyeron por pri-
mera vez en la clasificacion internacional
de trastornos mentales en el DSM-5 y, en su
posterior actualizacion, en el DSM-5-TR(),

El concepto tiene una base comin a
todos ellos, presentando una vulnera-
bilidad genética que, seguin se va cono-
ciendo, resulta comiin a muchos de ellos,
que interactda con factores no genéti-
cos®. Todos tienen en comun: que los
primeros signos comienzan en la infan-
cia, muchos en la primera infancia; que
es parte inherente del desarrollo de la
persona, que va cambiando la presenta-
cién clinica de acuerdo a la edad segin
el periodo y especificidad de maduracién
cerebral; y que, en general, afectan mds
frecuentemente a los varones, presentando
el género femenino una presentacién cli-
nica diferenciada con una base biolégica
posiblemente también diferenciada,
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Tabla Il. Signos y sintomas de trastorno del espectro autista en nifios y nifias

preescolares (menores de 5 afios)

— Retraso en el lenguaje (en balbuceos o palabras, por ejemplo, menos de
10 palabras a los 2 afos)

— Regresion o pérdida del uso del habla

— El lenguaje hablado (est4 presente) puede incluir: vocalizaciones no
funcionales o vocalizaciones estereotipadas, entonaciones planas o
extrafias, repeticiones frecuentes de grupos de palabras u oraciones
(“ecolalia”), referencias a uno mismo por su nombre, o “usted”, o “ella/él”
mas alla de los 3 afios

— Uso reducido y/o poco frecuente del lenguaje para comunicarse, por
ejemplo, usando palabras sueltas a pesar de poder formar oraciones

Lenguaje
hablado

Respuesta
a otras
personas

— Respuesta ausente o tardia cuando se les llama por su nombre, a pesar
de tener una audicién normal

— Respuesta reducida o ausente a sonrisa social

— Respuesta reducida o nula a las expresiones faciales o los sentimientos
de los demas

— Respuesta negativa inusual a las solicitudes de otras personas
(comportamiento de evitacién de la demanda)*

— Rechazo de abrazos o mimos iniciados por un familiar o cuidador, aunque
ellos mismos pueden iniciar abrazos

— Conciencia reducida o ausente del espacio personal, o intolerancia inusual
a la incursion de otros en su espacio personal

— Interés social en los demas reducido o ausente, incluidos los nifios y nifias
de su misma edad —puede rechazar a los demas— si estan interesados en
los demads, pueden acercarse a ellos de manera inapropiada, aparentando
ser agresivos o perturbadores

— Imitacién reducida o ausente de las acciones de otros

— Inicio de juegos sociales con otros reducidos o ausentes, jugar solo

— Diversion reducida o ausente en situaciones que a la mayoria de los nifios
y nifias les gusta, por ejemplo, las fiestas de cumpleafios

— Diversion compartida reducida o ausente

Interaccion
con otras
personas

— Uso reducido o nulo de gestos y expresiones faciales para comunicarse
(aunque pueden colocar la mano de un adulto sobre los objetos)

— Los gestos, expresiones faciales, orientacion corporal, contacto visual
(mirar a los ojos a los demés mientras se habla) y palabras utilizadas en
la comunicacion social son reducidos y estan poco integrados

— Uso social del contacto visual reducido o ausente, asumiendo que la vision
es satisfactoria

— Atencidn conjunta reducida o ausente, evidenciada por una falta de
intercambio de miradas, ausencia de seguimiento de una indicacién
(para mirar donde “sefialar” o mostrar objetos para compartir interés

Contacto
visual,
sefalary
otros gestos

Ideas e — Imaginacion y diversidad de juegos de simulacién reducida o ausente
imaginacion

(juegos)

Intereses — Movimientos repetitivos estereotipados, como aplaudir, balancear el
restringidos cuerpo mientras esta de pie, girar y chasquear los dedos

o inusuales — Juegos repetitivos o estereotipados, por ejemplo, abriry cerrar puertas
y/o comporta-  — Intereses demasiado centrados o inusuales

mientos — Excesiva insistencia en seguir su propia agenda

repetitivos y — Sensibilidad emocional extrema al cambio o situaciones nuevas,
rigidos insistencia en que las cosas permanezcan igual

— Reaccion excesiva o insuficiente a los estimulos sensoriales (por ejemplo,
texturas, sonidos, olores)

— Reaccionar de forma exagerada al sabor, olor, textura o apariencia de los
alimentos o seguir dietas extremas

*La evitacion de la demanda patoldgica (o0 extrema) se refiere a un conjunto de sintomas que pueden coexistir
con el TEA y se reconoce como un perfil de comportamiento dentro del TEA. Se caracteriza por una evitacion de
las demandas y expectativas diarias en un grado extremo, y esta impulsada por una necesidad basada en la
ansiedad de tener el control. Los signos y/o sintomas tipicos incluyen la resistencia o evitacion de las demandas
ordinarias de la vida y el uso de estrategias sociales como parte de la evitacion (por ejemplo, distraer o dar
excusas). - Fuente: Guia de practica clinica para la atencion del trastorno del espectro autista en la infancia
en atencion primaria. Actualizacion. Ministerio de Sanidad, in press. Presenta un listado de signos y sintomas
de autismo basado en el listado de la guia NICE National Institute for Health and Care Excellence (NICE). Autism
spectrum disorder in under 19s: support and management clinical guideline. London: NICE; 2013. Disponible
en: www.nice.org.uk/guidance/cgl170. CG128 para nifios y nifias en edad preescolar (menores de 5 afios).
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asociada a una infradeteccion e infradiag-
néstico. Las caracteristicas o sintomas que
definen los TND mejoran con la edad,
son mids visibles en la infancia, pueden
persistir total o parcialmente e, incluso,
no presentar ningun signo en edad adulta,
pero, aunque con escasa sintomatologia,
pueden tener interferencia importante en
su funcionamiento(0),

Inicio de signos de autismo

Posiblemente, el primer signo que se ha
identificado en hermanos de nifios/as con
autismo que, posteriormente, desarrollan
autismo, es la disminucién del contacto
ocular que aparece entre los 2 y 6 meses.

Otros signos precoces, hacia los
6 meses de vida, son la disminucién de
la sonrisa social y vocalizacién hacia las
personas, aumentando hacia los objetos.
Pueden aparecer también, de manera
precoz, sintomas sensoriales o alteracio-
nes motoras. Posteriormente, sobre los
15 meses, es cuando los sintomas mds
nucleares y claros del autismo en la socia-
bilidad y comunicacién comienzan a ser
mds evidentes. Las conductas repetitivas
pueden comenzar incluso mds tarde de
los 24 meses. No es infrecuente que diag-
nésticos iniciales de TL en los primeros
2 afios de vida, al aparecer posterior-
mente conductas repetitivas, cambien a
un diagnoéstico de TEA.

No todos los casos de autismo tienen
un comienzo insidioso. Un 25-30 % de
los padres describe un desarrollo evolu-
tivo dentro de la normalidad en el primer
afio o 18 meses de vida, presentando pos-
teriormente una regresién en el interés
y comunicacién social, como primeros
signos evidentes de autismo. La causa de
esta regresién temprana no estd clara y
todas las pruebas médicas pueden resultar
dentro de la normalidad. Incluso se ha
asociado con un desarrollo del lenguaje
mds temprano(l),

El impacto de la alteracién del neu-
rodesarrollo es mds claro en aquellos que
tienen autismo asociado a TDI, en los
que se evidencian alteraciones propias
de la DI, como es el retraso psicomo-
tor, la escasa curiosidad por su entorno,
la escasa funcionalidad en el juego y,
en general, los déficits generalizados en
las diferentes dreas del desarrollo y en la
adaptacion funcional. A ello se asocian
los sintomas propios del autismo, muchas
veces enmascarados por el TDIG).



En los primeros afios de la vida, las
conductas repetitivas y la rigidez con-
ductual y cognitiva pueden ocasionar
graves problemas de conducta e irritabi-
lidad ante cambios inesperados, lenguaje
incomprendido o situaciones sociales a
las que el nifio no sabe adaptarse o pedir
ayuda. En el autismo de severidad 2y 3,
a edad preescolar, son obvias las altera-
ciones sociales, bien por escaso interés o
respuesta social o bien por una sociabili-
dad desinhibida, dificultades para ajustar
su comportamiento a diferentes contextos
sociales, aprender las normas y el com-
portamiento igual que otros nifios de su
edad. Los padres pueden llegar a tener
dificultades para exponer a sus hijos a
situaciones sociales que no sean dentro
de su rutina, por la reaccién inesperada a
estimulos sensoriales o bullicio o cambios
inesperados que pueden provocar reaccio-
nes conductuales extremas. Los padres
pueden llegar a evitar estas situaciones,
conllevando un aislamiento del nifio y su
familia y una escasez de oportunidades
de aprendizaje en diferentes contextos
sociales.

En el caso de autismo sin TDI, no
suelen existir otros retrasos evolutivos
y son los sintomas nucleares de autismo
los que estdn presentes. Dificultades de
relacién social, de adaptarse a los diferen-
tes contextos, en la comunicacién social
y la presencia de patrones repetitivos de
juego o conducta, alteraciones sensoria-
les 0 manierismos, son los sintomas que
deben alertar a los profesionales y/o a sus

padres®10) (Tabla II).

Presentacion del autismo
en el género femenino

Autismo femenino con buenas
habilidades intelectuales y de
lenguaje

Existe una infradeteccion e infradiagnos-
tico del autismo femenino con buenas
habilidades cognitivas y de lenguaje, en
todas las edades.

En los estudios epidemiol6gicos
poblacionales del autismo sin TDI, la
ratio masculino/femenino (M/F) es de
3:1; pero, en servicios clinicos, la ratio
en la edad adulta M/F puede llegar a
aumentar hasta 11:102), Existe una infra-
deteccién e infradiagnéstico del autismo
femenino con buenas habilidades cogni-
tivas y de lenguaje, en todas las edades®3).
Secundariamente, no tienen acceso a tra-
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tamiento precoz y su evolucién funcional
es mds deteriorante que en el autismo
masculino. En la edad adulta son mds
graves, con mds interferencia funcional,
intentos autoliticos, suicidio, conductas
autolesivas, trastornos emocionales, dis-
foria de género, trastornos alimentarios,
situaciones traumdticas y estigmatizacion
social(13),

Las nifias comparadas con los nifios
autistas, ya desde los primeros meses de
la vida, pueden tener mds preservada su
interés social, contacto ocular, iniciacién
social buscando la atencién de las perso-
nas, deseo comunicativo, juego simbdlico
o con otros nifios. Por el contrario, pue-
den presentar menos conductas repetiti-
vas o mds sutiles y mds funcionales. Los
signos precoces de autismo en las nifias
pueden confundirse con timidez. En las
nifias, por el contrario, existen dificul-
tades sociales y comunicativas, por sus
dificultades en la reciprocidad socioco-
municativa y en el juego, relacionadas
con problemas de cognicién social. Las
alteraciones sensoriales estin frecuente-

mente presentes, pero, muchas veces, no
son detectadas ni por los padres ni por
ellas mismas. El grupo con buenas habili-
dades cognitivas y de lenguaje expresivo,
proporcionalmente, parece tener también
menos alteraciones del neurodesarrollo
asociadas que los nifios autistas. Ya desde
pequeiiitas, las nifias son mds conscientes
de sus diferencias. Cuando se comparan
con otras nifias normotipicas, tienden a
imitarlas, a veces, sin saber bien lo que
imitan, a complacer al adulto, conte-
niéndose e inhibiéndose con personas no
conocidas, disimulan sus dificultades de
comunicacion reciproca con expresiones
aprendidas (“masking” o “camuflaje”).
Esta necesidad de “adaptarse a la norma”
provoca que, en la primera evaluacién de
los profesionales, los sintomas de autismo
pueden no ser nada evidentes, resultando
mis dificil el diagnéstico (Tabla III)
(13,19, Los instrumentos utilizados tradi-
cionalmente y considerados go/d estindar
en la evaluacién del autismo (ADOS-2
y ADI-R) y los diferentes cuestionarios
utilizados en la evaluacién y cribaje del

Tabla Ill. Fenotipo del trastorno del espectro autista en el género femenino

— Més motivacion y deseo social. Inapropiadas en las interacciones sociales

— Mejor reciprocidad social, pero unilateralidad relacional

— Més comunicacién verbal y no verbal, mas iniciaciones sociales, pero sutilezas en la
comunicacion no verbal y atipicidad en la integracién de la comunicacion verbal/no verbal.
Contacto ocular mas apropiado, pero falto de flexibilidad y comunicacién. Mas gestos, pero
no integrados apropiadamente en la comunicacion

— Mejor desarrollo de lenguaje en las primeras edades

— Juego simbdlico méas preservado, pero rigidez, unilateralidad y falta de reciprocidad en el

juego con nifios/as

— Confusion en la interpretacién de los sintomas de autismo por padres, profesionales:
mas pasividad en las interacciones, interpretada como timidez; falta de respuesta social,
como desobediencia, rigidez conductual como problemas de conducta, su juego simbélico

repetitivo como imaginacién desbordante, etc.

— Tendencia a imitar a los otros/as como estrategia de camuflaje
— Mas afectadas en expresion no verbal facial: tendencia a una expresién o rango muy

limitado emocional

— Més amigas, incluidas en grupos de nifias, con actitudes sociales pasivas, menos
victimizaciones, pero ignoradas y excluidas en adolescencia
— Hipoactivas, a veces enlentecidas, confundidas con déficit atencional o discapacidad

intelectual (DI)

— Intereses restringidos y conductas repetitivas mas sociales y sutiles: ordenar mufiecas,
historias imaginativas, etc. Menos conductas repetitivas que en el género masculino

— Més alteraciones sensoriales no reportadas espontaneamente por no identificarlas

— Tendencia a ser perfeccionistas, autoexigentes y detallistas

— Mas rituales autistas como manera de autorregularse y controlar su entorno

— Tendencia a menos estereotipias 0 mas sutiles para autorregularse: saltitos, sutiles

movimientos de manos, etc.

— Rigidez més en la manera de pensar (no es un sintoma nuclear de autismo) que rigidez
en sus rutinas o entorno, aunque también, en ocasiones, presentes

Fuente: Fuentes J, Hervas A, Howlin P: ESCAP ASD Working Party. ESCAP practice guidance for autism: a
summary of evidence-based recommendations for diagnosis and treatment. Eur Child Adolesc Psychiatry.
2021; 30: 961-84. Wood-Downie H, Wong B, Kovshoff H, Cortese S, Hadwin JA. Research Review: A systematic
review and meta-analysis of sex/gender differences in social interaction and communication in autistic
and nonautistic children and adolescents. J Child Psychol Psychiatry. 2021; 62: 922-36.
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Tabla IV. Grupos de riesgo de autismo

— Antecedentes de hermano diagnosticado de trastorno del espectro autista

— Antecedentes parentales de psicosis, relacionada con esquizofrenia, trastorno
afectivo u otros trastornos mentales y del comportamiento

— Edad materna y/o paterna mayor de 40 afios

autismo se han disefiado mds especifi-
camente para el autismo masculino y
resultan menos sensibles en identificar
el autismo femenino, en especial cuando
las evaluadas camuflan los sintomas(13:14),

En el autismo femenino (también en el
masculino) es esencial un diagnéstico en
la edad infantil, ya que, con la mejora de
sintomas autistas con la edad, el camuflaje
y la asociacién con diferentes comorbili-
dades de salud mental, hace muy dificil
que se diagnostique por primera vez el
autismo en la edad adulta, recibiendo
diagnésticos psiquidtricos y tratamien-
tos equivocados o diagnosticando solo la
comorbilidad sin el autismo, resultando en
problemas psiquidtricos cronificados3).

Autismo femenino asociado a TDI
En el autismo femenino, es la comor-

bilidad psiquidtrica, médica y/o el TDI,
los factores determinantes para que sean
derivadas a centros especializados para
diagnéstico. En el autismo con TDI
(nivel de severidad 2 y 3), el ratio mas-
culino/femenino es mds similar 2-3/1 que
en el nivel de severidad 1. La “Lancet
Commission” % ha descrito un grupo
de autismo, denominado un poco des-
afortunadamente “autismo profundo”,
que representa un grupo de autismo de
nivel de severidad 3 con ausencia o muy
limitado lenguaje, problemas conduc-
tuales graves, comorbilidades médicas y
psiquidtricas varias, necesitando supervi-
sién del adulto de 24 horas. Este grupo
incluye un nimero mayor de autismo
femenino que masculino(9).

Deteccion del autismo

Existen una gran variedad de instrumentos
para las diferentes fases de deteccion de
signos y sintomas de autismo, pero con
escasa adaptacion a la poblacion espanola
y con deficiencias metodolégicas(®.

* Instrumentos de cribado para la detec-
cién de TND: utilizados en poblacién
sana durante las visitas de seguimiento
del nifio sano, o ante la preocupacién
de los familiares.

* Pruebas de triaje o clasificacién: faci-
litan la deteccién de sefiales de alerta
temprana de autismo en nifios/as con
una alteracién en el desarrollo.

* Instrumentos mas especificos en la
valoracién clinica diagndstica en ser-
vicios especializados de autismo, que
no se van a abordar en este articulo®).
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— Peso al nacer < 2.500 g
— Prematuridad < 35 semanas

— Ingreso en unidad de cuidados intensivos neonatales
— Presencia de uno o multiples defectos en el nacimiento

— Género masculino

— Amenaza de aborto con menos de 20 semanas de gestacién

Fuente: Guia de préctica clinica para la atencién del trastorno del espectro autista
en la infancia en atencion primaria. Actualizacion. Ministerio de Sanidad, in press.
Presenta un listado de signos y sintomas de autismo basado en el listado de la guia
NICE (National Institute for Health and Care Excellence). Autism spectrum disorder
in under 19s: support and management cinical guideline. London: NICE; 2013.

Instrumentos de cribado para la
deteccion de TND

La vigilancia universal del desarrollo
del nifio sano debe incluir una combi-
nacién de informacién obtenida por los
profesionales de Atencién Primaria, que
incluya: considerar las preocupaciones
de los padres sobre el desarrollo de sus
hijos, la utilizacién de escalas y pruebas
sobre el desarrollo general de los nifios/as
y la observacién, deteccién y derivacién
a equipos especializados de desviaciones
generales y especificas que ocurren en su
desarrollo. Podemos decir que las diferen-
tes asociaciones de profesionales no estin
de acuerdo si el uso de un cribaje espe-
cifico para autismo debe ser universal®).

Mientras que la AAP (Asociacion
Americana de Pediatria, 2016, 2019,
2020) recomienda realizar un cribaje uni-
versal especifico para autismo a todos los
nifios entre 18 y 24 meses(0), la US Pre-
ventive Service Task Force (USPSTF),
en el 2016, emitié un informe conside-
rando inadecuado un cribaje especifico
para autismo en edades precoces, cuando
los padres no han mostrado preocupa-
cién sobre el desarrollo de sus hijos(7).
Advierte sobre la insuficiente validez de
los instrumentos de cribaje del autismo
para justificar un cribaje universal. Reco-
mienda vigilancia de rutina del desarrollo
en todos los nifios y un cribaje especifico
para autismo, en casos de pertenecer a un
grupo de alto riesgo (p. €j., en caso de
que se tenga un hermano con autismo, un
resultado alterado en un cribaje general
del desarrollo) y/o si los padres han expre-
sado preocupacién sobre sintomas de
autismo o sobre alteraciones del desarro-
llo, en general (Tabla IV). Actualmente,
estin en revisién estas recomendaciones,
iniciadas en el 2021, con la publicacién de

un borrador del plan para la actualizacién

de la recomendacién sobre el cribado en

nifios/as entre los 12 y 36 meses. Todavia
no ha habido publicaciones.

La escala Haizea-Llevant es la utili-
zada en Espafia en el cribaje universal de
alteraciones del neurodesarrollo, utilizada
en el programa de seguimiento del nifio
sano, permite comprobar el nivel de desa-
rrollo cognitivo, social y motor de nifios/
asde 0 a 5 afios(8),

Recomendaciones de la guia de préc-
tica clinica (GPC)®©):

* Profesionales sanitarios y de la edu-
cacién deben comentar regularmente
con los padres el desarrollo psico-
motor, intelectual y conductual de
sus hijos/as (al menos, entre los 8-12
meses, 2-3 afios y 4-5 afios) dentro del
seguimiento del nifio sano.

* Los profesionales sanitarios deben
incorporar un alto nivel de vigilancia
del desarrollo social, juego, lenguaje y
comportamiento para la identificacién
temprana de los signos de autismo y
otros trastornos del neurodesarrollo.

* En la vigilancia del desarrollo del
nifio sano en Atencién Primaria, para
detectar cualquier TND, incluido
autismo, es aconsejable el uso de esca-
las (como la escala Haizea-Llevant
desarrollada en nuestro contexto).

Al considerar la posibilidad de
autismo, tener en cuenta que:

* Los signos y sintomas deben ser ana-
lizados en el contexto del desarrollo
general del nifio/a; no siempre son
reconocidos por padres, cuidadores o
por otros profesionales.

* Cuando los adolescentes presentan
por primera vez un posible autismo,
los signos o sintomas pueden haberse



enmascarado previamente por meca-
nismos de afrontamiento del nifio/
nifia/adolescente o por un entorno de
apoyo.

Es necesario tener en cuenta la varia-
ci6n cultural, pero no se debe asumir
que el retraso del lenguaje es debido
a que el castellano no es el primer
idioma de la familia o por dificulta-
des auditivas tempranas. Los signos y
sintomas pueden no ser explicados por
experiencias perturbadoras en el hogar
o problemas mentales o enfermedad
fisica de los padres. La informacién
relevante sobre el desarrollo tem-
prano puede no estar disponible, por
ejemplo, en algunos nifios adoptados,
tutelados o en el sistema judicial.

El diagnéstico de autismo puede fallar
en nifios/as con TDI que enmascara
los sintomas de autismo; los signos/
sintomas necesitan ser considerados
desde la perspectiva de la edad inte-
lectual y no desde la perspectiva de la
edad biolégica. El autismo puede estar
infradiagnosticado en las nifias y tam-
bién en nifios/as mds verbales y con
CI mis alto. Algunos nifios, nifias y
adolescentes autistas pueden ser ver-
balmente capaces, tener buen contacto
ocular, sonreir, jugar y mostrar afecto,
incluso tener un desarrollo escolar
avanzado(®©).

Los y las profesionales deben vigilar
la presencia de posibles seiales de
alarma desde, al menos, los 6 meses
de edad.

Dado que no se ha evidenciado una
edad minima para detectar alteracio-
nes, la derivacién a Atencion Espe-
cializada puede ser considerada a
cualquier edad en que se sospeche un
autismo.

El autismo debe ser incluido en el
diagnéstico diferencial en los nifios/
as de cualquier edad en los que se
detectan signos de alerta de TND. El
diagnéstico diferencial del autismo
se plantea, en general, a partir de los
2 afios de vida; sin embargo, estudios
que recogen la preocupacién de los
padres indican que puede comenzar
alrededor de los 18 meses o incluso
antes. Para una pequefia proporcion
de nifios/as diagnosticados de autismo,
podria realizarse un diagndstico fiable
y vélido a los 2 afios (TEA nivel de
severidad 2,3), realizado por un clinico
experimentado, siendo este diagnés-
tico estable a lo largo del tiempo(®).
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* La escala Parent’s Evaluation of
Development Status (PEDS) sirve
para orientar al profesional sobre qué
preguntar a los padres, al considerarlo
un instrumento de cribado del desa-
rrollo sensible y especifico?).

* Descartar alteraciones metabdlicas,
auditivas y otros posibles problemas
de salud, y derivacion a servicios espe-
cializados cuando sea idéneo(®.

Pruebas de triaje o clasificacion:
facilitan la deteccion de senales
de alerta temprana de autismo en
nifios/as con una alteracion en el
desarrollo

En la fase siguiente, enfocada a
una deteccién mds especifica, existen
varios instrumentos, pero ninguna de
las escalas evaluadas por la GPC®) cum-
pli6 los niveles predefinidos de exacti-
tud diagnéstica (80 % de sensibilidad
y especificidad). De los 5 instrumen-
tos incluidos en la revisién de la GPC,
3 fueron evaluados en hispanohablantes,
pero no validados en nuestro contexto
(Autism detection in Early Childhood
ADEC, Social Communication Ques-
tionnaire SCQ.y Checklist for Autism
in Toddlers CHAT) (el Autism Spec-
trum Assessment for Hispanic Children
[ASA-HiCh] fue evaluado en una mues-
tra pequefia con amplio rango de edad).
Solo 2 instrumentos fueron considerados
adecuadamente evaluados y validados en
poblacién residente en Espafia(20-22))
adaptindose a las diferencias culturales
y de lenguaje: el M-CHAT-M-CHAT-
R/F validado en poblacién espafiola,
rango de edades 14-24 y de 23-36(23)
y la Escala Auténoma(4), validada en
poblacién espafiola en personas entre
5-31 afios. Estimaron una sensibilidad
entre 97,8 % y 100 % y una especifici-
dad entre 98,9 % y 72 %, y los autores
aconsejan derivacién a partir del punto
de corte de 36.

Recomendaciones de 1a GPC®):

* Cuando los resultados son positivos
en el cribaje del nifio sano en altera-
ciones del neurodesarrollo o los padres
muestran preocupacion por sintomas
de autismo o pertenecen a un grupo
de riesgo:

— En menores de 5 afios, M-CHAT-
R/F (validada, autoadministrada a
padres)@).

— En 5 afios o més: Escala Auténo-
ma (autoadministrada a padres y
profesores)(24).

* Los profesionales deberdn utilizar
frases cortas, simples, sin dobles
sentidos y 6rdenes directas. Deben
anticipar previamente al nifio/a lo
que se le va a hacer y utilizar la ayuda
de los padres cuando sea necesario.
Coordinarse con los padres para que
estos anticipen la consulta médica.
Procurar que no esperen en la sala
de espera mucho tiempo, sobre todo
si hay mads pacientes. Recibirle en
un ambiente ordenado y tranquilo.
Los refuerzos con premios (jugue-
tes, pegatinas y otros) pueden facili-
tar futuras visitas. También utilizar
apoyo visual.

* Valorar el riesgo/beneficio de realizar
un procedimiento que implica con-
tacto fisico. Por ejemplo, extraccién
sanguinea: habria que prepararle en
la medida de lo posible, flexibilizar
normas, como permitir el acompa-
fiamiento de los padres o adaptar el
procedimiento, si fuera necesario.

* Se debe estar atento al bajo registro
sensorial y detectar sintomas enmas-
carados, como el dolor, autoagresiones
o hébitos peligrosos.

*  Se debera vigilar el estado nutricional
de los nifios/as autistas, incluir suple-
mentos dietéticos, si fuera necesario.
Manejar los problemas gastrointesti-
nales (estrefiimiento, alteraciones del
ritmo intestinal y otros) que pueden
tener mayores consecuencias com-
portamentales y adaptativas en los
nifios/as autistas. Se deberd vigilar
la higiene bucal y las revisiones oftal-
moldgicas. Deben vigilar la existen-
cia de trastornos del suefio. Todos
los nifios/as autistas deben seguir el
calendario de vacunas, incluyendo
la vacunacién de la triple virica. Los
pediatras deben informar que, en la
actualidad, no existe evidencia de
que el autismo esté relacionado con
trastornos digestivos ni con la efec-
tividad de las dietas libres de gluten
y caseina, ni secretina, vitamina B6
+ magnesio, dcidos grasos omega-3,
dimetilglicina y oxigeno hiperba-
rico, para el tratamiento especifico
del autismo, ni de la efectividad de
terapias con antimicdticos, quelantes
e inmunoterapia, ni sobre los “trata-
mientos alternativos” que no tienen
base cientifica que respalde su uso
y que pudieran ser potencialmente
peligrosos.
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Devolucion diagnostica:
aspectos relevantes

La devolucion diagnéstica es un aspecto
muy importante para las familias y lo
recuerdan como uno de los momentos mas
dificiles de su vida.

Mis de la mitad de las familias y los
adultos autistas expresan una gran insa-
tisfaccién con cémo se les ha realizado la
devolucién diagnéstica. Hay muy pocas
guias y escaso acuerdo general en c6mo
se debe realizar la evaluacién diagnéstica,
qué profesionales deben realizarla, quién
debe dar la devolucién diagndstica y si
es preferible uno o varios profesionales.
En general, la recomendacién es que no
haya muchos profesionales en la sala
con la familia para no intimidarles. Las
familias de los nifios/as autistas expre-
san insatisfaccién con varios aspectos que
preocupan a las familias, pero que no se
abordan en la devolucién diagnéstica,
por ejemplo: 1) el tipo de educacién o
escuela que recomienda el profesional;
2) cémo implicar y comunicar al colegio
la devolucién diagndstica; y 3) no reci-
bir informacién mds especifica sobre el
tratamiento recomendado, los objetivos
a trabajar y qué pueden esperar sobre las
dreas de mejora en sus hijos. Las fami-
lias expresan que agradecen: 1) un estilo
cdlido y préximo del profesional; 2) que
balancee entre los aspectos positivos
de sus hijos y aspectos que tienen para
mejorar; 3) una devolucién diagndstica
individualizada sobre sus hijos y no del
autismo en general; 4) un informe escrito
que puedan leer durante la devolucién
diagndstica, puedan preguntar sus dudas
y realizar clarificaciones o correcciones;
5) informacién sobre material que pue-
dan leer, webds, asociaciones de familias
TEA, asociaciones de tiempo libre y
satisfaccion cuando reciben informacién
escrita sobre el autismo similar al de sus
hijos; 6) sesiones después de la devolucion
diagnéstica en las que puedan preguntar
y clarificar sus dudas (los padres refieren
la angustia posterior al diagnéstico, las
ideas equivocadas, los mitos respecto al
autismo, la sobrecarga emocional pro-
vocada por el diagnostico y la ayuda de
un profesional especifico posterior que
necesitan para poder superarlo y ser
positivos con sus hijos); 7) agradecen
que el informe diagndstico sea desde un
concepto evolutivo y no desde un con-
cepto de enfermedad o trastorno y que el
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informe incluya recomendaciones sobre
el tratamiento a seguir; 8) que ambos
padres puedan estar en la devolucién
diagnéstica mediante dispositivos tele-
mdticos cuando sean requeridos; y 9) la
importancia de los grupos de apoyo psi-
coeducativos con padres con hijos de eda-
des similares que se encuentran en fases
semejantes del proceso diagndstico, pero
también agradecen el contacto con padres
que han pasado por momentos dificiles,
pero que tienen una visién positiva sobre
los cambios y la competencia que pueden
adquirir sus hijos con el tratamiento(2>).

En el caso de nifios mds pequefios,
la devolucién diagndstica se realiza a los
padres solos (depende de la capacidad
del nifio) y verles luego con los padres
hablando de los aspectos positivos de su
persona, los aspectos que han realizado
muy bien en la evaluacién. En nifios estd
claro que no puede darse un diagnéstico
de autismo si no tiene la comprensién
para lo que se le explica, pero siempre se
puede explicar con imédgenes o con un
lenguaje sencillo sus dificultades de una
manera positiva y en cémo puede ayudar-
les. Es esencial establecer con cualquier
persona que recibe un diagnéstico un
clima de confianza, respeto a sus deci-
siones, comprension de lo que le pasa y de
colaboracién antes de comenzar cualquier
proceso terapéutico.

El trabajo familiar es esencial, tanto
en la comprensién diagndstica como en
la manera de ayudarles. Los hermanos
también son parte esencial de la devo-
lucién diagnéstica y de la ayuda que
ellos mismos necesitan muchas veces, y
en ayudarles a aceptar a sus hermanos,
comprenderles y ayudarles(5).

Funcién del pediatra
de Atencion Primaria

Las funciones de los profesionales de
la pediatria en Atencién Primaria son
muy importantes. Son responsables de la
vigilancia continuada en las revisiones del
nifio sano y de la aparicién de alteracio-
nes evolutivas, incluyendo el autismo, y
de la utilizacién de escalas del desarrollo,
como la Haizea Llevant. Si sale alterada
y/o recoge preocupaciones de los padres
sobre alteraciones del neurodesarrollo y/o
bien el pediatra identifica que pertenece
a un grupo de riesgo neuroevolutivo y/o
el profesional observa alguna alteracién
congruente con una alteracién del neuro-
desarrollo, deber4 entonces descartar sos-

pecha de autismo mediante un screening
de autismo como el M-CHAT-R/F o la
Escala Auténoma, segtin la edad. De los
profesionales de pediatria en Atencién
Primaria depende la identificacién pre-
coz de sintomas de autismo, con el fin de
derivar al paciente a especialistas y obtener
un diagnéstico y tratamiento precoz que
determinardn una mejor evolucién. Desde
los 6 meses, el pediatra deberd incorporar la
sospecha de autismo en su evaluacién. La
derivacion a un centro especializado para
el diagnéstico puede realizarse en cualquier
momento en que exista sospecha, aunque
el diagndstico puede establecerse desde
los 24 meses o incluso antes. Para el trata-
miento en centro especializado, el pediatra
deberd derivar al paciente tan pronto como
se identifiquen signos de autismo. Ademds,
debe realizar las pruebas bésicas necesarias
para excluir otros procesos médicos que
puedan explicar la alteracién evolutiva.
Alolargo de su atencién pedidtrica, deberd
coordinar las exploraciones médicas nece-
sarias con otros especialistas, dado que los
problemas médicos y la mortalidad estin
aumentados en esta poblacién. También
su consejo a la familia es esencial, advertir
sobre tratamientos o abordajes sin ninguna
evidencia, resolver dudas y apoyar a los
padres en el dificil proceso de aceptacion
y comprensién del diagndstico. El traspaso
amédicos de familia deberd ser personali-
zado y coordinado.

Conflicto de intereses

No hay conflicto de interés en la
elaboracién del presente manuscrito ni
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Caso clinico

Motivo de consulta: los padres de Silvia, de 5 afios de edad, asisten a
consulta por iniciativa propia. Explican que ella es la tercera de 6 hijos y
siempre han convivido con los abuelos en el mismo domicilio, con los que
tenian una excelente relacion. Desde que estos fallecieron por problemas
de salud, con una semana de diferencia entre ambos, las dificultades en el
comportamiento de Silvia se han acentuado. Refieren que desde que Silvia era
pequefia, siempre ha presentado dificultades expresivas en la comunicacion
y el lenguaje, con rabietas frecuentes e intensas, dificultades de relacion
social y una gran ansiedad en situaciones nuevas. En el entorno escolar de
habla inglesa, presenta mutismo con compaferos y profesores.

Antecedentes personales: el embarazo transcurrié con normalidad y el
parto fue eutdcico. La nifia nacié dos dias antes de la fecha estimada, con
un peso de 3,150 kg y una talla de 47,5 cm. En cuanto al patrén alimen-
tario en etapas tempranas, recibid lactancia materna exclusiva hasta los
19 meses de edad. El biberdn fue retirado a los 2 afios. La transicion hacia la
alimentacion complementaria se produjo sin dificultades significativas en la
adaptacion a los cambios de textura. Tan solo presentd un episodio aislado de
vomito tras atragantarse con un trozo de manzana, lo que generé un rechazo
posterior a la fruta en general. Desde hace aproximadamente un afio, se ha
observado un patrén alimentario mucho mas selectivo, y necesitaron ayuda
profesional para poder ampliar su repertorio alimenticio. Gracias a este
acompafiamiento, se ha logrado introducir alimentos, como las legumbres
y algunas verduras, pero persiste su rechazo por las frutas “porque no le
gustan”, sin haberlas probado. En lo que respecta al desarrollo motor, ha
seguido una secuencia evolutiva dentro de los limites normotipicos. Gateaba
a los 8 meses y dio sus primeros pasos de forma auténoma a los 10 meses.
Se considera que muestra una coordinacion y equilibrio adecuados para su
edad, es agil. Sin embargo, en motricidad fina se sefiald inicialmente un
desempefio por debajo del nivel esperado en el trazo. Los padres comen-
tan que en los habitos de autonomia su ritmo es muy lento por frecuentes
distracciones, pero presenta una buena destreza para abotonar prendas y
vestirse sola, incluyendo los calcetines. Requiere la guia verbal y supervision
del adulto para completar secuencias funcionales de higiene. El desarrollo
del suefio ha sido adecuado. El control de esfinteres fue adquirido en torno
alos 36 meses de edad, sin registros de enuresis ni encopresis posteriores.
El desarrollo del lenguaje se inici6 dentro de los parametros normotipicos
durante los primeros afios de vida. La emision de las primeras palabras se
dio en torno al primer afio de edad, y la construccion de frases de dos a tres
elementos Iéxicos hacia los 24 meses. Desde etapas tempranas se observo
uso funcional del contacto ocular, coordinado con el gesto de sefialary una
adecuada atencion conjunta. No obstante, hacia los 3 afios se comenz0 a evi-
denciar una desaceleracion en el ritmo evolutivo de esta area, especialmente
en aspectos vinculados a la comprension y a la flexibilidad comunicativa.
Actualmente, es capaz de mantener intercambios comunicativos simples,
con algunas dificultades para sostener una conversacion basica. Se ha
observado una tendencia al uso reiterativo de estructuras gramaticales fijas
o frases mas repetitivas que imita (de sus dibujos o de otras personas) en
diferentes contextos. A nivel pragmatico, si bien se muestra capaz de iniciar
interacciones comunicativas espontaneamente para compartir intereses, le
cuesta mas responder en situaciones nuevas y/o que exigen el procesamiento
de 6rdenes complejas o con un lenguaje mas abstracto. En contextos donde
las demandas comunicativas son mas ambiguas o implican un procesa-
miento de segundo orden, se aprecia una comprension limitada. Se muestra
callada o inhibida si no se siente completamente segura, con una actitud de
retraimiento y evitacion del error. En relacion con la comunicacion no verbal,
la familia refiere que realiza un nimero y tipo de gestos equivalente al de
sus pares. En el ambito del desarrollo socioemocional, presenta sonrisa
social y capacidad para compartir el goce en algunas interacciones, con
una buena disposicion para la imitacion y una expresividad no verbal desta-
cada, que facilita la interaccion con sus familiares. Se involucra tanto en el
juego como en la conversacion de sus hermanos, con los que mantiene una
relacién mas funcional y positiva. Participa en juegos fisicos o simbdlicos
simples, como el escondite, el “pilla-pilla” o con figuras de sus personajes
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favoritos. En el juego compartido, tiende a adoptar un rol mas organizador

o directivo, con dificultades para compartir objetos o turnos, lo que puede

generar conflictos. Puede llegar a ser agresiva o inadecuada cuando se

altera. En cambio, en situaciones sociales no familiares, baja la cabeza,
cierra los ojos o desvia la mirada cuando hablan con ella, especialmente
si se trata de adultos o personas externas a su niicleo de confianza. Esta
actitud se acompafia de una tendencia al mutismo selectivo en contextos
donde no se siente completamente segura, aunque sonria. Debido a |a tension
que le generan determinados momentos en casa, pueden aparecer algunos
rituales o comportamientos mas repetitivos (como la autoestimulacion geni-
tal) para regularse o calmarse. En cuanto al perfil comportamental y a sus
intereses, se han identificado algunas conductas de resistencia al cambio,
especialmente en lo referente a la vestimenta (con rechazo persistente al
uso de ropa que apriete, 0 al cambio de calzado, y preferencia por llevar
prendas holgadas, sin cremalleras o botones del todo abrochados). Muestra
temporadas también de rechazo marcado a las etiquetas de la ropa y gran
resistencia al momento de la ducha (especialmente al contacto del agua en
la cabeza) y al cepillado dental. El aseo corporal sin contacto en la cabeza
resulta més tolerable. También describen que presenta una gran incomo-
didad ante determinados ruidos, como las alarmas, el sonido de la marcha
atras de los vehiculos, los matasuegras o las ferias. Se tapa los oidos y pide
que se detenga el ruido gritando. En etapas anteriores mostraba un intenso
interés por Peppa Pigy tenia un mufieco de ella que llevaba a todas partes;
mientras que, actualmente, su atencién estd més centrada en personajes
de otra serie de dibujos infantiles (como La patrulla canina). Se destaca
también la conducta reiterada de recoger o llevarse pequefios objetos de los
lugares que visita (escuela, parque, etc.). No se han observado manierismos
ni estereotipias motrices. En el contexto escolar, en el plano académico, ha
manifestado un desempefo aceptable en tareas estructuradas y guiadas,
especialmente cuando las instrucciones son claras, breves y directas, y se
han observado algunas particularidades en el ritmo de adquisicion de los
aprendizajes que exigen habilidades de comunicacion verbal, comprension
de consignas complejas o elaboracion de respuestas. Presenta un estilo
comunicativo muy reservado, con escasa verbalizacion espontanea en el aula

y limitada interaccion con sus iguales. Durante las actividades grupales no

sigue las instrucciones dadas para todos; es necesario acercarse a ella para

proporcionarle las demandas individualmente. Tiende a jugar en solitario
durante los tiempos de recreo, y la tutora dice “que vive en su mundo”.

Durante la actividad ltdica, tiende a ser silenciosa y montar la escena con

escasa verbalizacion o diélogo en el juego simbélico con mufiecos y, en

ocasiones, emite canturreos sin elaborar narrativas mas imaginativas. Suele
seguir siempre la misma secuencia de acciones, sin crear dinamicas nuevas.

Antecedentes médicos y psicolégicos: no ha habido otras enfermedades
recurrentes ni intervenciones quirtrgicas relevantes.

Antecedentes familiares: no se refieren antecedentes de enfermedades
neuroldgicas, genéticas o psiquiatricas relevantes en la familia, ni exposicion
a sustancias téxicas durante la gestacion. Sin embargo, se recogen algunos
rasgos de posible significacion clinica en dos familiares de primer orden de
consanguinidad, que presentan una marcada timidez, especialmente durante
su infancia y adolescencia.

Exploracion psicoldgica y neuropsicoldgica: para la evaluacion psico-
l6gica de Silvia se administraron las siguientes pruebas:

1. Escala de inteligencia de Wechsler para preescolar y primaria (WPPSI-
IV): el WPPSI-IV es un instrumento de evaluacion de las capacidades
cognitivas en nifios desde 2 afios y 6 meses hasta 7 afios y 7 meses.
Todos estos indices de Cl estan expresados en puntuaciones tipicas que
se distribuyen con una media de 100 y una desviacion tipica de 15,
como es habitual en las escalas Wechsler. La edad cronolégica de Silvia
en el momento de la exploracién es de 5 afios y 8 meses. Escala total
(CIT): 92; percentil 30; en la media. Escalas secundarias: adquisicion
de vocabulario (IAV): 91; percentil 91; en la media. No verbal (INV): 92;
percentil 30; en la media. Capacidad general (ICG): 93; percentil 32; en
la media.

(Continua)
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Caso clinico (continuacion)

2. Test lllinois de Aptitudes Psicolingiiisticas (ITPA): el Test Illinois de Aptitu- altas o elevadas: ® Problemas interiorizados de ansiedad social (puntua-

des Psicolingiiisticas (ITPA) es un instrumento diagnéstico que se aplica
anifios de 3 a 10 afios y nos permite detectar |as aptitudes y las areas de
dificultad especificas en los procesos de comunicacion y lenguaje, que
pueden llegar a provocar algunos problemas de aprendizaje. Los resulta-
dos estan expresados en puntuaciones tipicas (PT), que se distribuyen con
una media de 36 y una desviacion tipica de + 6, y puntuaciones de edad

cion T: 89, nivel muy alto). ® La escala de vulnerabilidad de aislamiento
(puntuacién T: 90, nivel muy alto). Se observan puntuaciones inferiores o
significativamente bajas en: ® Indice de recursos personales (puntuacion
T: 7, nivel muy bajo): integracion y competencia social (puntuacion T: 19,
nivel muy bajo); e inteligencia emocional (puntuacion T: 10, nivel muy
bajo).

psicolingiiistica (EPL) que nos indican su rendimiento medio a través 6. Cuestionario de cociente de espectro autista para nifios (AQC): cuestiona-
de una edad equivalente. Suma de puntuaciones directa (PT global): rio de Simon Baron-Cohen, que nos permite determinar el grado en que un
103. EPL compuesta: 3 afios y 7 meses. En el analisis de diferencias en nifio con edades comprendidas entre 4 y 11 afios presenta sintomatologia
relacion a su media personal (cuyo valor es 27,8), se observan, como del espectro autista (TEA) o de fenotipo amplio, por lo que obtener una
discrepancias limite o substanciales, los puntos fuertes de comprension puntuacidn total superior a 76 seria significativo. Puntuacion total: 101.
visual (CV)y memoria secuencial auditiva (MSA)y, como puntos débiles, 7. Test infantil del sindrome de Asperger (CAST): el CAST ha demostrado
comprension auditiva (CA), comprensién verbal (CV), memoria secuencial ser (itil en la identificacion temprana de nifios, con edades comprendidas
visomotora (MSV) e integracion visual (IV). entre los 4 y los 11 afios, cuyos comportamientos sugieren un alto riesgo
. Escala de evaluacion conductual de la funcion ejecutiva (BRIEF-P): de presencia de sintomatologia de los trastornos del espectro autista.
la version infantil de la Escala de comportamiento de las funciones Una puntuacion total de 15 o superior seria indicativa de la presencia
ejecutivas (BRIEF-P) permite evaluar los aspectos més cotidianos, de dichos comportamientos. PT =17.
conductuales y observables de las funciones ejecutivas en nifios de 2 8. Cociente de empatia/sistematizacion (EQC/SQC): el EQC (cociente de
a b afios, tanto en el entorno escolar como familiar. Las puntuaciones empatia para nifios de entre 4 y 11 afios), de S. Baron-Cohen y S. J.
tipicas tienen una media de 50 y una desviacion de 10. Por tanto, con- Wheelwright (2009), nos permite valorar el constructo psicoldgico de la
sideraremos como significativas las puntuaciones cuyo valor sea igual empatia. La puntuacion total obtenida por Silvia es la siguiente: cociente
o superior a 65. FAMILIA: Escalas clinicas: Inhibicion: PD: 29; PT: 61. de empatia: 22; cociente de sistematizacion: 26; tipo de cerebro: siste-
Flexibilidad: PD: 23; PT: 84. Control emocional: PD: 26; PT: 82. Memoria de matizador (no empatico).
trabajo: PD: 28; PT: 62. Planificacién/organizacion: PD: 19; PT: 65. fndi- 9. Cuestionario de comunicacion social, de M. Rutter (SCQ): el cuestionario

ces: Autocontrol inhibitorio: PD: 55; PT: 71. Flexibilidad: PD: 49; PT: 90.
Metacognicion emergente: PD: 47; PT: 64. Global de funcién ejecutiva:
PD: 125; PT: 74. ESCUELA: Escalas clinicas: Inhibicion: PD: 16; PT: 42.
Flexibilidad: PD: 13; PT: 53. Control emocional: PD: 10; PT: 43. Memoria de
trabajo: PD: 17; PT: 43. Planificacién/organizacion: PD: 10; PT: 42. /ndi-
ces: Autocontrol inhibitorio: PD: 26; PT: 42. Flexibilidad: PD: 23; PT: 47.
Metacognicion emergente: PD: 27; PT: 43. Global de funcion ejecutiva:
PD: 66; PT: 43.

. EI CBCL/TRF 1.5-5 (Child Behaviour Checklist, de Achenbach): es una
escala que ofrece unos resultados englobados en 7 dimensiones. £sca-
las clinicamente significativas: desregulacion emocional (T-score 70,
percentil >97); ansiedad (T-score 83, percentil >97); internalizacion
de problemas (T-score 74, percentil >97); externalizacién de proble-
mas (T-score 67, percentil 96). En el entorno escolar, solo la ansiedad
(T-score 86, percentil >97), el aislamiento (T-score 95, percentil >97) e
internalizacion de problemas (T-score 95, percentil >97) han obtenido
puntuaciones clinicamente significativas.

. Sistema de evaluacion de nifios y adolescentes (SENA): el SENA nos per-
mite evaluar en nifios/as de 3 a 18 afios un amplio espectro de problemas
emocionales y de conducta, las puntuaciones se expresan en puntua-
ciones T, con media M = 50 y desviacion tipica de 10. Una puntuacion T
de 70 indica que la persona se encuentra dos desviaciones tipicas por
encima de la media y podriamos decir que muestra un nivel altoen el
rasgo evaluado (clinicamente significativo). En el entorno familiar, Silvia
ha obtenido puntuaciones altas o significativamente elevadas en: ® indice
de problemas conductuales (puntuacién T: 71, nivel alto). ® indice de
problemas en las funciones ejecutivas (puntuacion T: 73, nivel alto).
® Problemas exteriorizados: — Problemas de control de la ira (puntuacion
T: 70, nivel alto). — Retraso en el desarrollo (puntuacion T: 78, nivel alto):
presencia de sintomas indicativos de un posible retraso en el desarro-
llo 0 inmadurez, en particular del area del lenguaje y la comunicacion.
® fscalas de vulnerabilidades: — Problemas de regulacion emocional
(puntuacion T: 76, nivel alto). — Rigidez (puntuacion T: 73, nivel alto).
— Aislamiento (puntuacion T: 79, nivel alto). Se observan puntuaciones
inferiores o significativamente bajas en: ® Indice de recursos personales
(puntuacion T: 17, nivel muy bajo): integracion y competencia social
(puntuacién T: 28, nivel bajo); e inteligencia emocional (puntuacion
T: 13, nivel muy bajo). En el entorno escolar, destacan con puntuaciones

de comunicacion SCQ es un instrumento de evaluacién que permite eva-
luar sintomas relacionados con problemas de interaccion social, dificul-
tades de comunicacion y conducta restringida, repetitiva y estereotipada.
La puntuacion 15 se ha establecido como punto de corte y, por tanto,
a partir del cual conviene realizar una evaluacién mas profunda. La
puntuacion total obtenida es de PT = 12.

10. Escala de congruencia social, de J. N. Constantino (SRS): |a escala de

1

—_

congruencia social (SRS) es un cuestionario que cubre varias dimen-
siones de conductas de interrelacién, comunicacion, asi como conduc-
tas repetitivas o estereotipadas que podrian ser caracteristicas de los
trastornos del espectro autista (TEA). Se considera una puntuacion T de
60 a 75 como rango medio a moderado de dificultades en la conducta
social reciproca. Las puntuaciones superiores a 76 se consideran como
un rango severo de dificultades, correspondientes a un diagndstico TEA,
con una interferencia severa en las interacciones sociales diarias. FAMI-
LIA: puntuacion total T = 76; rango severo. ® Afectacion social (SCI):
puntuacién T: 76; rango severo: — Conciencia social (AWR): puntuacién
I: 71; rango moderado. — Cognicion social (COG): puntuacién T: 82;
rango severo. — Comunicacion social (COM): puntuacion T: 66; rango
moderado. — Motivacién social (MOT): puntuacion T: 80; rango severo.
e [ntereses restringidos y comportamiento repetitivo (RRB): puntuacion
T: 72: rango moderado (TEA). ESCUELA: puntuacién total T = 64; rango
leve: ® Afectacion social (SCI): puntuacion T: 67; rango moderado: -Con-
ciencia social (AWR): puntuacién T: 75; rango moderado. — Cognicion
social (COG): puntuacion T: 55. — Comunicacion social (COM): puntuacion
T: 72; rango moderado. — Motivacién social (MOT): puntuacion T: 60;
rango leve. ® Intereses restringidos y comportamiento repetitivo (RRB):
puntuacion T: 50.

. Perfil sensorial 2, de W. Dunn: el perfil sensorial 2 es un instrumento

estandarizado, basado en el modelo de procesamiento sensorial propuesto
por Dunn, que evalia los patrones de procesamiento sensorial de un nifio
en el contexto de la vida cotidiana: evitacidn/evitativo, el cual sobresale
dos desviaciones tipicas por encima de la media de puntuacion estable
en nifios/as de su edad; y sensibilidad/sensitivoy de registro/espectador,
los cuales sobresalen una desviacion tipica por encima de la media. Estos
patrones se observan, sobre todo, en el procesamiento de la informacion
auditiva, visual y de movimiento, y podria estar afectando significativa-
mente a la regulacién conductual, socioemocional y atencional.

(Continua)
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Caso clinico (continuacion)

12. Entrevista diagndstica ADI-R: el ADI-R es una entrevista clinica que
se realiza al progenitor y que permite una evaluacién profunda en la
que se exploran las tres grandes areas de dificultad del espectro del
autismo o TEA (lenguaje/comunicacion, interacciones sociales reciprocas
y conductas e intereses restringidos, repetitivos y estereotipados).

Area Puntuacidn Ohbservacion

A. Interaccion social reciproca 12/10 Significativo

B. Comunicacion 10/8 Significativo

C. Conducta restringida, 5/3 Significativo
repetitiva y/o estereotipada

D. Alteraciones en el desarrollo 2/1 Significativo

13. Escala de observacion para el diagndstico del espectro del autismo
(ADOS-2): el ADOS es un instrumento de observacion semiestructurado
que incluye diversas actividades que el entrevistador va presentando al
sujeto, con la finalidad de valorar aspectos de su comunicacion, lenguaje,
interaccion social reciproca, comprension socioemocional, imaginacion
y la presencia de intereses y/o conductas repetitivas o estereotipadas u
otras conductas anémalas. Algoritmos diagndsticos: afectacion social
(AS): puntuacidn total global (AS + CRR) = 7 (4/10). Puntuacion total
global mayor o igual que el punto de corte de espectro autista (menores
de 5 afos: 7 < total global < 9), pero menor que el punto de corte de
autismo.

Exploracion médica: todas las exploraciones realizadas fueron nor-
males. Su fenotipo no presentaba ningin aspecto relevante. Sin altera-
ciones en el drea motora. Se realizé un microarray genético sin encontrar
anormalidades.

Conclusiones finales: tras la exploracion psicoldgica y la entrevista con
su familia, se concluye que su perfil de dificultades es compatible con los
criterios diagndsticos de trastorno del espectro del autismo (TEA, 299.00,
F84.0) de grado 1 o sintomatologia leve, con mutismo selectivo (313.23) con
buena evolucion, una capacidad cognitiva en la media, un perfil ansioso y
desregulacion emocional, segin los criterios del DSM-5.

Diagnéstico — Trastorno del espectro del autismo (TEA,

299.00, F84.0)

Grado o nivelde  — Requiere ayuda en los déficits de

gravedad - 1 comunicacion social
— Requiere ayuda en las conductas repetitivas
0 rigidez
Capacidad — Presenta una capacidad cognitiva global
intelectual en la media
Lenguaje — Con leve retraso en la adquisicion

del lenguaje

Comorbilidades — Asociado a un perfil ansioso y desregulacién
emocional
— Se observa una buena evolucion del mutismo

selectivo (313.23)

Regresion — Sin presencia de regresion a lo largo de su
desarrollo
Catatonia — Sin catatonia asociada (293.89)
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Aunque en la evaluacion del lenguaje a través de la prueba ITPA pre-
senta una edad psicolingiiistica de 3 afios y 7 meses, llega a obtener
puntuaciones dentro de la normalidad en las pruebas verbales evalua-
das en la WIPPSI-IV. En el indice de comprensidn verbal (ICV) obtuvo
una puntuacion de 92 (percentil 30), dentro del rango medio. En esta
area, sus puntuaciones reflejan una capacidad adecuada para adquirir,
comprender y utilizar el lenguaje verbal en tareas de conocimiento gene-
ral y razonamiento verbal, aunque con un rendimiento méas bajo en la
subprueba Nombres (6), que evalda la denominacion y la rapidez en el
acceso al léxico. Sin embargo, se mantienen las dificultades cualitativas
en la comunicacion social reciproca y la pragmatica del lenguaje, y en la
expresion espontanea que se manifiesta a través de una iniciativa social
mas limitada, una mayor inhibicion verbal inicial en contextos nuevos o
no familiares y una mayor dependencia de la comunicacion no verbal en
situaciones que implican ansiedad o novedad. Se observa también, aunque
de manera mas puntual, un uso mas literal del lenguaje aprendido, asi
como dificultades y una baja iniciativa para expresar de manera espontanea
sus sentimientos, deseos y necesidades. En la interaccion social presenta
un buen contacto ocular, pero con dificultades para iniciar y sostener
relaciones sociales espontaneas, especialmente aquellas que no forman
parte de su entorno habitual. Su estilo de juego libre es mas estructurado
y ligeramente repetitivo, centrado en la recreacién algo rigida de rutinas
escolares o familiares, con una baja flexibilidad simbélica y una mayor
necesidad de control y previsibilidad que manifiesta mas en casa, donde
se siente mas segura para expresar su malestar de forma intensa (desre-
gulacion emocional). Muestra una baja reciprocidad, le cuesta entender las
normas sociales implicitas; cuando se relaja, es desinhibida e inapropiada
en algunas ocasiones, rigida y algo repetitiva. Presenta interés por estar
con los demas, busca la atencion del otro, pero muestra unas pobres habi-
lidades en comunicacion social y una baja resolucion de problemas para su
edad y capacidad cognitiva. En el contexto escolar, en situaciones nuevas
o dificiles de resolver, suele mostrarse mas inhibida y callada, adaptando
su comportamiento a la dinamica del grupo sin tomar un rol activo. Ante
historias y cuentos adecuados a su edad, en los que el objetivo de la tarea
es explicitamente identificar las emociones e interpretar las intenciones
del otro, es capaz de resolver con ayuda del adulto, pero no siempre es
capaz de anticipar a través de pistas qué pasara después. Es inocente y
muy sincera; le cuesta identificar la mentira y el engafio o las bromas en
un ambiente natural en el que participa, al igual que resolver situaciones
conflictivas o tensas (momentos en los que se puede alterar). Aunque no
se identifican estereotipias motoras ni intereses altamente restringidos
o inusuales, si se describen y observan estos patrones de juego poco
variados, o siguiendo la espontaneidad y las iniciativas de otros nifios/
as, asi como la resistencia al cambio de secuencias establecidas y un
interés estético y rigido al combinar su ropa o en la presentacion de sus
dibujos. En cuanto a su perfil sensorial, se observa una alta sensibilidad y
dificultades de procesamiento sensorial ante ciertos estimulos cotidianos
(ruidos, texturas, contacto fisico, alimentacion y propiocepcion) que le
resultan intensos o molestos. Esta reactividad sensorial se traduce en
conductas de evitacion y malestar ante estimulos cotidianos (p. €j., ducha,
ruidos intensos, comer determinados alimentos) en el ambito familiar, donde
presenta una mayor desregulacion emocional y dificultades en el ajuste
conductual. A nivel cognitivo, presenta una capacidad intelectual en la
media (CIT = 92, ICG = 93), con un perfil cognitivo bastante homogéneo,
aunque con cierta vulnerabilidad especifica en el 4rea de la velocidad de
procesamiento, en la velocidad/rapidez de denominacién y de acceso al
Iéxico, asi como en la velocidad de procesamiento visual, que podria estar
asociada a dificultades en atencion alternante, a su rigidez y perfil ansioso,
con una mayor necesidad de control del entorno y dificultades para gestio-
nar situaciones inesperadas. En los diferentes cuestionarios respondidos
por la familia (CBCL, SENA, SRS-2), también se destaca una ansiedad
social elevada, asi como dificultades significativas en la socializacion,
con internalizacion de sintomas, retraimiento y desregulacion emocional.
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Algoritmo de exploracion en la consulta de salud infantil (0-6 ainos)

Escalas de evaluacion del desarrollo
Escala Haizea-Llevant (1)
Preguntas a responder: jtiene signos/sintomas? (2); ;tiene factores de riesgo? (3);
iestan preocupados los padres o madres? (4)

Y

Si la respuesta es Sl en una o ‘
mas preguntas o el desarrollo
NO se considera adecuado

< No } ;Desarrollo adecuado? }—> Si

\

l

Seguimiento en las visitas
Exploracion en consulta de pediatria de Atencién Primaria previstas en el control

de salud infantil
4{ ;Existe sospecha de TEA? (5) }—
\

Y

y

‘ M-CHAT R/F <5 afios ‘ ‘ 25 afos Escala auténoma (6) H Escala de 2° nivel

Y

4‘ iSe descarta TEA?* 1

NOJ: (Se descarta otro trastorno del

desarrollo neuroldgico? (7)

Y

si |

Remitir a atencién especializada
o centros de referencia

*Juicio clinico basado en la valoracion global en la consulta de pediatria de Atencién Primaria.

Fuente: Fuentes J, Hervas A, Howlin P; ESCAP ASD Working Party. ESCAP practice guidance for autism: a summary
of evidence-based recommendations for diagnosis and treatment. Eur Child Adolesc Psychiatry. 2021; 30: 961-84.
Wood-Downie H, Wong B, Kovshoff H, Cortese S, Hadwin JA. Research Review: A systematic review and meta-analysis
of sex/gender differences in social interaction and communication in autistic and nonautistic children and adolescents.
J Child Psychol Psychiatry. 2021; 62: 922-36. Guia de Practica Clinica para la atencidn del Trastorno del Espectro
Autista en la Infancia en Atencién Primaria. Actualizacion. Ministerio de Sanidad, in press.

= Los Cuestionarios de Acreditacién de los temas de FC
" Cuestionario de Acreditacion se pueden realizar en “on line” a través de la web:
® 4 www.sepeap.org ¥ www.pediatriaintegral.es.
Para conseguir la acreditacion de formacion

continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de caracter tnico para todo el sistema
nacional de salud, deberd contestar correctamente al 70 % de las preguntas. Se podran realizar los cuestionarios
de acreditacion de los diferentes niimeros de la revista durante el periodo sefialado en el cuestionario “on-line”.
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y Cuestionario de Acreditacion

A continuacion, se expone el cuestionario de acreditacién con las preguntas de este tema de Pediatria Integral, que debera
contestar “on line” a través de la web: www.sepeap.org.
Para conseguir la acreditacién de formacioén continuada del sistema de acreditacion de los profesionales sanitarios de caracter
Unico para todo el sistema nacional de salud, debera contestar correctamente al 70 % de las preguntas. Se podran realizar los
cuestionarios de acreditacion de los diferentes nimeros de la revista durante el periodo sefialado en el cuestionario “on-line”.

Diagnéstico precozy
seguimiento del trastorno
del espectro autista

17. Segin la clasificacién internacional
DSM-5-TR, el diagnéstico de tras-
torno del espectro autista (TEA) debe
INCLUIR:

a. Algun sintoma en alguna de las
tres dreas descritas en deficiencias
persistentes en la comunicacién e
interaccién social.

b. Algtn sintoma en las tres dreas
descritas en deficiencias persis-
tentes en la comunicacién social.

c. Todos los sintomas descritos en las
tres 4reas descritas en deficiencias
persistentes en la comunicacién
social.

d. No hay deficiencias persistentes en
la comunicacién social en TEA.

€. Ninguna €s correcta.

18. El autismo en el género femenino
con buenas habilidades de lenguaje
y cognitiva, COMPARADO con el

género masculino:

a. Generalmente, tienen mis deseo
social.

b. El camuflaje de sintomas estd mds
descrito en el género femenino que
en el masculino.

c. Las nifias tienen, por lo general,
mds amigas.

d. Las nifias tienen menos conductas
repetitivas y estereotipadas.

e. Todas son correctas.

19. El autismo en el género femenino
asociado a discapacidad intelectual
(DI) y grave afectacién de lenguaje,
COMPARADO con el género mas-

culino:

a. Es mds frecuente en el género
femenino que en el masculino.
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b. Tienen asociada epilepsia, menos
frecuentemente que si no tiene DI.

c. Presentan menos dificultades
conductuales que aquellas sin DI
y buen lenguaje.

d. Se calcula que necesitan una
supervisién de 2 horas al dia.

€. Ninguna €s correcta.

20. Los grupos de riesgo para autismo

21.

INCLUYEN:

a. Edad materna y/o paterna menor
de 40 afios.

b. Peso al nacer de > 2.500 g.

c. Nacimiento < 45 semanas.

d. Género masculino.

e. Ninguna respuesta es correcta.

Respecto al inicio de los sintomas
de autismo, sefiale la respuesta

CORRECTA:

a. Uno de los primeros sintomas es
la disminucién del contacto ocular
que aparece entre los 2 y 6 meses.

b. Hacia los 6 meses ocurre con
frecuencia una disminucién de la
sonrisa social.

c. Sobre los 15 meses es cuando los
sintomas m4ds claros de autismo
en la sociabilidad y comunicacién
comienzan a ser mas evidentes.

d. Las conductas estereotipadas y
repetitivas puede que no ocurran
y sean evidentes hasta después de
los 24 meses.

€. Todas son correctas.

Caso clinico

22.:Qué ELEMENTOS del desarro-

llo dellenguaje y la comunicacién de
Silvia apoyan el diagnéstico de un
trastorno del espectro autista (TEA),
diferencidndolo de un simple retraso

23.

24,

del lenguaje o un mutismo selectivo
primario?
a. Lenguaje cualitativamente normal.

b. Lenguaje estereotipado y repeti-
tivo.

c. Buena prosodia.

d. Preservada la pragmadtica de la
comunicacion.

e. Buen contacto ocular.

¢Qué FACTORES CLINICOS per-
miten establecer un diagnéstico de
TEA de grado 1 en Silviay no de un
TEA mais severo o de otro trastorno
del neurodesarrollo, como el TDAH

o el trastorno de ansiedad social?

a. Elgrado 1 de severidad tiene grave
afectacion de lenguaje.

b. El grado 3 tiene buena capacidad
de lenguaje.
c. Enel TDAH, larigidez compor-

tamental es un sintoma nuclear de

TDAH.

d. Enla ansiedad social tiene, como
sintoma nuclear, dificultades en la
comprension social.

e. Ninguna es correcta

¢Coémo podria INFLUIR la pérdida
de sus abuelos en la expresién de la
sintomatologia de Silvia, y qué con-
sideraciones clinicas deben tenerse
en cuenta para no sobrediagnosticar
o infradiagnosticar un TEA en un
contexto emocional como este?

a. Los sintomas de autismo general-
mente comienzan con una situa-
cién de estrés.

b. Los sintomas de autismo comien-
zan en la primera infancia.

c. Los nifios/as autistas no sufren en
situaciones de duelo.

d. Los nifios/as autistas no se vincu-
lan con las personas queridas.

e. Ninguna es correcta.
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