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PALABRAS CLAVE Resumen

Trastornos del Introduccion: En la poblacion general, el diagndstico de trastornos del espectro autista (TEA) se
espectro autista; realiza generalmente en una etapa temprana, mejorandose asi el pronostico. En las personas con
Sindrome de Down; sindrome de Down (SD), la falta de instrumentos especificos y adaptados para el diagndstico,
Senales de alarma y la falta de experiencia de los profesionales, hace que el diagnodstico de TEA suela pasar
tempranas desapercibido.

Objetivo: ldentificar sefiales de alarma «tempranas» de un posible diagndstico de TEA en nifios
con SD en los primeros anos de vida (de 0 a 4 anos).
Métodos: Estudio retrospectivo de cohortes: nifos con SD y TEA (SD-TEA) y nifos con SD y
sin TEA (SD-noTEA) emparejados por sexo y edad. Se identificaron las siguientes senales de
alarma tempranas: 1) ausencia de sonrisa social; 2) falta atencion compartida; 3) falta de bus-
queda de consuelo/proteccion; 4) ausencia de queja; 5) poco interés por el otro; 6) no sefiala;
7) no imita; 8) ausencia de balbuceo, vocalizacion; 9) expresion facial inapropiada; 10) rituales
verbales o acciones repetitivas; 11) manierismos manos/dedos; 12) estereotipias; 13) interés
sensorial, y 14) no integracion de la mirada y la conducta.

Seis investigadores, quienes no participaron en la identificacion de las sefales de alarma
tempranas, seleccionaron aquellas que orientarian a un diagndstico de TEA (analisis cualitativo).

* Autor para correspondencia.
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Se solicito a los padres videos de las personas con SD en «actividad» entre los 0 y 4 afos. Los
mismos investigadores, cegados al diagnostico de TEA y tras visualizar los videos, puntuaron
las sefales de alarma tempranas en 3 categorias: presencia/ausencia/no evaluable (analisis
cuantitativo).

Resultados: Durante el ano 2013, se obtuvieron 12 videos de 12 personas con
SD: 6 del grupo SD-TEA y 6 del grupo SD-noTEA. El analisis cualitativo identific6 como
sefales de alarma temprana relacionadas con el diagndstico de TEA: «no integracion de la
mirada», «no imita», «rituales verbales o acciones repetitivas» y «estereotipias»; y el analisis
cuantitativo identifico: «falta de atencion compartida» y «falta de interés por el otro».
Conclusion: Ciertas «sefales de alarma» pueden orientar hacia un diagnostico de TEA en los
primeros anos de vida en nifios con SD.

© 2017 Fundaci6 Catalana Sindrome de Down. Publicado por Elsevier Espana, S.L.U. Todos los
derechos reservados.

Early warning signs of autism spectrum disorder in people with Down syndrome

Abstract

Introduction: In general population, the current trend is to make the diagnosis of Autism Spec-
trum Disorders (ASD) at an early stage, which it is crucial to improve the prognosis. In contrast,
in Down syndrome (DS) population, the ASD diagnosis is frequently delayed, having negative
consequences on the overall development of the children who suffer.

Objective: To identify ‘early warning signals’ for the detection of the ASD in DS in the first years
of life (0 to 4 years).

Methods: Retrospective cohort study: SD with an ASD diagnosis (SD-ASD) and healthy-DS (SD-
noASD) matched by sex and age. Early warning signals were identified and selected from
different questionnaires for ASD of general population: 1. Lack of social smile; 2. Shared care
foul; 3. Lack of finding comfort/protection; 4. Lack of complaint; 5. Little interest for the
others; 6. No pointing; 7. Non-imitation; 8. Lack of babbling/vocalization; 9. Inappropriate
facial expression; 10. Presence of rituals as repetitive actions or repetitive sentences; 11. Man-
nerisms hands/fingers; 12. Stereotypes; 13. Lack of interest sensory; and 14. Non-integration
of the look.

Six investigators, who did not participate in the identification of the ‘early warning signals’,
selected those that would guide a diagnosis of ASD (qualitative analysis).

Parents were asked for videos of people with DS in ‘activity’ between 0 and 4 years. The
same investigators, blinded to the diagnosis of ASD and after watching the videos, scored the
‘early warning signals’ in three categories: presence / absence / non-evaluable (quantitative
analysis).

Results: During the year 2013, 12 videos of 12 people with SD were obtained: 6 from SD-ASD
group and 6 from the SD-noASD group. The qualitative analysis identified as early warning signals
related to the diagnosis of ASD: ‘non-integration of the look’, ‘non-imitation’, ‘presence of
rituals as repetitive actions or repetitive sentences’ and ‘stereotypies’, and the quantitative
analysis: ‘shared care foul’ and ‘little interest for the others’.

Conclusion: Certain ‘warning signals’ may lead to a diagnosis of ASD in the first years of life in
children with DS.

© 2017 Fundaci6 Catalana Sindrome de Down. Published by Elsevier Espafia, S.L.U. All rights
reserved.

Introduccion

El sindrome de Down (SD) es la principal causa genética de
discapacidad intelectual y esta provocado por una copia
extra del cromosoma 21 o de una parte de él. Las caracteris-
ticas principales del SD son la discapacidad intelectual (en
un grado muy variable), los rasgos fisicos (nariz achatada,
macroglosia, orejas pequeias, etc.) y psicologicos (retraso
en el desarrollo madurativo, alteraciones neuropsicoldgicas
como déficit de atencion, dificultades con el lenguaje

y alteracion de las funciones ejecutivas, entre otras).
Asimismo, se asocia a ciertas enfermedades que implican
necesidades médicas especificas (cardiopatias, apneas
obstructivas del suefo, enfermedad de Alzheimer, etc.). A
nivel mundial, se ha estimado que este sindrome tiene una
prevalencia de 10 por cada 10.000 nacimientos vivos'.

Los criterios diagnosticos del trastorno del espectro
autista (TEA) mas utilizados actualmente son los del Manual
diagndstico y estadistico de los trastornos mentales (DSM-
V)2 y los de la Clasificacién internacional de enfermedades
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10.9 revisién (CIE-10)°. Los criterios DSM-V definen el TEA
como una gama de trastornos complejos del neurodesarrollo
caracterizados por impedimentos sociales, dificultades en la
comunicacion y patrones de conducta estereotipados, res-
tringidos y repetitivos. Por otro lado, la CIE-10 incluye el TEA
dentro de los trastornos generalizados del desarrollo (TGD),
definiéndolos como un grupo de trastornos caracterizados
por alteraciones cualitativas caracteristicas de las interac-
ciones sociales reciprocas y modalidades de comunicacion,
asi como por un repertorio de intereses y de actividades
restringido, estereotipado y repetitivo. Ambos comparten
la idea de que las caracteristicas definitorias del trastorno
son las alteraciones subyacentes a 3 areas principales del
desarrollo, como son la interaccion social, la comunicacion
e intereses y actividades, aunque las definiciones presenten
ciertos matices diferenciales.

En la poblacion general, la tendencia actual es la de
poder realizar el diagnostico del TEA en los 3 primeros anos
de vida, ya que es crucial para mejorar su pronodstico. En
cambio, el diagndstico de TEA en la poblacion con SD suele
retrasarse en exceso o incluso nunca llegar a realizarse. Hay
autores que afirman que el TEA se puede observar a través
de caracteristicas conductuales en el SD, y puede ser dife-
renciado del patron de comportamiento «normal» dentro de
la poblacion con SD, como por ejemplo por la ansiedad y
estereotipias inusuales*. Asimismo, se ha propuesto que las
senales de alarma a tener en cuenta para poder llegar a
detectar y diagnosticar un TEA en nifios con SD son la falta de
mirada comunicativa y una marcada desorganizacion motriz,
junto con una tendencia al ensimismamiento y la presencia
de actividades repetitivas®. Por otro lado, la escasa litera-
tura cientifica sobre la estimacion de la prevalencia del TEA
en personas con SD pone de manifiesto una gran variabi-
lidad a nivel mundial, oscilando la prevalencia entre un 1
y un 12,5%° "2, Datos propios (no publicados) de la Funda-
cion Catalana Sindrome de Down la estiman entre el 5y 9%.
Si bien diferencias metodologicas entre los estudios podrian
explicar esta variabilidad, estos resultados apuntan a que un
porcentaje a considerar de nifos con SD pueden desarrollar
un funcionamiento mental autista. Por tanto, es importante
identificar y detectar las tendencias propias del TEA en los
ninos con SD para que puedan recibir la terapia y el soporte
educativo adecuados’.

Ante el impacto que puede tener el TEA en la poblacion
de ninos con SD y ante la dificultad de diagnostico del TEA
en esta poblacion, nuestra hipotesis es que existen sefales
de alarma tempranas identificables que ayudaran al diag-
nostico de TEA en nifos con SD. Por tanto, el objetivo de
este estudio es identificar sehales de alarma en los prime-
ros anos de vida del nifio con SD (de 0 a 4 anos) que hagan
sospechar a los profesionales de un posible diagndstico de
TEA. Estas sefales de alarma ayudaran a establecer pau-
tas de actuacion tempranas y, ademas, podran servir como
«marcadores» de la evolucion del TEA.

Personas y métodos
Diseno del estudio

Estudio observacional, retrospectivo, llevado a cabo en un
solo centro en una cohorte de nifios con SD diagnosticados de

TEA y en una cohorte emparejada de ninos con SD sin diag-
nostico de TEA. Todos los padres (o representantes legales)
firmaron el consentimiento informado para participar en el
estudio. Este estudio se realizo de acuerdo a lo establecido
en la Declaracion de Helsinki y a la Ley Organica 15/1999 de
proteccion de datos de caracter personal.

Poblacion de estudio

Se incluyeron nifos de 5 a 10 afos del Centro Médico Down
(CMD) con o sin diagndstico de TEA. Grupo de nifos con SD
y TEA (SD-TEA): se propuso participar en el estudio a todos
los padres (o representantes legales) de los 10 nifos con SD
y TEA atendidos en el CMD. Grupo de nifos con SD y sin TEA
(SD-noTEA): se identificé a nifos con SD y atendidos en el
CMD que emparejaran por edad y sexo al grupo de SD-TEA 'y
se les propuso participar en el estudio.

EL CMD es un centro médico que se cred dentro de la Fun-
daci6 Catalana Sindrome de Down para dar respuesta a las
necesidades médicas especificas que requieren las personas
con SD. Dicho centro pretende servir de marco y estimulo
para el desarrollo de un plan de asistencia médica pre-
ventiva mediante un grupo coordinado de generalistas y
especialistas dedicados a tareas de diagnostico, exploracion
sistematica, prevencion y tratamiento de personas con SD.

Evaluacion de los trastornos del espectro autista
(TEA): sefales de alarma tempranas

Diagnostico de los trastornos del espectro autista (TEA)

El diagnodstico de TEA en personas con SD se baso en la expe-
riencia y el juicio clinico del psicélogo y del neuropediatra
del CMD. Ademas, el diagnostico se apoyd en el cuestiona-
rio semiestructurado adaptado de la Dra. Viloca «Test para
la deteccidn precoz» administrado a los padres®. La figura 1
recoge dicho cuestionario. A todos los participantes en el
estudio se les evalud el diagnostico de TEA, y a sus padres o
representantes legales se les administrd dicho cuestionario.

Listado de sefales de alarma tempranas

para el diagnéstico de trastornos del espectro

autista (TEA) en personas con sindrome de Down (SD)
Para la construccion del listado de sefales de alarma en per-
sonas con SD para el diagnoéstico de TEA, se partio de 3 tipos
de cuestionarios distintos utilizados en la poblacion general
para el diagnostico de TEA: Autism Diagnostic Interview-
Revised (ADIR-R), Modified Checklist for Autism in Toddlers
(M-CHAT) y Test para la deteccion precoz del TEA de la Dra.
Viloca. A partir de ellos, 4 profesionales del campo de la psi-
cologia y TEA extrajeron 14 variables o posibles sefales de
alarma para el diagnostico de TEA en nifos con SD de entre
0y <5 anos de edad. Estas sehales de alarma se presentan
y describen en la tabla 1. En la seleccion de las sehales de
alarma se tuvo en cuenta que estas pudieran ser también
evaluadas mediante material audiovisual.

Brevemente, el cuestionario ADIR-R consiste en una
entrevista clinica que permite evaluar de manera profunda
conductas tipicas del TEA centrandose en 3 grandes areas: el
lenguaje o la comunicacion, las interacciones sociales reci-
procas y las conductas e intereses restringidos, repetitivos y
estereotipados. El cuestionario M-CHAT es un instrumento de
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Nombre:
Fecha nacimiento:
Edad actual:

Preguntas

Respuesta

Doble puntuacion

Mira a la cara y a los ojos cuando se
le habla

Si (Siempre, la mayoria de veces,
con frecuencia, nunca)

No

Doble puntuacién

Cuando se le da alguna indicacién la
realiza

Si (Siempre, la mayoria de veces,
con frecuencia, nunca)

No

Cuando le llaman por su nombre se
gira

Si (Siempre, la mayoria de veces,
icon frecuencia, nunca)

No

Cuando la madre/padre se marchan
dicen adios el nifio responde
imitando/cuando vuelven sonrie y
muestra aleria

Si (Siempre, la mayoria de veces,
con frecuencia, nunca)

No

Coge rabietas persistente en
situaciones de cambio (dejar de hacer
una cosa o salir de un espacio)

Si (Siempre, la mayoria de veces,
con frecuencia, nunca)

No

Doble puntuacién

*Comparte la atencién con la
madre/padre cuando miran uncuento

Si (Siempre, la mayoria de veces,
con frecuencia, nunca)

No

Se interesa por lo que hacen a su
alrededor los adultos (preparar
comida/actividades)

Si (Siempre, la mayoria de veces,
con frecuencia, nunca)

No
¢Le gusta el contacto fisico/juegos Si
motrices en la falda estando uncara a
cara? No
¢ Cuando el nifio quiere una cosa, coge |Si
la persona de la mano y la lleva hasta
lo que queria? No
¢Cuando quiere una cosa emite Si
palabras/sonidos?

No
Se si cae, llama la atencion y pide Si
ayuda?

No
*¢Cuando estd en el parque/otros Si
lugares con nifios muestra interés por
ellos? No
¢Alguna vez juega al juego de Si
esconderse e ir a buscar?

No
¢ Se pone inquieto en situaciones Si
inesperadas?

No
En casa o en espacios abiertos le Si
gusta jugar al juego “que te cojo”

No

Tabla 1

Figura 1

*¢ Utiliza el dedo indice de la mano Si
para sefalar mostrando interés por
algun objeto/situaciéon? No
¢Alguna vez utiliza el dedo indicie para |Si
sefalar, pidiendo algfiun objeto?

No
*Se interesa por los juguetes y los Si
utiliza adecaudamente: por ejemplo
hacer rodar, los pone garaje, hace No

torres, abraza mufiecos etc

*Si coge alguin objeto o juguete simula [ST
o representa como si fuera otra cosa:
p. ej., coge trozo de madera o algo No
como coche u otros objeto real

*Representa situaciones como si Si
hiciera la funcién de otro, dar de
comer, jugar cocina No
Muestra objetos para iniciar una Si
interaccién con un adulto

No
*Le gustan siempre las mismas Si
cosas, la misma ropa, la misma
comida, la misma pelicula No
Hace movimientos repetitivos: Si Doble puntuacién
aleteos, gira objetos y el cuerpo de
forma frecuente No

Puntuacion total.
(Contando si)

Test de deteccion precoz de la Dra Viloca.

Senales de alarma tempranas o precoces seleccio-

nadas para el diagndstico de TEA en nifios de 0-4 afos con

SD

items

1. Ausencia de sonrisa social
2. Falta de atencion compartida

3. Falta de busqueda de consuelo/proteccion

4. Ausencia de queja

5. Poco interés por el otro

6. No senala
7. No imita

8. Ausencia de balbuceo, vocalizacion

9. Expresion facial inapropiada

10. Rituales verbales o acciones repetitivas
11. Manierismos manos/dedos

12. Estereotipias
13. Interés sensorial

14. No integracion de la mirada y la conducta

cribado para la deteccion temprana de sintomas de autismo
y consiste en 23 preguntas de respuesta «si» 0 «no» que
deben cumplimentar los principales cuidadores del nino. Por
altimo, el test para la deteccion precoz del TEA de la Dra.
Viloca consiste en 23 preguntas con 2 opciones de respuesta,
«si» 0 «no». Algunas de las preguntas son consideradas cla-
ves para el diagnostico. Si el nifio presenta esas conductas,
la puntuacion es doble. Una puntuacion que se aproxime
a 26 corresponderia a un posible caso de autismo, por el
contrario, si la puntuacion se aproxima a 0, hablariamos de
desarrollo normativo.

Evaluacién de las sefiales de alarma tempranas

En la evaluacion de las sefales de alarma participaron
6 profesionales (evaluadores) del campo de la psicologia:
2 psicologas de Centro de Desarrollo y Atencion Precoz
(CDIAP), 2 psicologas del Centro de Tratamiento Carrilet
(especialista en TEA), una psicologa de Centro de Salud Men-
tal Infantil y Juvenil (CSMIJ) y una alumna de master de
psicopatologia clinica infantojuvenil en practicas.
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Estos 6 evaluadores, quienes no participaron en la identi-
ficacion del listado de sefnales de alarma tempranas, basados
en su experiencia, seleccionaron entre estas sefnales aque-
llas que mejor orientarian a un diagndstico de TEA.

A todos los padres (o representantes legales) que acepta-
ron participar en el estudio, se les solicité un video del nifio
con SD, en las diferentes edades de 0 a <5 anos, en donde
se visualizase a la persona con SD en «actividad», como por
ejemplo, en eventos familiares como fiestas de cumpleanos,
jugando en el parque... Se propuso que el video deberia
tener una duracion de entre 1y 2 h. El investigador principal
(BO), persona experta en SD y TEA, visualizo6 todos los videos
con el objetivo de seleccionar aquellas secuencias de image-
nes que podrian ser ilustrativas para el objetivo del estudio.
Asi, se creo el video objeto de estudio, un video por persona
de unos 15 min (maximo 20 min). Los 6 evaluadores revisaron
los videos objeto de estudio 2 veces en momentos separa-
dos en el tiempo (un minimo de un mes) y en cada visionado
debian anotar la «presencia» o «ausencia» o «no evaluable»
(si/no/no evaluable) de las 14 sefales de alarma seleccio-
nadas. Los evaluadores estaban cegados al diagnostico de
TEA, es decir, observaron los distintos videos sin saber si los
nifos con SD estaban o no diagnosticados de TEA.

Analisis estadistico

Tamano de la muestra. No se realiz6 un calculo formal del
tamano de la muestra. Este quedo definido como el total de
personas con SD diagnosticadas de TEA atendidas en el CMD
(10 personas), y a un nimero emparejado de personas con
SD sin diagnostico de TEA (10 personas).

Se realizd un analisis descriptivo de las variables del estu-
dio. Las variables continuas fueron descritas como mediana
y rango, y las variables categoricas, como frecuencias abso-
lutas y porcentajes.

La fiabilidad de las sefales de alarma tempranas se estu-
dié6 mediante el coeficiente de correlacion intraclase (CCl)
y el indice kappa. El CCI se utilizo para analizar la estabi-
lidad temporal (test-retest) y nos indica que el resultado
de la medida tiene estabilidad temporal. Una correlacion
del 70% indicaria una fiabilidad aceptable. El indice estadis-
tico de kappa se utilizé para estudiar el grado de acuerdo
intraevaluador y entre evaluadores. Kappa es una medida
del grado de acuerdo no aleatoria entre los observadores
o entre mediciones de la misma variable. Los valores del
indice estadistico kappa se encuentran entre 0y 1, donde 0
indica falta de acuerdo y 1 indica concordancia completa.
Mas concretamente, se considera que un valor kappa <0,20
corresponde a una fuerza de concordancia «pobre»; de 0,21

Tabla 2 Caracteristicas basales

a 0,40 «débil»; de 0,41 a 0,60 «moderada»; de 0,61 a 0,80
«buena», y de 0,81 a 1,00 «muy buena».

La validez del listado de sefales de alarma tempranas se
evalué mediante la validez de contenido y su propia vali-
dez (validez del listado de senales de alarma). La validez
del contenido se evalué mediante las valoraciones subjetivas
(opiniones) de los evaluadores. Con ello se pretende evaluar
si las senales de alarma tempranas seleccionadas son indi-
cadores de lo que se pretende medir (diagndstico precoz de
TEA). La validez del listado de seiales de alarma se evalud
mediante el analisis exploratorio de regresion logistica uni-
variante y multivariante. Basado en el analisis del grado de
acuerdo intraevaluador y entre evaluadores, se selecciona-
ron aquellas variables (senales de alarma tempranas) para
iniciar el analisis que permita conocer qué senales de alarma
podrian estar asociadas con el diagndstico de TEA. Un valor
de p<0,05 se considerara estadisticamente significativo.
Los datos recolectados fueron registrados en un programa
de base de datos (Microsoft Access 2010 para Windows, Red-
mont, CA, EE. UU.). El analisis de datos se realizo utilizando
la version de PASW 19,0 software estadistico (Chicago, IL,
EE.UU.).

Resultados
Caracteristicas basales

Un total de 14 padres (o representantes legales) aportaron
videos de 14 personas con SD. Dos de estos videos no se ajus-
taban a lo solicitado (un video no aportaba imagenes del nifo
con SD entre Oy <5 afos, y el otro no aportaba secuencias de
imagenes que sirviesen para ilustrar las seiales de alarma)
y no se incluyeron en el analisis. Por tanto, 12 videos de
12 personas con SD se utilizaron para evaluar las senales de
alarma de TEA: 6 del grupo SD-TEA y 6 del grupo SD-noTEA.
En la tabla 2 se recogen las caracteristicas basales de la
poblacion estudiada.

Evaluacion de los trastornos del espectro autista
(TEA): senales de alarma tempranas

Fiabilidad de las sefales de alarma tempranas

Cinco de los 6 evaluadores (observadores) realizaron las
2 evaluaciones solicitadas de los videos objeto de estudio
correctamente y con un periodo de tiempo entre evaluacio-
nes de minimo un mes. Un evaluador, en la primera de las
evaluaciones, devolvio esta con apenas puntuaciones. Se le
volvid a explicar el procedimiento a seguir y se le solicito que

Caracteristicas basales Total SD-TEA SD-noTEA
(n=12) (n=6) (n=6)

Edad (meses) mediana (rango) 90 (66-121) 91 (75-121) 79 (66-92)

Edad en el video (meses) mediana (rango) 20 (03-60) 24 (7-60) 13 (3-60)

Sexo: hombres / mujeres n (%) / n (%)

8 (66,6) / 4 (33,3)

4 (66,6) / 2(33,3) 4 (66,6) / 2(33,3)

SD-TEA: nifos con sindrome de Down y diagnostico de trastorno del espectro autista; SD-noTEA: nifios con sindrome de Down y sin

diagndstico de trastorno del espectro autista.
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volviera a evaluar las 14 senales de alarma de nuevo en los
videos. Se utilizo esta segunda puntuacion para el analisis.
Grado de acuerdo intraevaluador (test-retest). Cada eva-
luador visualizé los videos 2 veces con un minimo de un
mes entre evaluaciones, realizando 2 evaluaciones de las
14 sefnales de alarma en 2 momentos diferentes. La tabla 3a
resume los indices kappa de la evaluacion intraevaluador, el
grado de acuerdo entre las 2 evaluaciones realizadas por un
mismo evaluador. Las sefiales de alarma «falta de busqueda
consuelo/proteccion» (variable 3) y «ausencia de queja»
(variable 4) fueron evaluadas por la mayoria de los investi-
gadores como «no evaluable», es decir, los videos facilitados
no recogian secuencias en donde evaluar estas variables. Las
variables 8 y 14 presentaron un grado de acuerdo intrae-
valuador considerado no 6ptimo (en 3 y 2 evaluadores el
indice kappa fue menor de 0,05). El evaluador 6 (alumno en
practicas) present6 unos indices kappa menores de 0,5 en la
mitad (6 de 12) de las variables. Como analisis de sensibili-
dad, la tabla 3b resume los indices kappa de la evaluacion
intraevaluador, habiendo eliminado aquellas variables que
no aportaban informacion sobre si podian ser sehales de
alarma (variables 3, 4, 8 y 14) y al evaluador nimero 6. Se
puede observar que el evaluador 5 presenta, en global, unos
indices kappa menores respecto al resto de evaluadores.
Grado de acuerdo entre evaluadores. Basado en los resul-
tados obtenidos en el grado de acuerdo intraevaluador, se
procedid a evaluar el acuerdo entre evaluadores (figura 2).
En este analisis, no se incluyeron las variables 3, 4, 6, 7, 8
y 14 ni los evaluadores 5 y 6 por las razones comentadas.

La figura 2 recoge el grado de acuerdo entre evaluadores.
El grado de acuerdo entre los investigadores 2 y 4 es total
(indice kappa=1), excepto en la variable 12.

Validez del listado de sefiales de alarma tempranas

Los 6 investigadores, basados en su experiencia y cono-
cimiento, evaluaron las senales de alarma tempranas
seleccionadas como posibles senales para el diagnostico de
TEA en personas con SD.

Validez del contenido. Los 6 investigadores consideraron
que las 14 senales de alarma podrian ayudar al diagndstico
de TEA. Entre estas, hubo coincidencia en que 4 de ellas: «no
integracion de la mirada», «no imita», «rituales verbales o
acciones repetitivas» y «estereotipias» serian las senales de
alarma tempranas mas predictivas.

Validez de las sefales de alarma predictivas del diagnos-
tico de TEA. En el analisis univariante, la variable 2: «falta
de atencién compartida» (p=0,002) y la variable 5: «poco
interés por el otro» (p=0,029) mostraron asociacion signi-
ficativa con el diagnostico de TEA. El analisis multivariante
fue inconcluyente.

Discusion

A nuestro conocimiento, este estudio es el primero realizado
en nuestro ambito y llevado a cabo en una poblacion infantil
con SD con el objetivo de detectar senales de alarma tem-
pranas para el diagnostico de TEA. Los resultados sugieren

Variable 1 EVA2 EVA3 EVA4

EVA 1

Variable 10| EVA1 EVA2

EVA3 EVA4

EVA 1

EVA 2 EVA 2
EVA3 EVA3
EVA 4 EVA 4
Variable 2 EVA2 EVA3 EVA 4] Variable 11 EVA2 EVA3 EVA4

EVA1

EVA1

EVA 2 EVA 2
EVA3 EVA 3
EVA 4 EVA 4
Variable 5 EVA2 EVA3 EVA 4] Variable 12 EVA2 EVA3 EVA4

EVA1

EVA1

EVA 2 EVA 2
EVA 3 EVA 3
EVA 4 EVA 4
Variable 9 EVA 3 EVA 4| Variable 13 EVA3 EVA4

1.000 0,029

Figura 2
los evaluadores 5 y 6. EVA: evaluador.

Grado de acuerdo entre evaluadores (indice kappa). En este analisis no se incluyeron las variables 3, 4, 6, 7, 8 y 14, ni



Tabla 3 a) Evaluacion intraobservador: indices kappa de cada variable. b) Evaluacion intraobservador (indices kappa) habiendo eliminado las variables 3, 4, 8 y 14, y al

evaluador numero 6

Tabla 3a Total V1 V2 V3 V5 Vé V7 V8 V9 V10 V11 V12 V13 V14
Test Ccl Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa
Evaluador
Total 0,936 0,877 0,833 1,000 0,913 0,713 0,946 0,857 0,573 0,886 0,901 0,898 0,864 0,821 0,636
1 0,962 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 0,831 1,000 1,000 1,000
2 0,967 0,750 1,000 0,847 1,000 1,000 0,091 1,000 1,000 1,000 0,806 0,792 0,400
3 0,934 1,000 1,000 0,690 1,000 1,000 0,435 1,000 1,000 1,000 1,000 0,800 1,000
4 0,961 0,847 0,690 0,847 0,737 0,800 1,000 1,000 0,800 1,000 0,843 1,000 0,567
5 0,861 0,800 1,000 0,567 1,000 0,800 0,471 0,783 0,600 1,000 0,675 0,750 0,217
6 0,903 0,750 0,267 0,198 1,000 0,500 0,314 0,500 1,000 0,649 0,843 0,444 0,633
Tabla 3b Total V1 V2 V5 Vé V7 V9 V10 V11 V12 V13
Test Ccl Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa Kappa
Evaluador
Total 0,952 0,892 0,934 0,813 0,936 0,916 0,965 0,883 0,958 0,869 0,895
1 0,970 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 0,831 1,000 1,000
2 0,955 0,750 1,000 0,847 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 0,806 0,792
3 0,956 1,000 1,000 0,690 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 1,000 8,000
4 0,950 0,847 0,690 0,847 0,737 0,800 1,000 0,800 1,000 0,843 1,000
5 0,901 0,800 1,000 0,567 1,000 0,806 0,783 0,600 1,000 0,675 0,705

CCl: coeficiente de correlacion intraclase; V: variable.

umMo(Q op swoJputs A eisiine oaydadsa 19p soulJojsed|
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que ciertas sefales de alarma tempranas (2 del analisis
cuantitativo: la «falta de atencion compartida» y la «falta
de interés por el otro», y 4 del analisis cualitativo: «no
integracion de la mirada», «no imita», «rituales verbales o
acciones repetitivas» y «estereotipias») deberian hacernos
pensar en la posibilidad de un diagndstico comoérbido de
TEA en nifos con SD entre 0 y <5 anos de edad. Por tanto,
dada la complejidad del diagndstico del TEA en los nifos
con SD, estas senales de alarma mencionadas deberian ser
tenidas en cuenta para obtener un buen diagndstico de TEA
en esta poblacion.

Si bien el diagnostico de TEA en la poblacién general
puede resultar ser un proceso complicado, ante un nino
con SD, el diagnostico de TEA se convierte en un proceso
mucho mas complejo por la propia discapacidad intelectual
que conlleva el SD'>'. El nifio con SD, respecto a los
ninos de la poblacion general, tarda mas en procesar los
estimulos y emitir respuestas, pero no por ello deberia
presentar dificultades en las tareas que implican la atencion
compartida, ni bajo interés por el entorno social que le
rodea. Por otro lado, en la actualidad no hay consenso de
como proceder ante la sospecha de TEA en nifios con SD, es
decir, se carece de un protocolo para el diagndstico y esto,
entre otras cosas, retrasa la edad de diagnostico en nifos
con SD™. En el CMD, el procedimiento diagnéstico de TEA en
nifnos con SD se basa en la experiencia y en el juicio clinico
del psicologo y del neuropediatra del centro, apoyado por
una entrevista estructurada a los padres (o representantes
legales). Ademas de la carencia de un protocolo para el
diagnostico, hay que anadir que muchos profesionales no
se sienten preparados para su deteccion en esta poblacion
de nifos. Todo ello hace que se incremente la dificultad del
diagnodstico de TEA en nifos con SD. Esto podria explicar
en parte por qué los profesionales consideraron a priori
unas sehales de alama tempranas (validez del contenido)
diferentes a las obtenidas en el analisis cuantitativo (validez
de las senales de alarma predictivas del diagnostico de
TEA).

El reducido tamano de la muestra de este estudio
también puede explicar los resultados obtenidos tanto para
la fiabilidad como para la validez del listado de senales de
alarma tempranas evaluadas. En el momento de redactar
el protocolo, ya se valord las implicaciones del limitado
numero de nifos con SD y diagnosticados con TEA disponibles
(un maximo de 10). Es decir, se era consciente de que este
hecho limitaria la obtencion de resultados concluyentes.
Ante este escenario, y ante la falta de consenso para el diag-
nostico de TEA en nifios con SD, se considero6 que este primer
estudio fuese unicéntrico con la intencion de limitar la
variabilidad ante el diagndstico. No obstante, ambos hechos
—el reducido tamano de la muestray el disefo unicéntrico—
hacen plausible que se esté infravalorando (o pasando por
alto) algunas senales de alarma relevantes para el diagnos-
tico de TEA en ninos con SD. Esto limita el poder generalizar
los resultados obtenidos a otras poblaciones de nifos
con SD.

A pesar de que los videos domésticos son una buena
herramienta de investigacion para el analisis y estudio de
los signos de TEA'®, en nuestro caso, no todos los videos en
donde se visualizaba a la persona con SD en «actividad» (en
eventos familiares como fiestas de cumpleanos, jugando en
el parque...) han servido para evaluar todas las posibles

senales de alarma a estudio. Dos (14%) senales de alarma
tempranas de las 14 consideradas, «falta de blsqueda
consuelo/proteccion» (variable 3) y «ausencia de queja»
(variable 4), no pudieron ser reconocidas por los evaluado-
res en los videos. Por tanto, el material audiovisual objeto
de estudio, basado en videos caseros no estructurados
ni controlados, ha dificultado la deteccion de conductas
caracteristicas del TEA. En una situacion clinica se eva-
luaria al nino a través de demandas especificas dirigidas a
la confirmacion o al descarte del diagndstico. En trabajos
futuros, se deberian dar instrucciones o ejemplos a los
padres (o representantes legales) para que el material
audiovisual casero pueda ser util para evaluar un posible
TEA. Asimismo, los resultados obtenidos también sugieren
que las sefales de alarma tempranas de TEA parecen mas
faciles de evidenciar entre los 2 y 4 afos de edad en nifos
con SD. Este resultado puede estar relacionado con el
hecho de que el material audiovisual facilitado aportaba
actividades de estos nifos en este margen de edad. Uno
de los objetivos futuros es detectar senales de alarma
entre 0 y 2 anos, dado que es crucial para mejorar su
pronostico.

Por tanto, basados en la experiencia adquirida, los futu-
ros estudios deberian ser prospectivos, multicéntricos, con
un mayor tamano de la muestra y con un diagnostico de TEA
en ninos con SD consensuado o evaluado mediante el test
especifico para el diagnostico de TEA, el Autism Diagnos-
tic Observation Schedule (ADOS-2). Igualmente, se deberian
elaborar instrucciones sobre el material audiovisual a apor-
tar por los padres (o representantes legales), y asi recoger
situaciones estructuradas y controladas. De este modo, se
facilitaria unas pautas de actuacion respecto al material
audiovisual, unificando la informacion recogida y haciendo
que este sea evaluable y comparable. También se deberia
solicitar a cada participante al menos 4 videos, un video por
cada ano de vida del nifio a evaluar desde los 0 hasta los
4 ahos, es decir, un video de 0 a 1 afio, otro video de
1 a 2 anos, otro de 2 a 3 afos, y el Ultimo de 3 a
4 anos.

En resumen, a pesar de las limitaciones ya menciona-
das que hay que tener en cuenta a la hora de llegar a una
conclusion: 1) la falta de un protocolo para el diagnostico
de TEA en nifos con SD, 2) el diseno del estudio (descrip-
tivo), 3) el tamafo de la muestra, 4) estudio unicéntrico,
5) la calidad de los videos, las cuales pueden estar sobre-
estimando o infraestimando los resultados obtenidos, este
estudio sugiere la existencia de senales de alarma tempranas
que pueden orientar hacia un diagnodstico de TEA en los pri-
meros anos de vida en nifos con SD. Esto no quiere decir que
se deba diagnosticar de TEA a un nifio con SD que presente
alguna de estas senales de alarma tempranas. Ante una sos-
pecha de TEA es importante prestar una especial atencion
al nino (y a su familia), y llevar un seguimiento adecuado.
Esto es la base para poder diagnosticar e intervenir con mas
precision y precocidad, y asi establecer las correspondientes
pautas terapéuticas’.

Financiacion

Este estudio fue financiado con una ayuda de la Fundacio
Catalana Sindrome de Down.
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