Actualizaciéon

Puntos clave

.: Los trastornos del

-~ espectro autista (TEA)
son un grupo de trastornos
del neurodesarrollo con
una prevalencia del 1% que
se definen por alteraciones
en la comunicacién social y
en el patron de intereses y
comportamientos.

- Se caracterizan por

una gran variabilidad
y heterogeneidad tanto
en los mecanismos
neurobiolégicos, como
en las manifestaciones
clinicas y las trayectorias
evolutivas.

- La conceptualizacion
~ delos TEA en
el DSM-5 es hibrida,
con una aproximacion
primero categorial y luego
dimensional, con unos
factores clinicos como
el lenguaje y el cociente
intelectual que influyen en
la presentacion clinica pero
no definen el diagnéstico.

. Las primeras
manifestaciones

pueden aparecer al ano,
pero es a la edad de 24
meses cuando coincide
con la presencia de un pico
de nuevos sintomas que
facilitan el reconocimiento
e identificacion del
trastorno.

'; No existen

marcadores
biolégicos, por lo que el
diagnéstico es clinico.

. El diagnéstico
~ diferencial ha de
hacerse fundamentalmente
con otros trastornos del
neurodesarrollo.

y lo que no lo es
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Introduccion

Los trastornos del neurodesarrollo engloban, se-
gtn la DSM-5, los trastornos del desarrollo in-
telectual, los trastornos de la comunicacién, los
trastornos del espectro autista (TEA), el tras-
torno por déficit de atencién e hiperactividad
(TDAH), el trastorno especifico del aprendizaje
y los trastornos motores (trastorno del desarrollo
de la coordinacién, trastorno de movimiento
estereotipado, trastorno de Tourette y trastor-
nos de tics). De forma habitual, se superponen
y resultan dificiles de diferenciar unos de otros,
sobre todo en los primeros afios de vida**. La
identificacién temprana de los TEA es esencial
para asegurar una intervencién temprana inten-
siva, fundamental para un buen prondstico®.
Este trabajo trata fundamentalmente de des-
cribir las caracteristicas clinicas que definen
a los TEA y su diagnéstico diferencial. De
forma breve, se expondrd el conocimiento
actualizado sobre diferentes aspectos de este
conjunto de trastornos.

Definicion.
Perspectiva actual

Los TEA son un grupo de trastornos del neuro-
desarrollo infantil que constituyen un espectro
o «continuo de trastornos», siendo la comunica-
cién social y el patrén de intereses y comporta-
mientos las dreas fundamentales afectadas. Tie-
nen un gran componente genético sobre el que
actdan otros factores ambientales. Se caracteri-
zan por una gran variabilidad, heterogeneidad
y complejidad, tanto en los mecanismos neuro-
biolégicos como en las manifestaciones clinicas,
las trayectorias evolutivas y el prondstico®’. La
heterogeneidad y la complejidad fenotipica vie-
nen dadas por la variabilidad en la intensidad de
los sintomas principales, el nivel de desarrollo

general, el género, el nivel de funcionamiento
cognitivo y adaptativo, las habilidades verbales y
la comorbilidad y la patologia asociada'®".

La nueva edicién de la Asociacién America-
na de Psiquiatria de los Trastornos mentales,
DSM-5!, publicada recientemente, supone un
cambio muy importante respecto de las clasifi-
caciones previas. Se ha modificado el nombre
de trastorno generalizado del desarrollo por el
de TEA. Existe una sola categoria diagnds-
tica, TEA, con solo 2 dominios de sintomas
(comunicacién social y conductas repetitivas),
requiriéndose que se cumplan los 3 criterios
del dominio de la comunicacién-social y 2 de
los 4 criterios del dominio de conductas re-
petitivas. Se establecen niveles de gravedad
de los sintomas, en funcién de la intensidad y
duracion, el grado de deterioro y el malestar
causado («requiriendo soporte», «requiriendo
soporte sustancial» y «requiriendo soporte muy
sustancial»). Se indican especificaciones clinicas
(cociente intelectual [CI], lenguaje, patrén de
inicio, comorbilidad), que permiten describir el
perfil individual de cada paciente y la patologia
asociada (trastorno genético, epilepsia, retraso
mental)'?. El enfoque, por tanto, es hibrido,
con una aproximacién categorial (TEA frente a
TEA) y luego dimensional (dimensiones de las
caracteristicas principales)®>%. En la tabla 1 se
exponen los criterios diagnésticos. Finalmente,
se crea una categorfa diagnostica, trastorno de
la comunicacién social, fuera de los TEA, en la
que se incluye a los sujetos con alteraciones en
la comunicacién social pero que no presentan
conductas repetitivas y estereotipadas®'®.

° L] L4
Epidemiologia
En su momento, se consideraba el autismo
como una enfermedad rara. Esto ya no es

asi. La CDC estima la prevalencia de TEA
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Tabla 1. Criterios diagndsticos de los trastornos del especto autista

Lectura rapida

Debe cumplir los criterios A, B, C, y D:

A. Déficits persistentes en la comunicacién e interaccion social en diversos contextos, no atribuibles a

un retraso general del desarrollo, manifestando simulténeamente los 3 déficits siguientes

Los trastornos del
espectro autista (TEA)

se incluyen dentro

de la nueva categoria

de los trastornos

del neurodesarrollo
establecida en el DSM-5,
junto a los trastornos del
desarrollo intelectual,
trastornos de la
comunicacion, trastorno
especifico del aprendizaje,
trastorno por déficit de
atencion e hiperactividad y
trastornos motores, siendo
frecuente el solapamiento
y la concurrencia de estos
trastornos, por lo que
resulta en ocasiones dificil
su diferenciacion, sobre
todo en los primeros afnos
de vida.

Los TEA constituyen

un espectro o «continuo
de trastornos», con una
gran heterogeneidad y
complejidad fenotipica,
siendo la relacién-
comunicacion social y
el patron de intereses
y comportamientos las
areas fundamentales
afectadas.

>y
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Déficits en la reciprocidad social y emocional

Rango de comportamientos que van desde acercamiento social anormal e incapacidad para mantener la alternancia
en una conversacién, pasando por reduccion de infereses, emociones y afectos compartidos hasta ausencia total de
iniciativa en la interaccién social

Déficits en las conductas de comunicacion no verbal que se usan en la comunicacién social

Rango de comportamientos que van desde comunicacion poco integrada, tanto verbal como no verbal, pasando por
anomalias en el contacto visual y en el lenguaije corporal, déficits en la comprensién y uso de comunicacion no verbal,
hasta falta total de expresiones o gestos faciales

Déficits en el desarrollo y mantenimiento de relaciones adecuadas al nivel de desarrollo

Rango de comportamientos que van desde dificultades para mantener un comportamiento apropiado a los diferentes confextos
sociales, pasando por dificultades para compartir juegos de ficcion y amigos hasta ausencia de interés en las ofras personas

B. Patrones de comportamiento, intereses o actividades restringidas y repetitivas que se manifiestan
al menos en 2 de los siguientes:

B-1. Habla, movimientos o manipulacién de objetos estereotipada o repetitiva (estereofipias motoras simples, ecolalia,
manipulacién repetitiva de objetos o frases idiosincrdticas)

B-2. Excesiva fijacién con las rutinas, los patrones ritualizados de conducta verbal y no verbal, o excesiva resistencia al
cambio (rituales motores, insistencia en seguir la misma ruta o tomar la misma comida, preguntas repetitivas o extrema
incomodidad motivada por pequefios cambios)

B-3. Intereses altamente restrictivos y fijos de infensidad desmesurada (como una fuerte vinculacion o preocupacion por

objefos inusuales y por infereses excesivamente circunscritos y perseverantes)

B-4. Hiper o hiporreactividad a los estimulos sensoriales o inusual interés en aspectos sensoriales del entorno (aparente

indiferencia al dolor/calor/frio, respuesta adversa a sonidos o texturas especificas, sentido del olfato o del tacto

exacerbado, fascinacién por las luces o los objetos que ruedan)

C. Los sinfomas deben estar presentes en la primera infancia (pero pueden no llegar a manifestarse

plenamente hasta que las demandas sociales exceden las limitadas capacidades)

D. La conjuncién de sintomas limita y deteriora el funcionamiento habitual

Adaptado de: DSM-5.

en torno al 1%. Aparece en todos los grupos
raciales, étnicos y socioeconémicos. Es 5 ve-
ces mds frecuente en nifios que en nifias, pero
la proporcién se iguala hasta 2:1 en los casos
con menor CI, més gravemente afectados’’.
Estas cifras suponen un incremento de la fre-
cuencia de los TEA. La interpretacién de estos
datos es ain desconocida. Aunque los estudios
no descartan factores demograficos o ambien-
tales responsables de un verdadero aumento de
la prevalencia (p. ¢j., nifios hijos de padres de
mis edad o supervivencia de nifios de alto ries-
go como los grandes prematuros o de muy bajo
peso al nacer), la mayorfa de los expertos expli-
can este aumento de la prevalencia de los TEA
como el resultado de una mayor sensibilidad y
toma de conciencia de estos trastornos, asi co-
mo de su mayor reconocimiento y deteccién®.

Etiologia y factores
de riesgo

Los TEA tienen una gran heterogeneidad
etiolégica’. En la mayoria de las ocasiones,

no se encuentra una causa precisa (autismo
primario o idiopdtico). Se encuentra un
trastorno médico en 10-25% de los casos,
dependiendo de la muestra y de las herra-
mientas utilizadas (autismo sindrémico)>*°.
Los nifios con TEA pueden presentar aso-
ciados multiples trastornos genéticos, tras-
tornos congénitos del metabolismo, em-
briopatias y fetopatias téxicas, epilepsia,
infecciones congénitas/adquiridas y exposi-
cién intrauterina a drogas®°.

El resultado final de las diferentes vias etio-
légicas asociadas con TEA es la afectacién
de mecanismos moleculares (sinaptogé-
nesis, movilidad neuronal, guia axonal).
Existen alteraciones de la actividad y la co-
nectividad entre grupos o redes neuronales,
y afectacion de circuitos implicados en el
procesamiento socioemocional, visuoespa-
cial y del lenguaje’®18-21,

Factores genéticos
Aunque el autismo se ha estimado que tiene
una heredabilidad de un 90%??, los factores

genéticos son heterogéneos, complejos y



2324 La tasa de re-

aun poco comprendidos
currencia en hermanos de nifios con TEA
puede llegar hasta el 8%%. Entre los fami-
liares de pacientes con autismo, hay una
mayor prevalencia de dificultades menores
del desarrollo relacionadas con la comuni-
cacién y las habilidades sociales (fenotipo
amplio)'?. Como sefiala Devlin®, la arqui-
tectura genética de los TEA incluye sindro-
mes relacionados en un 10% de los sujetos,
anomalias cromosémicas raras en un 5%,
variaciones en el niumero de copias raras en
el 5-10% de los casos de autismo idiopitico,
de novo o heredadas, y mutaciones raras de
genes. Los trabajos mds recientes resaltan la
importancia cada vez mayor de estas varia-
ciones en el numero de copias raras detecta-
bles por técnicas de array de alta resolucién,
y la superposicién de estas variaciones con
otros trastornos del neurodesarrollo, como
la esquizofrenia, el TDAH y la discapacidad

intelectual?®.

Hallazgos neuroanatémicos y neuroimagen
Se ha documentado un sobrecrecimiento
cerebral precoz en los 2 primeros afios de
vida® y, en el desarrollo posterior, alteracio-
nes en la estructura y la funcién del «circuito
social o de la empatia» del cerebro®. Existen
también alteraciones en la conectividad entre
diversas regiones cerebrales (corteza pre-
frontal, temporal, tronco cerebral y regiones
cerebelares)’!.

Factores de riesgo

La Guia NICE?*?, aunque sefiala la baja cali-
dad de la evidencia encontrada, enumera los
siguientes factores de riesgo para TEA que
son clinica y estadisticamente importantes: un
hermano con TEA; historia parental de psi-
cosis tipo esquizofrenia, de trastorno afectivo
o de otro trastorno mental o conductual; edad
materna y/o paterna por encima de los 40
afios; uso de valproato durante el embarazo;
peso al nacer inferior a 2.500 g; prematuri-
dad (menor de 35 semanas); ingreso en una
Unidad de Cuidados Intensivos neonatal,;
presencia de defectos de nacimiento asociados
a malformacién y/o disfuncién del sistema
nervioso central, incluyendo paralisis cerebral;
género masculino; amenaza de aborto de me-
nos de 20 semanas, y residir en una capital o
en un suburbio de una capital.

La misma Guia NICE?* sefiala, igualmente
con baja calidad de evidencia, la mayor pre-
valencia de TEA en algunas enfermedades
médicas: retraso mental, sindrome X frigil,
esclerosis tuberosa, encefalopatia neonatal/
encefalopatia epiléptica/espasmos infantiles,
parilisis cerebral, sindrome de Down, dis-
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trofia muscular y neurofibromatosis. Otros
posibles factores etiolégicos propuestos son
las infecciones postencefalitis y las sepsis, y
factores autoinmunitarios.

Aspectos clinicos

Los sintomas se reconocen mds comdinmente
en el segundo afio de vida, pero pueden estar
presentes antes®. Las formas de presentacion
pueden ser también diversas: desde un patrén
de aparicién temprana, con diferencias en el
desarrollo desde el primer afio de vida, pa-
sando por un patrén de desarrollo normal y
luego un estancamiento, con dificultades para
seguir progresando, hasta los casos de nifios
que presentan una regresion, con pérdida de
habilidades adquiridas después de un periodo
de desarrollo tipico*. Aproximadamente, 2
tercios de los pacientes con TEA presentan
una falta de adquisicién de las habilidades de
comunicacién durante los 2 primeros afios de
vida. De un cuarto a un tercio de los nifios
con TEA adquieren los hitos del desarrollo
del lenguaje, pero muestran una regresion del
lenguaje, de la comunicacién y/o de las ha-
bilidades sociales entre los 15 a 24 meses de
edad®. La regresion de estas habilidades pue-
de ser gradual o subita, y puede ocurrir en el
contexto de un desarrollo atipico o de retrasos
en el desarrollo™®.

Las manifestaciones clinicas que definen
los TEA se describen en diferentes guias y
textos™*>¥. De acuerdo con NICE*®, los sig-
nos y sintomas de posible autismo, en las di-
ferentes edades, se presentan en las tablas 2-4.

Comorbilidades/problemas concurrentes
Siguiendo a NICE?®?, los trastornos concu-
rrentes més frecuentes en los TEA son: tras-
tornos del neurodesarrollo (retraso mental,
trastorno del desarrollo de la coordinacién,
trastornos del aprendizaje, trastornos del
habla y del lenguaje), trastornos mentales y
del comportamiento (TDAH, trastornos de
ansiedad, trastornos del humor, trastorno
obsesivo-compulsivo, trastorno negativista
desafiante, trastorno de tics, conducta au-
tolesiva), trastornos médicos o neuroldgicos
(epilepsia y encefalopatia epiléptica, cromo-
somopatias, trastornos genéticos —incluyen-
do X fragil—, esclerosis tuberosa, distrofia
muscular, neurofibromatosis) y trastornos
funcionales (problemas de alimentacién, in-
cluyendo dietas restrictivas, enuresis o in-
continencia urinaria, estrefiimiento, alte-
raciones del ritmo intestinal, incontinencia
fecal o encopresis, trastornos del suefio, de-
terioro visual o auditivo).

Lectura rapida

El DSM-5 supone un
cambio notable en

la conceptualizacién

de los TEA, con una
aproximacion hibrida,
primero categorial

(TEA versus no TEA),
luego dimensional

de las caracteristicas
principales,
estableciéndose

unas caracteristicas
clinicas (nivel de
cociente intelectual [Cl],
habilidades verbales,
patrén de inicio,
comorbilidad) y trastornos
asociados que influyen
en la presentacion
clinica pero no definen el
diagnéstico.

Los TEA han dejado

de considerarse como
una enfermedad rara,
puesto que, de acuerdo
con las Ultimos estudios
epidemiolégicos
realizados, se trata

de un conjunto de
trastornos con una
prevalencia media del
1%, aunque no esta
claro si este incremento
de la frecuencia
descrita se debe a un
verdadero aumento de
la prevalencia o es el
resultado de una mayor
sensibilidad y toma de
conciencia de estos
trastornos asi como de su
mayor reconocimiento y
deteccidn.
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Lectura rapida

La etiologia de los TEA es
compleja y heterogénea,
encontrandose una
etiologia especifica

en un 10-25% de los
casos, determinando
como via final de las
diferentes etiologias la
alteracion de mecanismos
moleculares relacionadas
con la sinaptogénesis,

la movilidad neuronal y
guia axonal, junto con
alteraciones estructurales
y funcionales, de
actividad y conectividad
entre grupos o

redes neuronales, y

con afectacién de
circuitos implicados

en el procesamiento
socioemocional,
visuoespacial y del
lenguaje.

Los factores genéticos son
heterogéneos y aun no
del todo comprendidos,
aunque en la actualidad
se consideran cada vez
con mas importancia las
variaciones del numero de
copias raras, mecanismo
compartido también

por otros trastornos del
neurodesarrollo, como la
esquizofrenia, el trastorno
por déficit de atencion e
hiperactividad (TDAH) y el
retraso mental.
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Tabla 2. Signos y sintomas de posible autismo

Nifos preescolares

1. Conductas de interaccion social y comunicacién reciproca

A) Lenguaije hablado: refraso en el desarrollo (balbuceo o palabras, por ejemplo menos de 10 palabras a los 2 afios).

Regresién o pérdida del uso del habla-lenguaie. Lenguaie, si estd presente: vocalizaciones, entonacién rara o aplanada,

ecolalias, referencia a si mismo por el nombre, «t0» o «él/ella» por encima de los 3 afios. Uso reducido y/o infrecuente
del lenguaie para la comunicacién, por ejemplo uso de palabras simples aunque es capaz de hablar con frases

B) Respuesta a ofros: respuesta ausente o retrasada a las llamadas por su nombre, sin alteracién auditiva. Respuesta
ausente o reducida a la sonrisa social. Respuesta ausente o reducida a las expresiones faciales o sentimientos de los
demds. Respuesta inusualmente negativa a los requerimientos de los ofros (conducta de evitacién de la demanda).

Rechazo a los abrazos iniciados por los padres o cuidadores, aunque pueden iniciarlos ellos

C) Interaccién con ofros: falta de consciencia del espacio personal o intolerancia a la intromisién de ese espacio. Falta

o escaso interés por los ofros, incluyendo sus iguales. Rechazo o aproximacién inapropiada, agresiva o disruptiva.

Ausencia o escasa imitacion de las acciones de los otros. Ausencia o escaso interés en iniciar juego social con otros,
juega solo. Ausencia o escaso disfrute de situaciones en las que la mayoria de los nifios lo hacen (cumpleafios).

Ausencia o escaso disfrute compartido

D) Contacto ocular, sefialar y ofros gestos: uso reducido o ausente de gestos faciales y expresiones para la comunicacién
(puede coger la mano del adulto y colocarla en los objetos). Reducida o escasa integracién de los gestos, la expresién

facial, la orientacion corporal, el contacto ocular (mirar a los ojos al hablar) y el lenguaje en la comunicacién social.

Disminucién o ausencia del uso social del contacto ocular, con adecuada visién. Alteraciones en atencion conjunta:

falta de cambio o desvio de la mirada, seguimiento con la mirada donde sefiala el otro (mira a la mano), no sefiala o

muestra para compartir interés

E) Ideas e imaginacién: imaginacién y juego de ficcion escasa o ausente

2. Patron de intereses restringidos y/o conductas rigidas y repetitivas

Movimientos estereotipados repetitivos: aleteo de manos, balanceo del cuerpo estando de pie, giros, chasquido de
dedos. Juego repetitivo o estereotipado, por ejemplo abrir o cerrar puertas. Intereses inusuales o infereses excesivamente
focalizados. Excesiva Insistencia por seguir «su propia agenda». Reacciones extremas a los cambios, insistencia por

lo mismo. Hiper o hiporreqcﬁvidud a los estimulos sensoriales, texturas, sonidos, sabores, olores. Reaccién excesiva al
sabor, olor, fextura o apariencia de la comida o manias extremas a comidas

Adaptado de: NICE 2011.

Deteceion precoz

Constituyen sefiales de alerta inmediata, que
implican la necesidad de una evaluacién es-
pecifica mds amplia, si el nifio no balbucea a
los 12 meses, no hace gestos a los 12 meses
(sefialar, decir adiés con la mano), no dice pa-
labras sencillas a los 16 meses, no dice frases
espontineas de dos palabras (no ecoldlicas) a
los 24 meses, cualquier pérdida de habilidades
del lenguaje o a nivel social a cualquier edad®.
Se debe realizar cribado especifico de TEA
en los nifios con retraso en el desarrollo del
lenguaje/comunicacién, con regresion en las
habilidades sociales o del lenguaje, nifios con
un hermano diagnosticado de TEA, y en nifios
cuyos padres, cuidadores o clinicos refieren pre-
ocupaciones relacionadas con TEA. Ademis,
el cribado especifico de TEA debe realizarse
en todos los nifios a los 18 y a los 24 meses
de edad®. Se recomienda el M-Chat como la
herramienta util para la confirmacién de la sos-
pecha clinica del TEA en nifios entre 16 y 30
meses’. Aquellos nifios que se valoran como po-
sitivos en el procedimiento de cribado deben ser
derivados a servicios especializados tan pronto
como sea posible. Es particularmente necesario
el seguimiento de los nifios de alto riesgo.

El estudio longitudinal First Words Project
de la Universidad de Florida identificé «ban-
deras rojas» para los TEA a los 2 afios de
edad® (véase la tabla 5).

Los estudios de investigacién actuales han
evidenciado las siguientes conclusiones: a los
6 meses no se encuentran diferencias entre
nifios con TEA y nifios con desarrollo tipi-
co**¥; la pérdida de habilidades de comuni-
cacién social tiene lugar entre los 9 y los 24
meses*; existen diferencias significativas a los
12 meses en la mayoria de las variables (mi-
rada a las caras, sonrisa compartida, vocaliza-
ciones a los otros)*; las primeras dificultades
especificas se observan al final del primer afio
e implican una disminucién del interés por
los estimulos sociales (mirar menos a la cara,
menor respuesta al nombre, menor sonrisa
social). A partir del afio, van apareciendo
otras dificultades sociales (menor variedad
de expresiones emocionales, menor alegria
compartida, menor atencién al malestar del
otro), comunicativas (menos conductas de
atencién conjunta), simbdlicas (menos imita-
cién) y, en algunos casos, también conductas
e intereses repetitivos y estereotipados (con
el cuerpo y con objetos), asi como intere-
ses sensoriales atipicos. En el segundo afio
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Nifos escolares

1. Conductas de interaccién social y comunicacion reciproca

A) Lenguaije hablado: uso muy limitado. Monétono. Lenguaie repetitivo, con uso frecuente de frases estereotipadas
aprendidas, contenido centrado en los temas de interés con excesiva informacion. Hablan a los otros més que

compartir una conversacion entre 2. Respuestas inadecuadas, toscas o groseras

B) Respuesta a los ofros: ausencia o escasa respuesta a las expresiones faciales o senfimientos de los ofros. Ausencia

o escasa respuesta cuando se le llama por su nombre, sin que haya dlteraciones auditivas. Dificultades subliminales

en la comprension de las intenciones de los otros. Literalidad. No comprensién de bromas o metéforas. Respuesta

inusualmente negativa a los requerimientos de los ofros (conducta de evitacién de la demanda)

C) Interaccién con ofros: ausencia o escasa conciencia del espacio personal, o intolerancia a la intromisién de ese

espacio. Escaso o nulo interés por los ofros, incluyendo sus iguales, con rechazo o conductas inapropiadas, agresivas
o disruptivas. Ausencia o escasa frecuencia de conductas de saludo y despedida. Ausencia o escasa conciencia de la
conducta social esperada. Ausencia o escasa capacidad de compartir ideas-juegos de ofros, juega solo. Incapacidad

de adaptar el estfilo de comunicacién a las situaciones sociales, puede ser excesivamente formal o inapropiadamente
fomiliar. Ausencia o escasa capacidad de disfrute de situaciones en las que la mayoria de los nifios lo hacen

D) Contacto ocular, sefialar y ofros gestos: reducida o escasa integracién de los gestos, la expresién facial, la orientacién

corporal, el contacto ocular (mirar a los ojos al hablar) y el lenguaje en la comunicacién social. Disminucién o

ausencia del uso social del contacto ocular, con adecuada visién. Alteraciones en atencién conjunta

E) Ideas e imaginacién: ausencia o escaso juego imaginativo y flexible o falta de creatividad, aunque son capaces de

volver a representar escenas vistas en la TV, por ejemplo. Realiza comentarios sin fomar conciencia de las sutilezas o

jerarquias sociales

2. Patrén de intereses restringidos y/o conductas rigidas y repetitivas

Movimientos estereotipados repetitivos (aleteo de manos, giros, balanceos...). Juego repetitivo y orientado hacia objetos

més que hacia personas. Intereses inusuales o excesivamente focalizados. Expectacién rigida de la adherencia de ofros a

las reglas del juego. Excesiva insistencia en seguir su propia agenda. Reactividad emocional extrema, que resulta excesiva

para las circunstancias. Fuertes preferencias por rufinas familiares y por hacer las cosas «de forma correcta». Malestar por
el cambio, con reacciones de ansiedad u otras formas de distrés, incluyendo agresién. Hiper o hiporreactividad sensorial.

Reaiccion excesiva a sabores, olores, textura o apariencia de la comida, manias extremas a la comida

Adaptado de: NICE 2011.

de vida, se evidencian las dificultades de los
nifios con TEA para compartir intereses*.
La revisién de Zwaigenbaum® concluye que
los sintomas de los TEA aparecen en los 2
primeros afios de vida, afectando a multiples
dominios del desarrollo, no solo las dreas de
la comunicacién social y conductas e intere-
ses repetitivos y estereotipados, definitorias
de los TEA, sino también a 4dreas motores,
cognitivas y emocionales. A los 24 meses, por
tanto, confluye un conjunto de sintomas que
facilitan el reconocimiento y la identificacién
de los TEAY.

Por todo ello, los profesionales deben vigilar
la presencia de posibles sefiales de alarma
desde al menos los 6 meses de edad. La de-
rivacién a atencion especializada puede ser
considerada a cualquier edad en la que se sos-

peche un TEA®.

Diagnostico

Una vez que se sospecha la presencia de un
TEA, el nifio debe ser derivado para una eva-
luacién multidisciplinaria por un equipo con
profesionales con experiencia en TEA y con
al menos un profesional entrenado en el uso

de los instrumentos estandarizados para el
diagnéstico de estos trastornos*.

El diagnéstico de TEA es clinico, de acuerdo
con los criterios diagnésticos! (véase la tabla
1). No hay marcadores biolégicos en el mo-
mento actual. La evaluacion diagndstica debe
incluir el uso de una herramienta diagndstica
especifica, como es el Autism Diagnostic
Interview-Revised y el Autism Diagnostic
Observation Schedule*, considerados el pa-
trén de oro, asi como la descripcion del perfil
individual del paciente®.

Una vez confirmado el diagnéstico de TEA,
se pueden realizar pruebas complementarias
con el objetivo de identificar trastornos es-
pecificos asociados a los TEA, sobre todo en
aquellos que cursan con un retraso global del
desarrollo o con discapacidad intelectual. Los
criterios para la realizacién de pruebas gené-
ticas, test metabdlicos, estudios de neuroima-
gen y electroencefalograma (EEG) deben ba-
sarse en la historia y la clinica del paciente®**.
Si no se hace asi, el rendimiento de estas
pruebas es muy bajo.

Diagnéstico diferencial®3744
Ningun sintoma es especifico ni universal
de TEA. Las manifestaciones cambian con

Lectura rapida

Existe una serie de
factores clinicos como la
presencia de un hermano
con TEA, historia de
psicopatologia parental,
edad materna y/o paterna
por encima de 40 afnos,
prematuridad, bajo peso
al nacer, malformaciones
y/o disfunciones del
sistema nervioso

central presentes en el
nacimiento, varon, entre
otros, y de enfermedades
como el retraso mental,
el sindrome de X fragil,

la esclerosis tuberosa,

la neurofibromatosis, la
encefalopatia epiléptica,
la distrofia muscular y el
sindrome de Down, que
se asocian a una mayor
frecuencia de TEA.

La presentacion clinica
es variable y los sintomas
evolucionan con el
tiempo, de acuerdo con
el nivel de desarrollo del
nifo, aunque siempre
persiste el conjunto de
alteraciones cualitativas
de la comunicacién social
y el patrén de intereses y
conductas repetitivas que
definen el diagnéstico.
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Lectura rapida

Con frecuencia, aparecen
otros trastornos
concurrentes a los TEA,
como son otros trastornos
del neurodesarrollo,
trastornos mentales o

del comportamiento,
trastornos médicos o
neurologicos y trastornos
funcionales.

Es fundamental la
deteccioén precoz,
teniendo en cuenta que
los primeras dificultades
especificas de los TEA
pueden iniciarse antes
del afio de vida, siendo
los 24 meses el momento
en el que se presentan
de forma mas marcada
otros sintomas que
facilitan la identificacion
y reconocimiento del
trastorno.
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Tabla 4. Signos y sintomas de posible autismo

Nifos de secundaria

1. Conductas de interaccion social y comunicacién reciproca

A) Lenguaie hablado: uso muy limitado. Monétono. Lenguaie repetitivo, con uso frecuente de frases estereotipadas

aprendidas, contenido centrado en los temas de interés con excesiva informacion. Hablan a los otros mas que

compartir una conversacién entre dos. Respuestas inadecuadas, toscas o groseras

B) Inferaccién con otros: ausencia o escasa conciencia del espacio personal, o intolerancia a la intromisién de ese

espacio. Dificultades en la comunicacién e interaccién social reciproca: pocos amigos intimos o relaciones reciprocas.
Escasa o nula comprension de la amistad; deseo infructuoso de tener amigos (més fécil con adultos o con nifios
mds pequefios). Aislamiento social y preferencia aparente por la soledad. Ausencia o escasas conductas de saludo

y despedida. Ausencia o escasa conciencia de la conducta social esperada. Problemas al perder en los juegos,
en la comprension de las reglas y sus cambios. Puede parecer incapaz o no interesado en lo que sus iguales estén
interesados. Incapacidad de adaptar el estilo de comunicacién a las situaciones sociales, puede ser excesivamente

formal o inapropiadamente familiar. Dificultades subliminales en la comprensién de las intenciones de los otros.

Literalidad. No comprensién de bromas o metéforas. Comentarios sin tener en cuenta las sutilezas o jerarquias
sociales. Respuesta inusualmente negativa a los requerimientos de los ofros (conducta evitativa de la demanda)

C) Contacto ocular, sefialar y ofros gestos: reducida o escasa integracion de los gestos, la expresién facial, la orientacion
corporal, el contacto ocular (mirar a los ojos al hablar) y el lenguaije en la comunicacion social

D) Ideas e imaginacion: historia de falta de juego social imaginativo y flexible o de creatividad, aunque son capaces de

volver a representar escenas vistas, por ejemplo, en la TV

2. Patrén de intereses restringidos y/o conductas rigidas y repetitivas

Movimientos estereotipados repetitivos. Preferencia por intereses o hobbies altamente especificos. Fuerte adherencia a las

reglas o a la justicia que conduce a la discusion. Conductas repetitivas o rituales que interfieren el funcionamiento diario.
Distrés emocional excesivo para lo que parece sin importancia a los ofros, por ejemplo cambios en la rutina. Malestar
por los cambios, con reacciones de ansiedad u ofras formas de distrés, incluyendo agresién. Hiper o hiporreactividad

sensorial. Reaccién excesiva a sabores, olores, textura o apariencia de la comida, manias exiremas a la comida

Adaptado de: NICE 2011.

la edad, pero las caracteristicas definitorias
permanecen. Valorar siempre las diferentes
dreas de funcionamiento y conducta, atender
a las preocupaciones de los padres y tener en
cuenta los factores del desarrollo y el nivel
de competencia del nifio. Consdierar la gran
variabilidad fenotipica®*3"%.

El diagnéstico diferencial puede resultar
complicado en casos de nifios muy pequefios,
los casos incluidos en el fenotipo amplio,
en la periferia del espectro, en los casos de
mejor funcionamiento o en los casos atipicos
o incompletos. Ademads, un diagnéstico dife-
rencial puede ser, con frecuencia, un trastorno
que coexista con TEA®.

Para diferenciar los TEA de otros retrasos en
el desarrollo en los 2 primeros afios de vida,
puede ser util considerar las alteraciones descri-
tas en los TEA en el 4rea social (12 meses), en
la comunicacién (18 meses) y en las conductas
motoras atipicas junto con el aplanamiento o
declive observado en la trayectoria de aspectos
especificos del desarrollo social y de la comu-
nicacién frente a la trayectoria de mejoria, aun-
que ligera comparada con el desarrollo tipico
de otros retrasos en el desarrollo”.

Deprivacion psicosocial grave. Puede provocar
un cuadro seudoautistico, pero la reciprocidad
social no es completamente anormal y los dé-
ficits pueden ser reversibles.

Trastorno de la comunicacion social. Cursa con
dificultades tinicamente en el dominio de la
comunicacién social.

Trastorno especifico del lenguaje. En este caso
existe una comunicacién no verbal compen-
satoria para la comunicacién, la cualidad
del juego y la imaginacién son normales,
y presenta una intencién de comunicacién
y relacion hacia sus iguales, al menos en el
periodo preescolar. Por el contrario, no pre-
senta conductas repetitivas. Puede estar mas
deteriorado el componente expresivo que
el comprensivo y hay mds afectacion de los
aspectos gramaticales respecto a otras dreas.
En el caso de los TEA, el componente com-
prensivo es el que puede estar mds deterio-
rado y pueden presentar un perfil desigual,
con puntos fuertes y puntos débiles, con
diferencias entre los aspectos verbales y los
no verbales.

Discapacidad intelectual (retraso mental). En
este caso, se objetiva un perfil bajo, homo-
géneo en el CI, con interés e intencién de
relacién social de acuerdo con su nivel de
desarrollo. Pueden presentar conductas de
imitacién. Por el contrario, en el TEA el per-
fil cognitivo es desigual, con mayor afectacién
de las dreas relacionadas con el lenguaje y la
comprensién social, junto con unos intereses
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Tabla 5. Banderas rojas de trastornos del espectro autista y retrasos en el desarrollo en el segundo afio de vida

9 banderas rojas que permiten distinguir nifios con TEA de nifios con retrasos en el desarrollo y de

nifios con un desarrollo normal:

No mostrar cosas a |OS demés

Ausencia de la coordinacién de la comunicacién no verbal (mirada, gesto, vocalizacion, emocién)

No compartir inferés o placer
Movimientos repetitivos con objetos
Ausencia de mirada adecuada
Falta de respuesta a su nombre

Ausencia de mirada directa junto a experiencia carifiosa o placentera

Prosodia inusual
Movimientos o actitudes corporales repefifivas

4 banderas rojas que distinguian nifios con TEA y retrasos en el desarrollo de nifios con un

desarrollo normal

Ausencia de la conducta de sefialar

Ausencia de juego convencional con una variedad de juguetes

Ausencia de respuestas a las sefiales del contexto

Ausencia de vocalizaciones comunicativas con consonantes

TEA: trastornos del espectro autista.
Fuente: Wetherby et al*, 2004.

muy marcados y mayor sensibilidad a los esti-
mulos sensoriales. Las habilidades adaptativas
estin mucho mds deterioradas de lo que ca-
bria esperar por su nivel de CI. Las conductas
autoestimulatorias son marcadas, preferidas
a otras actividades, y perpetdan la falta de
conexién con el entorno. La autoestimulacién
se realiza en su propio cuerpo (balanceos, gi-
ros, etc.) o en relacién con objetos.

Trastorno del desarrollo de la coordinacion mo-
tora. En estos nifios, el juego es normal, no
suelen presentar retraso o trastornos en el
desarrollo del lenguaje, muestran intencién
comunicativa y las mayores dificultades se
centran en el 4rea motora.

Trastorno por déficit de atencion e hiperactivi-
dad. En el caso de los TEA, los nifios pueden
estar ocupados, concentrados y absorbidos
por ciertas actividades de su interés durante
periodos largos. Los nifios no comprenden las
normas y reglas sociales.

Trastornos del espectro psicitico. Los trastor-
nos psicéticos tienen una edad de inicio mds
avanzada, en la infancia tardia o en la adoles-
cencia temprana, unas caracteristicas clinicas
(delirios y alucinaciones), unos antecedentes
psiquidtricos familiares y unas caracteristicas

del desarrollo diferentes a los TEA.

Trastorno del humor. Los trastornos depresivos
presentan un curso generalmente episédi-
co, con periodos de funcionamiento normal.
Aparecen otros sintomas depresivos. Puede
estar presente algin estresor ambiental (pér-
dida, trauma, bullying).

Trastorno de ansiedad. Las conductas repetiti-
vas que aparecen en los cuadros de ansiedad
tienen una cualidad ansiosa, de temor, miedo,
abandono, de bisqueda de reaseguramiento,
y no el caricter repetitivo-estereotipado, de
hacer las cosas siempre de la misma manera
de los TEA. En la fobia social, la ansiedad es
situacional, cuando el joven es objeto de aten-
cién por los demds y puede ser evaluado.

Trastornos del vinculo. En los nifios con un tras-
torno del vinculo, tanto el tipo desinhibido co-
mo el reactivo, se observa un juego imaginativo
normal, no presentan intereses inusuales de gran
intensidad y generalmente progresan y mejoran
rdpidamente en un ambiente estructurado y
favorable en cuanto a los cuidados. Siempre hay
una historia de negligencia o maltrato emocio-
nal o fisico, o evidencia fisica de abuso.

Trastorno negativista desafiante. Los nifios con
TEA pueden tener poca conciencia del impac-
to de su conducta. Sus actitudes muy oposicio-
nistas y controladoras, en ocasiones con estalli-
dos de rabia o enfado, responden a sus intereses
restringidos y estereotipados y a su falta de en-
tendimiento de las reglas y normas sociales.

Trastorno de conducta (TC). E1'TC con rasgos de
dureza e insensibilidad emocional puede ocurrir
en el TEA. Los nifios con TEA no compren-
den el impacto de su conducta, incluso pueden
llegar a sentirse mal cuando se les explica

Trastorno obsesivo-compulsivo (TOC). En el
TOC, el inicio de los sintomas suele ser mas
tardio, por encima de los 4 afios, son cons-
cientes de lo inapropiado de sus pensamientos

Lectura rapida

De cara al diagnéstico
hay que considerar que
no existen marcadores
biolégicos por lo que

el diagnéstico debe

ser clinico, teniendo en
cuenta que no existe
ningln sintoma especifico
ni universal de TEA,
mediante la confirmacion
de la presencia de las
caracteristicas principales
establecidas en los
criterios diagnésticos,
junto con instrumentos
especificos considerados
como patrén oro, como
son el Autism Diagnostic
Interview-Revised y

el Autism Diagnostic
Observation Schedule.

Hay que realizar el
diagnéstico diferencial
de los TEA con

otros trastornos del
neurodesarrollo,

asi como con otros
trastornos médicos o
psiquiatricos, siendo
frecuente la concurrencia
o comorbilidad.

El prondstico de los
TEA depende de la
deteccion precoz y del
establecimiento de un
plan de intervencion
inmediato.
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y conductas obsesivas, por lo que las conduc-
tas se asocian con ansiedad y el contenido de
las obsesiones se relaciona con la evitacién del
dafio y pensamiento mdgico. Las habilidades
sociales y de comunicacién estin preservadas.
En el TEA, el nifio no suele estar afectado
por las obsesiones o los rituales y las rutinas se
relacionan con la aversién al cambio.

Sindrome de Rett. Ocurre casi exclusivamente
en nifias. Tiene caracteristicas clinicas defini-
das y una etiologia especifica, una mutacion
en el gen MECP2, ubicado en el brazo largo
del cromosoma X (Xq28), que se confirma en
las pruebas genéticas.

Encefalopatia epiléptica. El sindrome de Lan-
dau-Kleffner se caracteriza por la aparicion
subita o gradual (varios dias) de afasia y epi-
lepsia o alteraciones en el EEG. Suele iniciar-
se tras un periodo de desarrollo aparentemen-
te normal, entre los 2 y los 7 afios. Aparece
una regresién del lenguaje pero no autista. El
EEG muestra alteraciones especificas.

Déficit visual grave (ceguera). Los nifios ciegos
muestran curiosidad social, intencién comu-
nicativa, reciprocidad social, buscan compartir
informacién y experiencias, y demuestran em-
patia. El desarrollo del lenguaje puede estar re-
trasado pero sigue una evolucién similar a la de
los nifios normales, al igual que puede ocurrir
con el juego de ficcién. No presentan inflexi-
bilidad al cambio, pero si pueden tener ma-
nierismos repetitivos, aunque diferentes, como
hurgarse el ojo o los movimientos de balanceo.

Déficit auditivo grave. Los niflos presentan
un retraso en el desarrollo del lenguaje, tanto
expresivo como comprensivo, y aislamiento
social en relacién con la deprivacién sensorial.
Pero no hay afectacién de la comunicacién no
verbal, el interés social y de comunicacién con
iguales, el juego y la imaginacién, ni aparecen
las conductas repetitivas, los manierismos,
la hipersensibilidad sensorial ni los intereses
restringidos intensos.

Mutismo electivo. Los nifios con mutismo elec-
tivo muestran una cualidad de comunicacién
y relacién social adecuada en algunas circuns-
tancias, generalmente en su casa o en presen-
cia de familiares, donde el nifio si habla. No
hay afectacién de la comunicacién no verbal
y presentan un adecuado juego imaginativo o
de ficcion. No aparecen conductas repetitivas.
Suele aparecer entre los 4 y los 6 afios.

Cuadros clinicos no incluidos en los sistemas de
clasificacion. Trastorno del aprendizaje no ver-

bal, trastorno semdntico-pragmatico, trastor-
no del desarrollo multiple complejo/trastorno
de deterioro multidimensional.

Frente a este enfoque de categorizacién y
compartimentalizacién de los trastornos del
neurodesarrollo, se ha acufiado el término
Early Symptomatic Syndromes Eliciting
Neurodevelopmental Clinical Examinations
(ESSENCE)* para hacer referencia, de una
forma global, a los nifios por debajo de los 3
a 5 afios que acuden a las consultas por pre-
sentar alteraciones, con frecuencia de manera
conjunta, en las dreas del desarrollo general,
comunicacién y lenguaje, relacién social, co-
ordinacién motora, atencién, actividad, con-
ducta, humor y/o suefio.

Pronostico

Las trayectorias de desarrollo de los nifios
con TEA muestran también una gran hete-
rogeneidad, con mayor estabilidad para las
conductas repetitivas®. Se asocian a un mejor
pronéstico la presencia de lenguaje antes de
los 6 afios y un mayor CI*¥".

El pronéstico dependerd de una deteccién
temprana y un programa de intervencién
temprano. No existen tratamientos que curan
los TEA pero si programas de intervencién
para mejorar la calidad de vida de los nifios y
sus familias®.
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