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RESUMEN

Los trastornos del espectro autista (TEA) son un grupo de trastornos del
neurodesarrollo que comienzan en la infancia y duran, en mayor o0 menor grado,
toda la vida. Presentan caracteristicas en comun, como la alteracion en la
comunicacion social, conductas repetitivas y alteraciones sensoriales.

Un gran numero de ellos presentan comorbilidades asociadas tanto a otros
trastornos del neurodesarrollo como a trastornos psiquiatricos y/o medicos.

La evaluacion requiere equipos multidisciplinarios que evallien la parte genética y
médica, asi como los componentes psicoldgicos y evolutivos. Las causas incluyen
componentes genéticos, epigenéticos y ambientales, que interacttan entre ellos.
La identificacion y el tratamiento precoz son esenciales, por lo que es necesario
el desarrollo de programas de cribado para TEA en los nifios que presenten
alteraciones evolutivas. Actualmente en la primera infancia se prefieren intervenciones
naturalistas, con formacion a los padres, estableciendo objetivos y una evaluacion
continuada. Los tratamientos tienen que mantenerse a lo largo de la vida y en los
diferentes ambientes en que viven los nifios. Los tratamientos farmacoldgicos van
dirigidos, sobre todo, a los aspectos comorbidos.
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Introduccion

Los trastornos del espectro autista (TEA) consisten en un grupo de alteraciones en
el neurodesarrollo que comienzan en edades precoces y persisten, en mayor o me-
nor grado, a lo largo de la vida, debido a diferentes causas, en gran parte todavia
desconocidas, que presentan aspectos en comun respecto a la clinica del autismo
nuclear, con presencia de alteraciones en la comunicacién social, patrones de len-
guaje y conducta estereotipada, y dificultades en el area sensorial’.
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Tabla 1. Criterios de los trastornos del espectro autista del DSM-5

A. Deficiencias persistentes y clinicamente significativas en la comunicacion e interaccion social
que se presentan en diferentes contextos, ya sea actualmente o en el pasado:

1. Deficiencias de reciprocidad socioemocional, que pueden presentarse como aproximaciones
sociales anormales y fracaso para mantener una conversacion bidireccional, manifestada por
la disminucion para compartir intereses o emociones, 0 como una falta total en la iniciacion
de la interaccion social.

2. Graves dificultades en la comunicacion no verbal que se hacen presentes en la interaccion
social. La presentacion va desde una baja integracion de la comunicacion verbal y no verbal,
manifestada con el contacto ocular y el lenguaje corporal, o déficit en la comprension y uso
de la comunicacion no verbal, hasta una completa falta de expresion facial y gestual.

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

B. Presencia de patrones de comportamiento, intereses y actividades restringidos y repetitivos,
tal como se manifiesta en 2 0 mas de los siguientes puntos:

1. Comportamientos motores, verbales o uso de objetos de forma estereotipada y repetitiva
(estereotipia motora simple, uso de objetos de forma repetitiva o frases idiosincrasicas).

2. Adhesion excesiva a las rutinas, patrones de comportamiento ritualizados de tipo verbal
0 no verbal o excesiva resistencia al cambio (rituales motores, insistencia en una misma
ruta o comida, preguntas repetitivas o angustia extrema por pequefos cambios).

3. Intereses excesivamente fijos y restringidos que son anormales, ya sea por su intensidad u
objeto (fuerte vinculacion o preocupacion por objetos inusuales, excesivamente circunscritos
0 intereses perseverantes).

4. Hiper/hiporreactividad sensorial o interés sensorial inusual por aspectos del entorno (aparente
indiferencia al dolor/calor/frio, 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 la primera infancia, aunque pueden no llegar a
manifestarse plenamente hasta que las demandas sociales excedan las limitadas capacidades.
D. El conjunto de sintomas crea interferencia en el funcionamiento del dia a dia.

Fuente: American Psychiatric Association, 2014.

Tabla 2. Niveles de severidad de los trastornos del espectro autista

Categoria dimensional Comunicacion social Comportamientos
restringidos y repetitivos
Grado 3 Minima comunicacion social Marcada interferencia en la
«Necesita ayuda muy vida diaria por inflexibilidad
notable» y dificultades de cambio y foco
de atencion
Grado 2 Marcado déficit con limitada Interferencia frecuente
«Necesita ayuda notable» | iniciacion o respuestas reducidas | relacionada con la inflexibilidad
o atipicas y dificultades del cambio de foco
Grado 1 Sin apoyo in situ, aunque presenta | Interferencia significativa en,
«Necesita ayuda» alteraciones significativas en el al menos, un contexto
area de la comunicacion social

Fuente: American Psychiatric Association, 2014.
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Con la publicacién del DSM-5 (American Psychiatric Association, 2014) en 20132, la
clasificacion y los criterios sobre el autismo quedaron modificados notablemente res-
pecto a las clasificaciones previas (DSM-IV-TR). En el DSM-5, los diferentes TEA in-
cluidos en el DSM IV-TR (trastorno autista, sindrome de Asperger o trastorno gene-
ralizado del desarrollo no especificado, entre otros) desaparecen para quedar todo
englobado en una Unica nomenclatura de «trastornos del espectro del autismo» (TEA)
(tabla 1). Parte del diagndstico del DSM-5 incluye la adiciéon de grados de severidad
(8 grados) para los sintomas de la comunicacién social y de comportamientos res-
tringidos y repetitivos (tabla 2).

Con el DSM-5, la variabilidad fenotipica del TEA queda reflejada a través de especi-
ficadores y modificadores que acompafaran al diagnostico®. Los especificadores ha-
cen referencia a si el TEA esta o no asociado a otro trastorno del neurodesarrollo
(trastorno del lenguaje, del aprendizaje, psicomotor, discapacidad intelectual, tras-
torno por déficit de atencion e hiperactividad [TDAH], trastornos por tics) y/o trastor-
nos psiquiatricos (ansiedad, depresion, trastorno obsesivo-compulsivo [TOC], tras-
tornos alimentarios, trastornos psicéticos, presencia de catatonia, etc.) o a alguna
afeccion médica o genética (como seria el caso de la epilepsia, X fragil o trastorno
de Rett), o0 a un factor ambiental asociado relevante.

Las alteraciones del desarrollo relacionadas con los TEA aparecen en los primeros
anos de la vida, y pueden presentar signos precoces en el primer o segundo afio de
vida de manera progresiva; ya a los 3 afos, en la gran mayoria de los nifios con TEA
se han establecido todos los sintomas necesarios para el diagnéstico.

Algunos estudios recientes sobre TEA han encontrado una tendencia a la mejora de
los sintomas y la adaptacion funcional con la edad, aun tratandose de un trastorno
cronico y aunque el retraso de inicio del lenguaje no es una diferencia significativa
en la adaptacién funcional en la evolucién a la edad adulta.

Presentacion clinica
Existe una gran variabilidad en la presentacion clinica del TEA, tanto en los sintomas
nucleares como en la comorbilidad asociada.

Existen diferencias muy marcadas entre los nifios con TEA por la sintomatologia nu-
clear del autismo. Los nifios con TEA pueden tener un escaso deseo social o, por el
contrario, un gran deseo social, presentandose desinhibidos en su iniciacion social
y de manera inadecuada en su contacto social. Algunos pueden tener una buena res-
puesta social (ser obedientes al adulto...), mientras otros, por el contrario, presentan
una escasa respuesta (no responden a normas, 6rdenes o comentarios...). Todos tie-
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nen dificultades en la reciprocidad social, en compartir efectivamente juegos, inte-
racciones, emociones y experiencias. Todos presentan dificultades en la coordina-
cién de su lenguaje y comunicacion no verbal, por lo general escasamente integrada.
Ademas, algunos muestran una limitacién muy marcada de su expresion facial, con-
tacto ocular y gestos, mientras que otros presentan estos aspectos no verbales mu-
cho mas preservados. La sintomatologia dentro de la esfera de las conductas e in-
tereses estereotipados también puede acentuar las diferencias entre los niflos con
TEA. Algunos pueden presentar intereses repetitivos en temas aparentemente fun-
cionales, como numeros, historia, dinosaurios, etc., y otros intereses peculiares (en-
chufes, ventiladores, etc.). Otros pueden presentar marcadas estereotipias de su
cuerpo o bien conductas y juegos repetitivos. La inflexibilidad a los cambios en ruti-
nas o entornos, presentes en algunos nifios con TEA, puede desencadenar rituales
verbales o conductuales, en ocasiones asociados a graves problemas de conducta.
La presencia de hiper/hiposensorialidad es la causa de reacciones extremas a esti-
mulos sensoriales que, en ocasiones, pasan desapercibidos para los adultos de su
entorno’.

Los aspectos diferenciales presentes en la clinica del TEA, no explicados por los sin-
tomas nucleares del autismo, se relacionan con la comorbilidad asociada. Son fun-
damentales la identificacion, el diagnéstico y la planificacion del tratamiento especi-
fico para las comorbilidades. El TEA se asocia a otras alteraciones del
neurodesarrollo. Algunos nifios con TEA pueden tener problemas de aprendizaje pro-
piciados por la asociacién a una discapacidad intelectual o un trastorno de aprendi-
zaje (dislexia, discalculia, etc.) y/o un TDAH. Las dificultades o ausencia de lenguaje
no relacionado con una discapacidad intelectual pueden deberse a posibles trastor-
nos de lenguaje asociados a TEA. Las alteraciones emocionales, como la desregu-
lacion emocional, la ansiedad, la depresion, etc., estan presentes con frecuencia en
estos nifios*. También existen con mas frecuencia otros problemas médicos, como
epilepsia, insomnio, dificultades con la alimentacién o alergias, entre otros®.

Presentacion clinica del nino con TEA en la escuela

Las caracteristicas clinicas de los nifios con TEA se manifiestan como resultado de
la interaccion entre sus dificultades evolutivas de sociabilidad, comunicacion, juego,
flexibilidad conductual-cognitiva, sensorialidad, y las demandas de su entorno. Si el
entorno es estresante, demandante, nuevo, y los nifios no tienen las ayudas nece-
sarias para adaptarse efectivamente, los sintomas de TEA y las dificultades asocia-
das van a incrementarse, seran mas evidentes y mucho mas severas. Las dificulta-
des frecuentes de estos nifios en la esfera de la autorregulacion emocional van a
asociarse a manifestaciones intensas de ansiedad, irritabilidad y agresividad, entre
otras emociones. El entorno escolar es extremadamente importante para los nifios
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con TEA, ya que sus dificultades se manifiestan en problemas para adaptarse a si-
tuaciones nuevas, ambientes sensorialmente estresantes, en los que tienen que re-
lacionarse con otros nifios y responder a las demandas de los adultos. Si no van
acompafados de las ayudas necesarias para afrontar estas dificultades, la conse-
cuencia puede ser la aparicion de problemas emocionales y conductuales, e incluso
graves regresiones evolutivas*.

Las necesidades seran diferentes en funcién de la edad y las etapas de escolariza-
cion. En la primera aproximacion a la escolarizacion es cuando van a necesitar ayu-
das mas firmes. La edad temprana de estos nifios, asi como sus dificultades comu-
nicativas, tanto expresivas como de comprensién, de entender los contextos o de
inducir situaciones a partir de éstos, de entender las intenciones de los profesores y
de otros nifios, junto con la extrema sensibilidad a los sonidos, el contacto fisico, las
texturas, la luminosidad, etc., son factores que se expresan a través de la desregu-
lacién de sus emociones por un estrés que los sobrepasa. Esto puede evitarse, en
parte, si se estudian cuidadosamente todas las necesidades que presenta el nifio en
relacién con los sintomas de TEA, otras dificultades asociadas, las ayudas necesa-
rias, asi como la cualidad y el medio en que las ayudas van a facilitarse*.

En la edad escolar, sobre todo, es cuando los aprendizajes académicos comienzan
a ser otra fuente de estrés para estos nifios. En general, el aprendizaje mecanico de
numeros, letras y colores no suele ser un problema, particularmente cuando no exis-
te discapacidad intelectual u otras alteraciones del aprendizaje. Siempre es desea-
ble que se realice a estos nifios una exploracién diagndstica completa por parte de
profesionales especializados en el tema, que incluya una estimacién de su capaci-
dad intelectual o, al menos, de su capacidad no verbal, de tal manera que los profe-
sionales de la educacién conozcan no solo cuédles son sus necesidades educativas,
sino también sus expectativas de aprendizaje, para no crear al nifio un estrés afiadi-
do. EI TEA en un nifio con una capacidad intelectual dentro de la normalidad no de-
beria ser una razén para presentar un fracaso académico. Cada dia hay mas perso-
nas con TEA que finalizan estudios universitarios con gran éxito. Toda desviacion del
aprendizaje académico no explicado por su capacidad intelectual deberia ser estu-
diada por profesionales adecuados para descartar la asociacion con otros proble-
mas del aprendizaje (dislexia, discalculia, TDAH, dispraxias importantes, etc.), eva-
luar las ayudas académicas necesarias y ponerlas en funcionamiento. Las dificultades
en la psicomotricidad fina y gruesa se manifiestan en areas tan relevantes del primer
aprendizaje como la escritura, el dibujo y las relacionadas con la plastica o la musi-
ca. Las dificultades en la psicomotricidad gruesa dificultan todavia mas la incorpo-
racion de estos nifios al juego con sus compaferos, a realizar actividades deportivas
y a compartir otros acontecimientos sociales, lo que influye en cierta manera tam-
bién en el estatus dentro del grupo por sus escasas habilidades en el ambito depor-
tivo y social. Las dificultades de comprension verbal, presentes también en nifios con
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buenas habilidades comunicativas, no son siempre evidentes para las personas de
su entorno. Las dificultades para entender la pragmatica de la comunicacién —como
pueden ser aspectos tan obvios como si la profesora habla para toda la clase, habla
también para él- pueden no ser tan evidentes para los profesionales del ambito de
la educacion. En ocasiones, es necesario que los profesores se dirijan especifica-
mente al nifio, fisicamente, y mencionando su nombre para que se dé por aludido.
Las dificultades para entender el lenguaje abstracto, el lenguaje inferido por el con-
texto («ir a la pagina donde nos quedamos ayer», etc.), provocan que se pierdan cons-
tantemente dentro del contexto académico. Sus dificultades de iniciacién social, una
caracteristica frecuentemente presente en los TEA, hacen que estos nifios no sepan
pedir ayudar al profesor o a un compafiero, mirar a sus compaferos para que les sir-
van de guia, preguntar a sus padres posteriormente si no han entendido algo o no
saben hacerlo... Se pierden, no lo hacen, no piden ni obtienen ayuda, pero les gene-
ra estrés, impotencia y sensacioén de fracaso. En general, son nifilos muy emociona-
les —podriamos decir que en ocasiones hiperemocionales—, aunque no siempre pue-
dan reconocer, sintonizar y expresar sus emociones. No es un problema de ausencia
de emociones, sino de las dificultades que presentan en la expresion verbal y no ver-
bal de ellas, con la dificultad adicional para los adultos y profesores de su entorno
para saber cuando estan tristes, ansiosos o estresados. La relaciéon con sus compa-
fieros y otros nifos es, en general, uno de los factores que provocan mas impoten-
cia a los nifios con TEA. Una gran mayoria de ellos desean tener amigos, estar in-
cluidos dentro de un grupo, pero no saben coémo compaginar sus deseos y su
necesidad de aislamiento cuando los rodea un gran estrés sensorial al estar dentro
de un grupo. No entienden las normas de los juegos; se enfadan porque no entien-
den que sus normas no son las que otros nifios siguen; su falta de reciprocidad en
el juego hace que quieran dominar u obedezcan pasivamente lo que les dicen sus
comparieros; en general, son incapaces de incorporarse a un juego grupal de mane-
ra reciproca y divertida. A veces ni lo intentan; otras lo intentan, se enfadan y termi-
nan aislandose. Su psicomotricidad no los ayuda en el aspecto deportivo, lo que im-
pide su acercamiento a otros chicos, sobre todo considerando que en la actualidad
el futbol suele ser el deporte predominante, o Unico, presente en muchos patios es-
colares. Estas y otras razones provocan que estos nifios terminen aislados, muchas
veces solos en el patio, o que les provoca un sentido de marginacion, aislamiento y
diferenciacion de sus comparieros.

El paso a la ensefianza secundaria es un estrés afadido, ya que supone en ocasio-
nes un cambio de centro y de sistematica educativa y social. Un mayor nimero de
profesores, un entorno cambiante, impredecible en muchas ocasiones, mas estre-
sante por la presencia de alumnos de mayor edad, una mayor demanda académi-
ca... todo ello provoca un incremento del estrés que presentan los alumnos TEA en
la educacion secundaria, hasta el punto de que tienen mas riesgo de desarrollar al-
teraciones emocionales, conductuales y de aprendizaje, e incluso rechazo y fobias
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escolares. Evolutivamente, sus compaferos avanzan en esta época mas rapido en
los aspectos sociales con sus comparfieros y con el género opuesto, pero el alumno
con TEA presenta una distancia incluso mayor que en la infancia en el ambito rela-
cional y de sinergias y similitudes con sus compafieros, siendo en muchas ocasio-
nes victimas de la falta de comprensién por parte de los otros adolescentes, que no
los entienden, los rechazan, los ignoran o los aislan. Estas situaciones pueden dejar
a las personas con TEA marcadas de por vida, porque, incluso en la edad adulta, es
posible que no puedan olvidar las situaciones en que se reian sin piedad de ellos sus
companeros, sin haber recibido el minimo apoyo o ayuda de los adultos u otros ni-
flos que los rodeaban’.

Epidemiologia del TEA

Quedan lejos las primeras estimaciones de prevalencia del TEA, que lo situaban y
consideraban como un trastorno raro que afectaba a 4-5/10.000 personas. En gene-
ral, existen muy pocos estudios propiamente epidemioldgicos sobre los TEA, dadas
las limitaciones metodolégicas que presentan. En Estados Unidos, el Center for Di-
sease Control and Prevention (CDC), basandose en una supervisién activa de los ca-
sos de TEA y una revision de expertos de los historiales médicos y educacionales,
encontré en 2012 una prevalencia de aproximadamente un 1,5% de TEA en nifios de
8 afios en varios Estados americanos®. Se hallé una prevalencia significativamente
mayor en los nifios de 8 afos (23,6/1.000) en comparacion con las nifias de 8 afos
(5,3/1.000). El 82% de los chicos identificados con TEA presentaban diagnésticos o
adaptaciones educacionales con anterioridad, sin observarse diferencias segun el
género o la raza. El porcentaje de edad en la que recibian una evaluacién completa
era de 36 meses, sin diferencias en cuanto al género, pero si era superior en la po-
blacion de nifios no hispanos blancos (45%), comparada con la poblacion negra no
hispana (40%) e hispana (39%).

Mas del 62% de los sujetos con TEA tenia una capacidad intelectual dentro de la
normalidad, con un coeficiente intelectual (Cl) >70, de los que un 38% presentaba
un Cl >85. Posteriormente, el CDC de Estados Unidos, en su Morbidity and Mortali-
ty Weekly Report (MMWR), utilizando informacién del periodo comprendido entre los
afios 2011 y 2014, encontrd una prevalencia de TEA del 2,24% (1/45), otros trastor-
nos del desarrollo (OTD) del 3,57% y discapacidad intelectual (DI) del 1,10%, a par-
tir de la realizacién de una encuesta telefénica a los padres de nifios de 3-17 afios
de edad sobre el diagnostico de TEA en sus hijos. Este incremento del diagnéstico
e identificacién de TEA en los datos de 2014 coincide, entre otras razones, con un
cambio metodoldgico: el cambio del cuestionario utilizado previamente, para hacer-
lo mas sensible a la deteccion de casos de TEA'. La Organizacion Mundial de la Sa-
lud (OMS) estimé una prevalencia de TEA del 0,76% en 2010, basandose en un es-
tudio realizado en paises que representaban el 16% de la poblacion global infantil

225



| Curso de psiquiatria del nifio y del adolescente para pediatras

mundial®. Otros estudios internacionales encontraron una alta prevalencia de TEA,
como el estudio de Korea, realizado en nifios de 7-12 afos entre 2005 y 2009, basa-
do en un estudio con 2 fases de cribado-confirmacién diagnédstica llevado a cabo en
las escuelas, con un porcentaje del 2,64%¢°. Los registros nacionales escandinavos
encontraron una prevalencia de TEA del 1% en Finlandia y Suecia, y del 1,5% en Di-
namarca en 2011, y sefialan un incremento de TEA por edades, en las cohortes de
nacimiento entre 1990 y 2007, semejante a la encontrada en Estados Unidos™. No
existen practicamente estudios de prevalencia de TEA en adultos, y s6lo un ensayo
riguroso en 2 fases realizado en Inglaterra en 2007, en el que se constata una preva-
lencia de TEA en la edad adulta del 1%"". En general, los estudios epidemiolégicos
poblacionales y clinicos encuentran que el TEA es mas frecuente en el género mas-
culino, con una ratio de 3/1 en estudios epidemioldgicos poblacionales, pero con una
ratio de 7-11/1 en estudios clinicos. Existen una infradeteccion e infradiagndstico en
el sexo femenino, sobre todo en los casos de TEA con una capacidad intelectual
dentro de la normalidad, y a la infradeteccién se suma un retraso en las chicas que
finalmente se identifican y reciben un diagndstico. Esto se relaciona con el hecho
de que la presentacion clinica del TEA en las mujeres tiene ciertas particularidades:
se observa en ellas una mayor sociabilidad, pero un incremento de la desinhibicion y
de las conductas de riesgo, asi como una menor presencia de conductas repetitivas,
que dificultan el diagnéstico. La desinhibicion social y la hipersociabilidad, junto con la
inocencia, la falta de comprension social, la limitacion de recursos comunicativos y de
habilidades para pedir ayuda y de resolucién de problemas, hacen de este colectivo
una poblacion altamente vulnerable a manipulaciones, agresiones sexuales y extorsio-
nes conforme van creciendo, durante la adolescencia y la edad adulta.

Etiologia y aspectos psicopatologicos del TEA

El TEA es un trastorno complejo y altamente heterogéneo en lo referente a su etiolo-
gia. Los estudios sobre familias y gemelos aportan un componente hereditario impor-
tante, con una heredabilidad de un 50-95% 2. La recurrencia de TEA en los hermanos
es del 3-18%, y hasta de un 40% si consideramos otras alteraciones evolutivas. Los
hermanos de nifios que reciben un diagndstico de TEA son un grupo de riesgo que ne-
cesita supervision'®. Recientemente se han identificado los mecanismos genéticos im-
plicados en los TEA, que incluyen variaciones genéticas raras, heredadas de los pro-
genitores o que ocurren de novo en los nifios con TEA, y variaciones en el niUmero de
copias en el ADN (CNV). Entre las variantes raras, los genes candidatos son los impli-
cados en la transmision postsinaptica (p. ej., SHANK3), genes contactin (p. €j., CNTN4),
genes de la familia de la neurexina (p. ej., CNTNAP2) y genes implicados en la remode-
lacién de la cromatina (p. €., CHD2) (https://sfari.org/resources/sfari-gene)'*. La epige-
nética es muy relevante en los TEA y en otros trastornos del neurodesarrollo. La epi-
genética no supone un cambio en la estructura genética, sino que describe la
informacion molecular que regula los procesos celulares, incluido el imprinting, la ex-
presién genética y el desarrollo del organismo. Los cambios epigenéticos, como la me-
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tilacién del ADN, estan controlados por la variacion genética, pero también por la ex-
posicion ambiental. Otros cuadros sindrémicos, como el sindrome de Rett, el sindrome
X fragil y el sindrome de Angelman, estan cursados por una desregulacion epigenéti-
ca, relacionandose fenotipicamente con los TEA. Se han observado cambios epigené-
ticos, incluida la hipo/hipermetilacion, en el cerebro de personas con TEA, por lo que
los cambios epigenéticos podrian ser un potencial biomarcador de esta afeccion.

Los factores genéticos que interaccionan con los factores ambientales y epigenéti-
cos son muy importantes en la etiologia del autismo y, aunque en parte desconoci-
dos, se van identificando los mecanismos operantes relevantes segun avanza la tec-
nologia. Actualmente podemos identificar un 30% de los factores genéticos
implicados en los TEA mediante pruebas de microarray genético o de secuenciacién
exdmica, que tiene importantes repercusiones en la planificacion familiar de estas fa-
milias, todavia en edad conceptiva y con diferentes riesgos de recurrencia de TEA en
posteriores embarazos.

Las alteraciones en las funciones metabdlicas, intestinales e inmunes se han relacio-
nado con los TEA. Se han asociado las alteraciones gastrointestinales con los pro-
blemas conductuales; sin embargo, no esta claro como se produce esta asociacion.
En algunos nifios con TEA se han encontrado alteraciones en la funcién mitocondrial,
en el metabolismo redox y de carbono.

Entre los factores ambientales implicados que incrementan el riesgo de TEA se in-
cluyen los siguientes:

¢ Prematuridad y bajo peso al nacer. El riesgo TEA esta proporcionalmente asocia-
do a la severidad del recién nacido pretérmino o de bajo peso. Se han obtenido re-
sultados contradictorios respecto a la relacion de los TEA con la ceséarea y la ferti-
lizacion in vitro.

e Edad materna y paterna avanzada. Los factores epigenéticos y genéticos propi-
cian que los padres con rasgos de TEA tengan hijos o relaciones en edades mas
avanzadas y elementos propios relacionados con un embarazo tardio. En los pa-
dres de mayor edad existe tendencia a una mayor inestabilidad de su DNA.

e Intervalos muy cortos entre embarazos. Se asocian con un incremento del riesgo
por la deplecion de nutrientes disponibles para el feto, inflamacion, estrés, etc.

¢ Factores inmunes desencadenados por infeccion y hospitalizacion materna duran-
te el embarazo.

e Historia familiar de trastornos inmunes mediante una susceptibilidad comun gené-
tica o desencadenada por reacciones inmunes, anticuerpos y marcadores inmu-
nes, que pueden influir negativamente en el desarrollo del sistema nervioso. Algu-
nos estudios han encontrado un incremento de anticuerpos maternos cerebrales
antifetales en personas con TEA.
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e Exposicién materna durante el embarazo a antidepresivos, antiasmaticos y anti-
epilépticos.

e Los factores metabdlicos maternos, la ganancia de peso gestacional, la diabetes
gestacional o la hipertension durante el embarazo son factores relacionados con
la inflamacion cronica, la hipoxia fetal, el estrés oxidativo y la resistencia insulinica.

e Dieta materna, en especial la carencia de acido félico durante el embarazo. La su-
plementacion con acido félico antes del embarazo supone un 40% de reduccién
del riesgo de TEA.

¢ Exposicion prenatal a pesticidas o contaminantes ambientales, incluida la conta-
minacion ambiental, que interfiere en la actividad hormonal durante el desarrollo,
relacionado con un incremento del riesgo de TEA y de otras alteraciones cogniti-
vas. Algunos componentes, como el didxido de nitrégeno, ozono, exposicién a tra-
fico, plomo, mercurio, cadmio y disolventes con cloro, se han relacionado con al-
teraciones en el desarrollo cerebral™.

El TEA se relaciona con una alteracion en el desarrollo cerebral que ocurre desde los
primeros meses de la vida del bebé. Se ha demostrado de forma consistente que el
cerebro crece excesivamente a edades muy tempranas en nifios con TEA'®. Las alte-
raciones en la conectividad cerebral con areas hiperfuncionantes explican las altas
capacidades de estos nifios en areas relacionadas con la memoria, habilidades cons-
tructivas, etc., y la hipoconectividad en areas cerebrales implicadas en reconocimien-
to de caras, emociones, lenguaje, sociabilidad e integracion de informacion, etc., ex-
plican los déficits de los sintomas nucleares de los TEA'". También se han encontrado
diferencias anatdmicas en las estructuras cerebrales, en especial en el cortex cerebral
y el cerebelo, aunque los diferentes estudios han obtenido resultados variables™.

Parte del problema de los nifios con TEA es la baja estimulacion y conexion con las
personas y el entorno que los propios sintomas provocan, con la consecuente impli-
cacion en el desarrollo cerebral y en las conexiones cerebrales que se van desarro-
llando en los primeros meses y afos de vida del bebé. El desarrollo cerebral no es
algo estatico, sino una consecuencia de la genética, la biologia y la interaccion con
el ambiente. Una ausencia de interaccion con el ambiente o las personas de referen-
cia provoca un desarrollo aberrante del cerebro, capaz en parte de prevenirse con la
implementacion de programas de tratamiento adecuados. Por ello, hay que separar
el diagndstico de la implementacién de programas terapéuticos en el momento en
que existe un desvio en el desarrollo sociocomunicativo o de otros aspectos en el
desarrollo con implicacion funcional.

La supervision evolutiva de los grupos de riesgo es altamente relevante, asi como las
exploraciones médicas, neurologicas y genéticas que identifiquen causas y den ac-
ceso a las familias a un consejo genético que permita una planificacion familiar ba-
sada en la informacion.
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Desarrollo de los primeros signos de TEA

Se podrian destacar dos patrones de sintomas a los 18 meses predictivos de TEA:
1) reducido o alterado contacto ocular, combinado con una disminucién de gestos
comunicativos y una disminucién de dar u ofrecer objetos a una persona para com-
partirlos, y 2) contacto ocular intacto, es decir, presentando las sutilidades comuni-
cativas con la emergencia de conductas repetitivas y disminucion de dar objetos a
una persona para compartir o pedir. Estos dos factores predictivos, independiente-
mente uno de otro, se relacionaban con un riesgo 3 veces superior de desarrollar TEA
a los 36 meses, pero el primer factor predictivo se asociaba adicionalmente a un ma-
yor riesgo de tener otros retrasos evolutivos asociados a TEA. Ello sugiere que los
pacientes que tienen una discapacidad intelectual asociada al autismo presentan una
emergencia de sintomas relacionados con el TEA mas temprana. Por tanto, lo que la
investigacion demuestra es que puede haber diferentes patrones de desarrollo de
sintomas, en distintos periodos del desarrollo con diferentes procesos™®.

Los estudios realizados sobre signos precoces de autismo en el primer afio de vida,
también en poblaciones de riesgo de hermanos con nifios autistas, han sido contra-
dictorios y dificiles de interpretar. Algunos estudios marcaron un camino en la inves-
tigacién por su importancia, como el realizado por Jones y Klin?® en 2013, que utiliza
la tecnologia eye-tracking, en el que se compararon 25 bebés con desarrollo tipico
y 10 bebés con alto riesgo que después desarrollaron TEA y que a los 2-6 meses
mostraron una disminucion de la mirada a los 0jos y un incremento de la mirada a la
boca de una mujer grabada en video, que era la prueba experimental. Elsabbagh et
al.2" también estudiaron esta franja de edad y encontraron que los bebés diagnosti-
cados de TEA a los 36 meses mostraron dificultades a los 7-14 meses en la flexibi-
lidad de la atencién hacia determinados estimulos. Chawarska et al.??, utilizando tam-
bién el eye tracking, encontraron que los bebés que posteriormente desarrollaban
TEA presentaban a los 6 meses menos atencién a las caras.

Otros estudios longitudinales realizados en hermanos de nifios con TEA no han en-
contrado alteraciones del desarrollo social y comunicativo en el primer afio de vi-
da, pero en algunos casos se han observado alteraciones motoras y en la esfera
sensorial en los bebés hermanos de nifios con autismo que posteriormente desa-
rrollaron TEA.

Quizas no sea un hecho altamente sorprendente que ciertos aspectos evolutivos no
claramente relacionados con signos diagnoésticos de TEA sean los primeros obser-
vables, ya que el cerebro se desarrolla de una manera jerarquica, de forma que los
circuitos neuronales relacionados con los sistemas motores y sensoriales se estable-
cen antes posnatalmente que los relacionados con un alto nivel de funcionamiento,
como el lenguaje, la cognicion y las habilidades sociales. Este desarrollo del cerebro
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bottom up implica que las perturbaciones en el circuito basico sensitivo-motor pue-
den ejercer efectos en cascada en el desarrollo de circuitos de alto nivel de desarro-
llo. Estas son hipotesis que esperan investigacion para ser confirmadas.

Deteccion y diagnéstico de TEA en edades tempranas:
instrumentos de cribado

Debemos diferenciar el concepto de «cribado», que consiste en la utilizacién de un
instrumento estandarizado sencillo para identificar la poblacion en riesgo de presen-
tar alteraciones en el desarrollo preocupantes, comparadas con las normas estan-
darizadas en la poblacién general, y el de «vigilancia del desarrollo», que consiste en
acciones multiples, flexibles y longitudinales realizadas a cada nifio en cada visita de
revision, para monitorizar su desarrollo e identificar cualquier desviaciéon que pueda
causar preocupacion.

El programa del nifio sano (controles periédicos de salud) debe incluir una combina-
cion de informacion obtenida por los profesionales de atencién primaria que incluya
las preocupaciones de los padres sobre el desarrollo de sus hijos, la utilizacion de
escalas y pruebas sobre el desarrollo general de los nifios y la observacion por los
profesionales de las desviaciones que ocurren en el desarrollo.

La American Psychiatric Association recomienda realizar un cribado a todos los ni-
flos de 18-24 meses de edad con un instrumento especifico para el autismo, ade-
mas de una vigilancia durante las visitas. Estas recomendaciones han sido cuestio-
nadas por la necesidad existente de mas informacioén sobre el impacto de la deteccion
e intervencion temprana.

Instrumentos de cribado especifico para TEA

Modified Checklist for Autism in Toddlers (M-CHAT)

El Cuestionario Modificado de Detecciéon Temprana de Autismo (M-CHAT) fue el pri-
mer instrumento de cribado para TEA en la poblacién general; sin embargo, obtuvo
una escasa sensibilidad (del 18%), por lo que no se recomendd su uso.

La nueva version revisada del M-CHAT, el M-CHAT-R, y con seguimiento (M-CHAT-
R/F), ha conseguido mejoras en ciertos aspectos de fiabilidad de la escala. El
M-CHAT-R/F es un cuestionario que consta de 2 etapas. En un primer estadio los
padres deben completar 20 preguntas dicotomicas (si/no) (figura 1). En una segun-
da fase el profesional pregunta sobre los items del cuestionario que no se ha pasa-
do (figura 2). Se suman con una puntuacion total y se categoriza el M-CHAT-R. Se
considera un cribado positivo si da méas de 3 en la puntuacién total o da positivo pa-
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Si usted sefala a algo al otro lado de la habitacion
él/ella ;mira hacia lo que usted sefala?

Por favor, deme un ejemplo

de como responde si usted sefiala a algo iQue hace su hijo/a normalmente
(Si el padre no responde con uno cuando usted sefiala algo?
de los ejemplos positivos, pregunte por cada
uno individualmente) I
|
G D
Ejemplos en que PASA Ejemplos en que NO PASA

Mira el objeto sil_] nol] e e sil_] wl ]
Sefiala al objeto Sil:l NOD Mira alrededor de la habitacidn Sil:l N0|:|

Miray dice algo sobre el objeto SID NOD Mira al dedo del padre S|’|:| N0|:|
Mira si el padre sefiala y dice «mira» ~ Si D No I:l
- ! - I

Si Si *Si
s6lo a los ejemplos a los ejemplos tanto s6lo a los ejemplos
en que pasa de PASA como de NO PASA en que NO PASA
PASA ¢Qué respuesta NO PASA

es mas frecuente?

*Ejemplos de «PASA» *Ejemplos de «NO PASA»
son mas comunes son mas comunes

PASA NO PASA

'

©2009 Diana Robins, Deborah Fein & Marianne Barton. Traduccion y adaptacion en Espafia: Grupo Estudio
MCHAT Espaiia. Fuente: Robins et al..

Figura 1. Ejemplo de pregunta en el M-CHAT-R/F
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No se necesita seguimiento a menos que
M-CHAT-R
L la supervision u otro procedimiento sugiera un riesgo
Puntuacion total <3 de TEA

CPuntuacmn total= 3- 7}—}[ Administrar M-CHAT-R de seguimiento (/F)

A 4

Puntuacion total >2 en M-CHAT-R/F: remltlr]

para diagnostico e intervencion precoz

- Omitir el seguimiento: remitir inmediatamente
CPuntuacmn total 28 ) ' [ para diagnéstico e intervencién precoz ]

Fuente: Robins et al.%.

Figura 2. Algoritmo recomendado basado en el M-CHAT-R/F de cribado en 2 fases

ra mas de 2 items considerados criticos. Un 54% de los nifios clasificados de riesgo
por el M-CHAT-R/F desarrollaron TEA, y un 98% de los positivos en las 2 fases del
cribado desarrollaron problemas o preocupaciones respecto a su desarrollo®.

Pervasive Developmental Disorder Screening Test-Il (PDDST-II) (Siegel, 2004)

Este instrumento evalla los aspectos generales del desarrollo y los especificos re-
lacionados con los TEA. Incluye preguntas sobre el desarrollo del nifio en los pri-
meros 48 meses de vida. Se basa en la informacidon que proporcionan los padres
y tiene 3 versiones para 3 diferentes estadios de las consultas (tabla 3):

e Etapa 1: cribado en atencién primaria que evalla si hay algun retraso en el desa-
rrollo (Stage1-PCS, 22 items).

e Etapa 2: para diferenciarlo de otros trastornos del desarrollo (Stage 2-DCS14).

e Etapa 3: para diferenciar los diferentes trastornos existentes en TEA (Stage 3-ACSS,
12 items).

Instrumentos de cribado que evallian varios aspectos del desarrollo

en menores de 2 afios

Communication and Symbolic Behavior Scales (CSBS) checklist, y Communication
and Symbolic Behavior Scales Developmental Profile (CSBS DP) Infant/Toddler
Checklist (Wetherby y Prizant, 2001)

La CSBS es un cribado completado por los padres de nifios de hasta 24 meses de
edad sobre las habilidades comunicativas y simbdlicas. Tiene 24 items en 3 dimen-
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Tabla 3. Instrumentos de cribado del desarrollo usados habitualmente,
tanto especificos del autismo como de amplio espectro

Edades | Tiempo de | Coste | Sensibilidad | Especificidad
realizacion
Instrumentos de cribado
especificos para el autismo
M-CHAT: Lista de 16-30 m 5min Gratis 85-87% 93-99%
comprobacion para bebés 95-99% 95-99%
modificada para el autismo
(www.mchatscreen.com)
PDDST-II: Test de cribado 12-48m | <15 min Coste 92% 91%
de trastornos generales del
desarrollo — I
(www.pearsonclinical.com)
Test de cribado del
desarrollo de amplio
espectro
ASQ: Cuestionario de edades | 1-66 m 10 min Coste 82-89% 78-91%
y fases 50-100% segun|  39-100%
(www.agesandstages.com) la edad segun la edad
ASQ: Test de emociones Varia 10 min Coste 71-85% 90-98 %
sociales
(www.agesandstages.com)
PEDS: Test de padres 0-8a 2 min Coste |85% (44-78%, | 74 % (63-81%)
para evaluar el grado muestra de
de desarrollo asistencia 72-85%
(www.pedstest.com) primaria)
38-79%

Cribados Brigance 0-35m | 10-15min | Coste 73-10% 72-100%
de primera infancia lll 3-5a 74-100% 85-100%
(www.curriculumassociates.com)| 5-6 a segun la edad

Fuente: Delahunty C, 2015%.,

siones: comunicacién social y emociones, lenguaje expresivo y receptivo, y conduc-
tas simbolicas. Es facil de pasar: dura 5 minutos y su correccion 2 minutos. Tiene un
buen valor predictivo positivo (VPP), de 0,75. Posteriormente, el CSBS-DP ha inclui-
do el checklist, un cuestionario de seguimiento que los padres deben rellenar (CQ)
de 4 paginas y un ejemplo de conducta. Aplicado en una poblacién comunitaria de 6-24
meses, identificd un 93% de nifios que a los 3 afos recibian un diagnodstico de TEA. El
VPP fue de 0,75 para TEA, y para todos los nifios que tenian retrasos del desarrollo
el VPP era més alto. Es decir, estos estudios demostraban la utilidad de instrumen-
tos de cribado mas amplios de alteraciones del desarrollo y, posteriormente, los que
resultaban positivos deberian ser enviados para el diagnostico de TEA.
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Instrumentos de cribado especificos para TEA en nifios mas mayores

Los niflos con TEA y una capacidad intelectual en el rango de la normalidad mani-
fiestan sus dificultades al iniciar el primer ciclo de educacién primaria, e incluso en
educacion secundaria, cuando las demandas sociales y escolares (planificacion, tra-
bajos...) aumentan.

Test infantil del sindrome de Asperger (CAST) (Scott, Baron-Cohen, Bolton y Brayne, 2002)
Ha demostrado ser util en la identificacién temprana de nifios de edades compren-
didas entre los 4 y los 11 afos, cuyos comportamientos sugieren un elevado riesgo
de presencia de TEA de alto funcionamiento. Consta de 37 items, y cada pregunta
puede proporcionar 0 o 1 puntos, pero hay 6 preguntas que no puntdan. Una pun-
tuacién total de 15 o superior seria indicativa de la presencia de comportamientos
que justifican una valoracion diagnéstica por parte de un profesional especializado.
La puntuacién de 15 o mas detecta el 87,5% de los nifios con TEA de alto funciona-
miento, con un valor del CAST predictivo de TEA de 0,64 y una especificidad de 0,98.
Por encima de una puntuacién de 17, mejora el valor predictivo hasta 0,86.

Una vez que un nifio ha sido detectado de TEA, debe ser remitido para realizarle una
apropiada evaluacién. El diagnostico debe ser llevado a cabo por parte de un equi-
po multidisciplinario de profesionales especializados en TEA, de una manera rapida
y efectiva, evitando cualquier retraso en el diagndstico y la intervencién terapéutica.
El diagnostico de los TEA plantea problemas diferenciados segun la edad de identi-
ficacién, afiadidos al protocolo diagndstico que siempre debe realizarse.

Los aspectos fundamentales incluidos en una evaluacion diagnéstica de TEA son los
siguientes:

Evaluacion médica y neurologica

Se debe buscar la existencia de alteraciones en el desarrollo o regresiones evoluti-
vas a cualquier edad, e identificar cualquier encefalopatia, crisis epilépticas, proble-
mas con el suefio o la comida y pica, por la posible exposicion al plomo.

Historia familiar

Los estudios sobre familias han demostrado que la probabilidad de aparicion de au-
tismo se incrementa en los hermanos de nifios autistas, por lo que es una poblacion
de riesgo que necesitara una supervision en su etapa de desarrollo.

Examen fisico y neurolégico

Perimetro cefélico

El promedio del perimetro cefalico en nifios con autismo es mas alto que en los ni-
fios con un desarrollo normal. La distribucion de las medidas esta claramente des-
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viada hacia arriba, con una media en el autismo alrededor del percentil 75. Existe un
incremento del perimetro cefélico a partir de los 6 meses de edad, pero, en un 80%
de los casos, posteriormente se normaliza. Un 20% siguen con un incremento del
perimetro cefélico (megalencefalia o macrocefalia, sobre todo por un aumento de la
sustancia blanca cerebral), relacionado con la severidad del autismo.

Examen general

Dado que existe un incremento de prevalencia del autismo en la esclerosis tuberosa,
se deberia realizar un examen usando una lampara de Wood en todos los nifios que
presenten un posible autismo, como una deteccion inicial de la esclerosis tuberosa.
El examen del estado mental incluye la evaluacion de las interacciones sociales, el
juego, el lenguaje, la funcién comunicativa y la conducta. Se deberia indagar en la
interaccion social si la observacion de estos nifios en la consulta no resulta conclu-
yente, e incluir preguntas sobre las amistades con otros nifios de su edad, sobre
quién inicia el contacto con los amigos (el nifio o el padre), sobre el interés por los
otros nifios y el rol que ocupa dentro de la relacion. Las habilidades de juego defici-
tarias son un sello distintivo del autismo, independientemente del Cl, aunque hay que
tener en cuenta que el desarrollo del lenguaje va asociado a la presencia de juego
simbdlico. A cualquier edad, deben explorarse la comprension social, el reconoci-
miento de sus propias emociones, y la empatia o el reconocimiento y comprensién
de las emociones de las otras personas.

Examen motor

Existen deficiencias en la motricidad fina y gruesa en los individuos con autismo, que
son mas severas en los que presentan un Cl mas bajo. Se han encontrado hipotonia
(25%), espasticidad (menos del 5%), apraxia de un miembro (en un 30% de los ni-
fos autistas con un Cl normal y en un 75% de los nifios con autismo y discapacidad
intelectual), y estereotipias motoras (en un 60% en los nifios con autismo y Cl bajo).

Pruebas especificas para el autismo

¢ Estudios metabdlicos. Estan indicados cuando existe un historial de letargia, vo-
mitos ciclicos, crisis epilépticas tempranas, rasgos dismorficos o toscos y/o retra-
so mental.

e Estudios genéticos. La recomendacion es que todos los nifios con sospecha de
TEA deberian tener un analisis genético del tipo microarray. Si especificamente
se sospecha un fenotipo de sindrome X fragil, se debera realizar un analisis es-
pecifico.

¢ Pruebas electrofisiolégicas:

- Las indicaciones para la realizacion de un electroencefalograma (EEG) incluyen las
siguientes: evidencia de crisis clinicas, historia de regresion (pérdida clinicamente
significativa en la funcion social o comunicativa) y situaciones en las que hay un
alto indice de sospecha clinica de que la epilepsia pueda estar presente.
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— La prevalencia de epilepsia en nifios preescolares con autismo se ha estimado en
un 7-14%, y la prevalencia acumulada en adultos, en el 20-35%. Los picos de apa-
ricion de crisis ocurren en la primera infancia y en la adolescencia. Las regresiones
evolutivas, los cambios comportamentales agudos o los signos que sugieran cri-
sis convulsivas también en la adolescencia apoyan la indicacién de un EEG.

¢ Neuroimagen. El autismo no se considera una indicacion para una exploracion de
neuroimagen, incluso en niflos con macrocefalia. La presencia de rasgos neurolé-
gicos no simplemente explicados por el diagndstico de autismo (examen motor
asimétrico, disfuncion en los pares craneales, severos dolores de cabeza) puede
ser una indicacioén para realizar una exploracion de neuroimagen.

Evaluacion de los sintomas nucleares de TEA

El diagndstico de TEA requiere una aproximacion multidisciplinaria. La evaluacion debe
basarse en informacién de los padres, la observacion del nifio, la interaccion con él y el
juicio clinico. Existen instrumentos clinicos con demostrada fiabilidad para el diagnés-
tico de TEA, especialmente el ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised) y el ADOS
(Autism Diagnostic Observational Schedule), disponible en castellano. EI ADI-R y la se-
gunda revision del ADOS (ADOS-2) se consideran instrumentos clave en la evaluacion
clinica y de investigacion del TEA. El ADI-R consiste en una entrevista con los padres o
cuidadores de nifios, adolescentes y adultos con TEA; incluye un algoritmo diagnosti-
co con referencia, principalmente, a los 4-5 afios y otro algoritmo referido a la edad ac-
tual. Es valido para nifios de edades superiores a 2 afos, aunque actualmente se esta
desarrollando un algoritmo para nifios con una edad mental >12 meses. El ADOS-2 es
una entrevista semiestructurada para nifios, adolescentes y adultos con TEA. Mediante
el juego, la conversacion, las imagenes y los libros, el entrevistador va provocando y
puntuando «conductas autistas» con el fin de obtener algoritmos diagnésticos que cla-
sifican los casos en normalidad, autismo o trastorno del espectro autista. EI ADOS tie-
ne 5 moédulos de aplicacién y algoritmos diagndsticos clasificados segun la edad y el
nivel de lenguaje del nifio. Dichas herramientas deben ser utilizadas por profesionales
entrenados en su uso y requieren tiempo para su aplicacién. EI ADOS-2 incluye la in-
corporacién de un nuevo modulo T para nifios pequefios con una edad cronolégica ma-
yor de 12 meses. Estos instrumentos evalUan los sintomas nucleares diagndsticos de
TEA; se emplean profusamente y su uso se considera esencial en investigacion.

Ademas de los sintomas nucleares de TEA, el personal especializado debe evaluar
otros aspectos, entre otros, los siguientes:

Evaluacion del habla, el lenguaje y la comunicacion

- Lenguaje comprensivo. Test de Peabody (2 afios, 6 meses-90 afos). Evaltia la com-
prension del vocabulario a través del reconocimiento de las imagenes nombradas.

- Lenguaje expresivo. A partir de su discurso espontaneo se hace una valoracion tan-
to de la forma (cantidad de vocabulario, longitud de su discurso, ritmo y tono, eco-
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lalias, literalidad, capacidad para hacer y responder preguntas, iniciar y mantener una
conversacion) como de su contenido (coherencia del discurso, temas focalizados en
intereses peculiares o tendencia a evadirse en fantasias o repeticion de dialogos
aprendidos). La Escala Reynell de desarrollo de lenguaje (Reynell, 1997) se emplea
en nifios de 1-7 afos de edad. Para nifios con baja capacidad cognitiva se dispone
del instrumento de evaluacién de capacidades comunicativas ACACIA (Tamarit, 1994).

Evaluacion cognitiva

- WPPSI-III (2 afos, 6 meses-7 afios, 3 meses), WISC IV (6-16 afos, 11 meses),
WAIS (16-89 afios). Estos instrumentos valoran la capacidad intelectual (Cl) glo-
bal a partir de los resultados parciales de las areas verbales, razonamiento per-
ceptivo, memoria de trabajo y velocidad de procesamiento, ajustadas a la edad
de cada sujeto.

— Leiter 3 International Performance Scale, 3.2 ed. (Roid, Miller, Pomplun y Koch). Es-
ta escala evalua las habilidades no verbales cognitivas, atencionales y neuropsico-
l6gicas en niflos, adolescentes y adultos. Es muy Util en personas con TEA y tras-
tornos del lenguaje o comunicacién que entienden minimas instrucciones verbales.
La Escala de Valoracién Cognitiva Merrill-Palmer también se utiliza para evaluar
aspectos no verbales.

Teoria de la mente

La capacidad de atribuir pensamientos, intenciones y sentimientos ajenos y diferen-
tes de los nuestros se evalla a través de la interpretacion de vifietas o dibujos espe-
cificamente disefados, y mediante historias sociales que tienen que ver con estados
mentales o acontecimientos fisicos (Historias Sociales de F. Happe, 1994; TOM Test
de Muris, 1999; Test de los Ojos de Baron-Cohen, 1999).

Teoria de la coherencia central

La capacidad para procesar la informacion (auditiva o visual), de forma global y den-
tro del contexto, se evalla a través de la descripcién de laminas o la interpretacién
de relatos o de una lectura.

Funciones ejecutivas

La capacidad para establecer soluciones a un problema novedoso llevando a cabo
predicciones sobre sus consecuencias implica también una buena capacidad para
planificar, organizarse y tomar decisiones. Estas funciones se evallan, por ejemplo,
con el Wisconsin Card Sorting Test (WCST-64), Tower of London, etc. El Cuestiona-
rio Brief es Util para la evaluacion de funciones ejecutivas.

Juego

Durante el primer afio de vida ya se puede observar el interés de los nifios por los
distintos juegos y juguetes y como los utiliza. Podemos constatar su curiosidad pa-
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ra explorarlos y comprender y prever las consecuencias (causa-efecto) en alguno de
ellos. A partir de los 2 afos, se puede evaluar su capacidad creativa y de simboliza-
cion, observando el modo de representar con sus mufiecos situaciones vividas con
anterioridad, organizar secuencias de acciones bien estructuradas, o utilizar un ob-
jeto cualquiera en sustitucion del que necesita pero no tiene (Costello Symbolic Pla-
ytest; Lowe y Costello, 1988).

Evaluacion de la conducta adaptativa

Las Escalas de Conducta Adaptativa de Vineland (Vineland Adaptive Behavior Scales)
(VABS-II [0-18 afios]) nos proporcionan informacion sobre la capacidad de comunica-
cién (receptiva, expresiva y escrita), las habilidades para la vida cotidiana (personal,
doméstica y comunitaria), la socializacién (relaciones interpersonales, juego, ocio y ha-
bilidades adaptativas) y, hasta los 6 afios, el desarrollo motor. Contiene una lista adi-
cional de preguntas sobre conductas desadaptativas utilizable a partir de los 5 afios
de edad.

Evaluacion de sintomas de psicopatologia general

Escalas de Achenbach Child Behavior Checklist (CBCL) para padres y Teacher Re-
port Form (TRF) (1 afio, 6 meses-18 anos) y autoinforme a partir de los 11 afios. Es-
tos instrumentos valoran problemas generalizados del desarrollo, afectivos, de an-
siedad, somaticos, oposicionistas, de conducta y TDAH, segun la edad del nifio.
Permiten comparar los resultados obtenidos en la familia y en la escuela. El autoin-
forme nos indica, ademas, la capacidad para reconocer sus propias dificultades y
caracteristicas.

Tratamiento de los TEA

El tratamiento de un nifilo con un TEA requiere una detallada evaluacién, identifican-
do los sintomas o aspectos en las diferentes areas del desarrollo que la persona no
ha llegado a adquirir o realiza con una cualidad insuficiente, y también los aspectos
mas sélidos del nifio en que basar el tratamiento. Este siempre tiene que ser indivi-
dualizado, basado en las particularidades de cada persona, considerando sus défi-
cits pero también sus fortalezas. Se debe aplicar de una manera generalizada, en los
contextos naturales en que vive el nifio, y siempre deberia ser multidisciplinario, con-
tando con profesionales especializados que dominen las diferentes técnicas terapéu-
ticas utilizadas en el autismo.

Edad

El mayor conocimiento de las sefiales de preocupacion y desviacion sobre el desa-
rrollo esperable ha permitido iniciar intervenciones en edades muy tempranas, inclu-
so antes del afio de edad. Las variables comunes de las intervenciones actuales efec-

238



TEMA 9. Los trastornos del espectro autista

tivas son el enfoque naturalista y la responsabilizacion de los padres y personas
significativas; ademas, estan disefiadas teniendo en cuenta tanto las teorias del de-
sarrollo interpersonal y el apego como la implementacién de las técnicas y estrate-
gias de la modificacion de conducta, sobre todo para el manejo del nifio con TEA.

La intervencién va dirigida a cambiar el foco de atencion preferente de los nifios con
sefiales preocupantes de TEA (detectadas a partir de 1 afio y antes de los 36 meses)
por el funcionamiento de los objetos hacia la motivacién preferencial por el funcio-
namiento y el mundo social. El programa para trabajar con el nifio con sefiales de
TEA debe incorporar objetivos basados en los hitos del desarrollo esperable de un
nifo «tipico». La intervencion en estas edades tempranas gira alrededor de rutinas
sociales centradas en todo momento en la motivacién y los intereses del propio ni-
fo, cuya finalidad es estimular y trabajar las areas del neurodesarrollo mas afectadas
en los nifios con TEA (imitaciéon, comunicacion y lenguaje; iniciacién y motivacion so-
cial; desarrollo de las habilidades motoras y cognitivas, como de juego); el centro de
toda la intervencion es la interaccion con un adulto. Se da especial importancia a la
capacidad de generar oportunidades de interaccion social, en la que el propio nifio
con sefales de TEA sea el que inicie la interaccion espontaneamente. Para ello, el
peso recae en el adulto, ya que debe ser suficientemente sensible, habilidoso y crea-
tivo para resultar motivante. Mediante la imitacion e iniciacién de todo tipo de accio-
nes, movimientos y actividades en la interaccién con otra persona, se busca estimu-
lar las estructuras cerebrales relacionadas con el seguimiento de la mirada, la atencion
conjunta, la percepcion facial, el reconocimiento de emociones y la imitacion, entre
otros aspectos. Otro de los factores relevantes en el enfoque de dichas intervencio-
nes es el importante papel que se otorga a los padres. Se disefian programas estruc-
turados que se llevan a cabo con los padres para que trabajen los déficits en comu-
nicacion e interaccion de sus hijos. Para ello, se aprovechan los avances tecnolégicos,
como la grabacién con el movil de las interacciones trabajadas, para que puedan ser
evaluadas y recibir un feedback por parte del terapeuta e intentar mejorar dicha opor-
tunidad de interaccion. Resulta muy interesante disefiar programas de estimulacion
basados en la evidencia que permitan mejorar las competencias de comunicacién e
interaccion, con bajos costes y de relativo facil manejo por parte de los padres y pro-
fesionales (p. ej., PACT y Early Start Denver Model).

Siempre debe evaluarse la consecucién de los objetivos marcados, y replantearse el
diagndstico o el procedimiento terapéutico si no se logran. Posteriormente, cuando
el nifio con TEA va creciendo, se ha de mantener el tratamiento de base cognitivo-con-
ductual dirigido a los sintomas de autismo, pero también resultan esenciales las ayu-
das para el aprendizaje y el entorno escolar, contar con ambientes educacionales con
un numero de nifios reducido, sin gran ruido o alboroto (para no aumentar sus altera-
ciones sensoriales) y con adaptaciones curriculares y metodoldgicas. Estos nifios ne-
cesitaran ayuda en el patio para la incorporacién a los juegos y a la sociabilidad con
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sus companieros. En la adolescencia, el tratamiento también debera dirigirse a los as-
pectos propios de la edad, como el desarrollo psicoafectivo, la formacion educacional
y profesional, y la independencia-autonomia respecto a los padres.

Existen diferentes prioridades de la intervencion en funcién del momento evolutivo y
de las capacidades de cada nifo:

- En los niflos pequefos, es imprescindible hacer una intervencién estructurada y
predecible, teniendo siempre en cuenta sus posibilidades intelectuales. La estruc-
tura debe adaptarse, en la medida de lo posible, al ambito familiar y escolar. La
utilizacion de estructuras con apoyos visuales y recompensas sencillas facilita a
cualquier nifio pequefio la comprension de lo que se espera de él. El método
TEACCH (Treatment and Education of Autistic Related Communications Handi-
capped Children; Schopler, 1988) proporciona muchos ejemplos practicos y sen-
cillos de poner en practica la estructura para favorecer el juego, los aprendizajes
y la autonomia. En los nifios con poca capacidad comunicativa verbal, es acon-
sejable la introduccién de métodos alternativos de comunicacién en el momento
adecuado (p. €j., The Picture Exchange Communication System [PECS])).

— Alo largo de la Educacién Primaria, y segun la evolucién de cada nifio, hay que ir
decidiendo el futuro de su escolarizacion. Para los nifilos con una capacidad inte-
lectual normal o superior, la ubicacion recomendada es la escuela ordinaria. La in-
tervencién adecuada ird dirigida a facilitar la comprensién del entorno, la integra-
cion en grupo, adecuar la conducta de estos nifios a las exigencias sociales y
mejorar sus dificultades especificas de aprendizaje o lenguaje, en caso de que se
considere necesario.

- Durante la Educacién Secundaria, en general, hay que priorizar la mejora de sus ha-
bilidades sociales, en sesiones individuales o de grupo, la ampliacion de sus inte-
reses, el control de su impulsividad, y mejorar su nivel de autonomia para acercar-
se al maximo a la adquirida por los comparieros de su misma edad. En esta etapa
suelen hacerse mas evidentes las posibles comorbilidades, especialmente los tras-
tornos de ansiedad u otros problemas emocionales. La ansiedad en los chicos con
una capacidad intelectual normal o superior se debe frecuentemente al inicio de la
autoconciencia de sus propias dificultades y los frecuentes fracasos, a pesar de sus
esfuerzos por mejorar, aunque no siempre sean adecuados. Los episodios de aco-
s0 son muy habituales en esta etapa y, ademas de fuente de ansiedad, si no se con-
trolan, pueden desembocar en patologias mas graves con el paso del tiempo. La
adolescencia siempre es una etapa conflictiva y, en las personas con diagnéstico
de TEA, las dificultades se afiaden a las que ya vienen soportando a lo largo de su
vida. Su conducta, afectividad y capacidad de socializacién vendran determinadas,
en gran parte, por su experiencia vital durante las etapas previas. El objetivo de ini-
ciar una intervencion en grupo con chicos de caracteristicas similares es favorecer
el establecimiento de un grupo de referencia con el que compartir intereses socia-
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les, poner en practica el nivel de autonomia que cada uno de ellos ha sido capaz de
alcanzar, y adecuar la responsabilidad que exige su edad y su condicion concreta.
A estas edades, y debido a las dificultades de estos chicos para detectar intencio-
nes o comprender situaciones sociales, el riesgo de verse involuntariamente impli-
cados en situaciones de riesgo legal se incrementa. La alianza terapéutica en la edad
adolescente y adulta es mas necesaria que nunca. Aunque con la edad y la inter-
vencion es posible que haya habido una mejoria, la identificacion de sus sentimien-
tos, la aceptacion, el manejo de su sexualidad y la poca capacidad para identificar
sefales no verbales o intenciones de los demas siguen siendo retos dificiles de su-
perar. La mayoria de las personas diagnosticadas de TEA precisan, durante toda la
vida, una supervision o intervencion terapéutica®.

Tratamiento farmacoldgico

Principios generales del tratamiento farmacoldgico

La mayoria de los nifios con TEA no necesitan o no se benefician del tratamiento con
farmacos. Los tratamientos psicosociales de base conductual, generalizados e indi-
vidualizados, son los de eleccion.

Como principio general basico, en cualquier poblacién infantil hay que instaurar
siempre el tratamiento, tanto farmacolégico como psicosocial, en estrecha colabo-
racién con los padres. En esta poblacion tan vulnerable es importante evitar ingre-
sos hospitalarios y soluciones crénicas para problemas agudos tan frecuentes an-
te la aparicion de cambios y situaciones nuevas o inesperadas. Siempre ante un
empeoramiento brusco de la conducta debemos evaluar la existencia de una co-
morbilidad asociada, para lo cual resulta esencial la realizacién de un diagnostico
por parte de un profesional experto en el tema. Una guia inalterable para esta po-
blacién tan vulnerable a los efectos secundarios de los farmacos es siempre co-
menzar exclusivamente con un farmaco e incrementar despacio las posibles pau-
tas, siempre con el propdsito de evitar efectos secundarios y retirar el farmaco si
éstos son severos. El profesional siempre debe controlar muy estrechamente los
posibles efectos secundarios y facilitar a los padres un rapido acceso a algun
profesional en caso de que surjan imprevistos con la medicacion. Como norma,
el profesional debe intentar maximizar y esperar a comprobar la efectividad de un
farmaco antes de realizar cambios, evitando la plurifarmacologia, ya que ésta mu-
chas veces enmascara efectos secundarios de otro farmaco, por lo que su retira-
da puede producir reacciones no esperadas. Los padres deberan tener una amplia
informacién de los efectos esperados con el tratamiento farmacolédgico y de los
efectos secundarios mas frecuentes por los cuales se deberia interrumpir el farma-
co. Es importante evitar comenzar tratamientos farmacoldgicos durante periodos
de cambio en la vida de estos nifios, en situaciones escolares muy estresantes o
en las relacionadas con comorbilidades médicas que requieran un tratamiento far-
macoldgico o una respuesta diferente®.
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Tratamientos farmacol6gicos utilizados en los TEA

Antipsicdticos atipicos

Actualmente los Unicos farmacos que tienen indicacion por parte de la Food and Drug
Administration (FDA) en personas con TEA son la risperidona (2006) y el aripiprazol
(2009), ambos utilizados para las comorbilidades frecuentemente asociadas, sin que
exista evidencia de mejora en los sintomas especificos del TEA. Mejoran la irritabili-
dad, la agitacion, la labilidad emocional, la hiperactividad y la conducta estereotipa-
da evaluada por la escala de autismo ABC. Los efectos secundarios mas frecuentes
asociados a estos farmacos son la sedacion, la ganancia de peso y los efectos ex-
trapiramidales, como el temblor y la hipersalivacion. El incremento de la prolactina,
sobre todo en la edad adolescente, necesita ser monitorizado. Ambos son antipsi-
céticos atipicos que actuan preferentemente en los receptores dopaminérgicos y se-
rotoninérgicos, pero también tienen efectos en los receptores histaminicos, adrenér-
gicos y colinérgicos. Se han utilizado otros antipsicéticos atipicos con alguna
evidencia de efectividad, aunque limitada, como la olanzapina, asociada a una im-
portante ganancia de peso y la aparicion de efectos metabdlicos en nifios, lo que
desaconseja su uso.

La quetiapina, por su efecto sedativo, se utiliza en casos de trastornos de conducta
con insomnio resistentes al tratamiento. En casos muy graves, la clozapina ha de-
mostrado alguna evidencia de efectividad. Los antipsicéticos atipicos estan indica-
dos en casos de severa agresividad de estos pacientes hacia otras personas o hacia
ellos mismos, irritabilidad e impulsividad muy marcada. La olanzapina, la quetiapina
y la clozapina no tienen indicacion en el TEA por parte de la FDA.

Previamente, para conseguir efectos similares, se habian utilizado los antipsicéticos
tipicos, sobre todo el haloperidol, pero actualmente se emplea muy poco por los efec-
tos secundarios extrapiramidales y disténicos asociados a su uso. Se ha descrito
que un tercio de los pacientes desarrollaba discinesias, un 21% durante la adminis-
tracion del haloperidol y un 79% durante su retirada.

Farmacos estimulantes utilizados en el tratamiento del TDAH

Existe una moderada evidencia sobre la eficacia del tratamiento con metilfenidato en
la comorbilidad de TEA con TDAH. Varios ensayos clinicos aleatorizados han demos-
trado su eficacia en el TEA asociado a hiperactividad, impulsividad, inatencién y agre-
sividad. Sin embargo, su eficacia y tolerabilidad en el TEA asociado al TDAH es me-
nor. Siempre que se utilice el metilfenidato es necesario comenzar con dosis muy
bajas y muy lentamente, descartando los efectos secundarios de irritabilidad, agita-
cion, disforia, labilidad emocional, conductas compulsivas y empeoramiento de con-
ductas estereotipadas que, en muchas ocasiones, exigen la retirada del farmaco. Los
derivados anfetaminicos se utilizan de una manera similar al metilfenidato.
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Farmacos no estimulantes utilizados en el tratamiento del TDAH

e Atomoxetina. Farmaco no estimulante que actia como inhibidor de la receptacion
de la noradrenalina. También presenta una moderada evidencia de mejora de los
sintomas del TDAH y la ansiedad asociados al TEA, y en un 21% de los casos me-
joraron los sintomas, en comparacion con el 9% de los que mejoraron con place-
bo. Los efectos secundarios mas frecuentes son los asociados a un incremento de
lairritabilidad. Se han encontrado fendmenos de activacion asociados al uso de in-
hibidores selectivos de la recaptacién de serotonina (ISRS), a otros antidepresivos
y a la atomoxetina, que incluyen alteraciones del humor: irritabilidad, labilidad del
humor, agresividad, hiperactividad, incremento de energia, disminucién de la nece-
sidad de dormir e impulsividad.

¢ Guanfacina y clonidina. Ambos son también farmacos no estimulantes utilizados
en el tratamiento del TDAH, que actian como agonistas de los receptores alfa-2
adrenérgicos; presentan evidencia de mejora de los problemas de hiperactividad e
impulsividad, sobre todo, y menos en las dificultades de atencién asociadas al TEA.
En general, su uso es bastante seguro, pero es recomendable el control de la pre-
sién arterial y deben evitarse en los pacientes con antecedentes de cardiopatias.
La sedacién es un efecto secundario ocasional cuando se administran los farma-
cos durante el dia.

Inhibidores selectivos de la recaptacion de serotonina

No existen todavia estudios aleatorizados, doble ciego, que hayan evaluado la efec-
tividad de los ISRS en personas con TEA asociado a depresion o ansiedad. Hay va-
rios estudios que no han encontrado evidencia de mejora en las conductas repetiti-
vas propias del TEA. Casi un 50% de los pacientes con TEA tratados con ISRS
presentan fendmenos de activacion que exigen la retirada del farmaco. Los ISRS mas
recomendados son los que tienen una vida media méas corta, como sertralina y cita-
lopram, pero existen estudios realizados con fluoxetina con buena tolerancia y efec-
tividad. Fluoxetina y fluvoxamina tienen también evidencia de efectividad en el tras-
torno obsesivo-compulsivo (TOC) asociado a TEA en adultos. No existen estudios
sobre la utilizacion de los ISRS en la poblacién de adultos con TEA comoérbido con
ansiedad.

Farmacos utilizados en las alteraciones del suefio

La melatonina se considera la hormona del suefio. Se utiliza en los pacientes con
TEA para mejorar el inicio del suefio y disminuir los despertares nocturnos. El TEA se
ha asociado a una disminucién de la secrecion de melatonina al atardecer. Produce
pocos efectos secundarios, excepto sedacion diurna en algunos casos. Otros far-
macos utilizados para el insomnio en personas con TEA son la clonidina, los antihis-
taminicos y la trazodona.
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Farmacos utilizados para la agresividad y la agitacion

Los problemas de conducta se asocian con frecuencia al TEA. Las dificultades de
expresion verbal, la rigidez y las conductas estereotipadas propias del trastorno, las
dificultades de autorregulacion emocional y la impulsividad, frecuentemente asocia-
das, incrementan el riesgo de conductas agresivas y agitacion ante situaciones nue-
vas, imprevistos o situaciones no comprendidas por las personas con TEA. En estos
casos, las posibilidades farmacolégicas son: clonidina, guanfacina, antipsicéticos
atipicos, propranolol, divalproex, litio, oxcarbazepina y clonazepam?®,
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