CASOS CLINICOS

TEMA 9
Los trastornos del espectro autista

A. Hervas Zuniga, N. Maraver Garcia, M. Salgado Pefia, L. Sanchez Santos

Presentacion del caso

La familia de Pablo acude a su pediatra con su hijo, de 2 afios y 11 meses de edad,
porgue estan preocupados por aspectos en su desarrollo.

Los padres explican que el desarrollo de Pablo fue aparentemente normal hasta los
12-13 meses de edad: miraba, reia, gateo a los 9 meses, jugaban a esconderse, etc.
A partir de esa edad empezé la preocupacion de los padres porque disminuyd el con-
tacto ocular de su hijo, no decia «papa» ni <mama», se mostraba mas serio, dejé de
comer algunos alimentos sélidos, etc. Desde hace aproximadamente medio afio ale-
tea cuando algo le gusta mucho (puntualmente). Comenzé la bipedestacién a los
14 meses. Actualmente no habla (sélo emite sonidos vocalicos o cadenas de sila-
bas), no tiene adquirido el control de esfinteres, es carifioso con sus familiares, pero
no busca a los otros nifios para relacionarse con ellos en la guarderia, no sefiala, va
a buscar a los padres para pedir ayuda si él solo no puede (les estira del brazo o le-
vanta sus brazos para que lo cojan), come alimentos triturados (rechaza los alimen-
tos sélidos que antes comia) y todavia mama para dormirse o cuando esta enfermo
(lo ayuda a relajarse). Los padres refieren que no reacciona al dolor cuando se cae y
que se altera con los chillidos y lloros de otros nifios. Si los padres no lo interrumpen,
puede pasarse mucho tiempo realizando la misma accién (es muy repetitivo). Juega
muy poco de manera funcional, y utiliza los juguetes para golpearlos continuadamen-
te contra el suelo o la mesa. Le gustan los objetos redondos y reacciona con inten-
sas rabietas si se los quitan de las manos. Los padres refieren que cuando le cam-
bian de rutinas reacciona también con protesta o rabietas.

El curso pasado empezd P-2 en una escuela ordinaria, con una adaptacion lenta 'y
altibajos a lo largo del curso. Solo queria ir al patio y alli corria arriba y abajo.

Es hijo Unico, y los padres inicialmente no refieren ningiin antecedente de importan-

cia en la familia, aunque comentan que el abuelo paterno tiene un caracter «espe-
cial», nunca ha tenido amigos, es inflexible con las otras personas y no soporta el
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bullicio y el ruido. Una prima de la madre explicaba que habia presentado un retraso
en el lenguaje (recuerda que comenzé a hablar bien después de los 5 afios), y la ma-
dre ha escuchado que a otro primo materno le han diagnosticado un trastorno por
déficit de atencion e hiperactividad (TDAH) y toma medicacién.

Pablo no ha tenido antecedentes médicos de relevancia.

En el material complementario del caso (véase pag. 509) puede leer las exploracio-
nes realizadas por el equipo de pediatria y especialista en TEA. Por favor, |éalo antes
de contestar a las preguntas.

1. En el caso de Pablo, {qué sintomas descritos por los padres se relacionan
con los sintomas nucleares del TEA?

A. Hiperactividad.

B. Retraso en el inicio del lenguaje.
C. No presenta respuesta al dolor.
D. Falta de control de esfinteres.

2. Los resultados en el cuestionario CSBS-DP que denoten preocupacion pue-
den indicar:

A. Signos precoces de TEA.

B. Signos precoces de trastornos del lenguaje.
C. Problemas de audicion.

D. Todas las respuestas son correctas.

w

Respecto al cuestionario de cribado M-CHAT-R/F para el TEA:

A. Siempre tiene que combinarse el M-CHAT-R con la entrevista de seguimiento
M-CHAT-R/F.

B. Sélo se combina el M-CHAT-R con preguntas de seguimiento por parte del pro-
fesional (M-CHAT-R/F) cuando la puntuacion resultante es entre 3y 7.

C. Nunca se combina el M-CHAT-R con una entrevista de seguimiento.

D. Se considera anormal un resultado del M-CHAT-R <3.

4. Respecto al tratamiento del TEA:

A. Debe intervenirse cuando se tenga un diagnéstico adecuado de TEA.

B. Laintervencion deberia separarse del diagndstico de TEA y realizarse cuando se
observen alteraciones importantes del desarrollo.

C. Laintervencion en el TEA es igualmente efectiva a cualquier edad que se comience.

D. La intervencioén en el TEA no necesita estructura.
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Exploraciones de cribado realizadas por el pediatra

El pediatra sospecha la presencia de alteraciones en el desarrollo sociocomunicati-
vo y posible sintomatologia de un trastorno del espectro autista (TEA). Utiliza instru-
mentos de cribado, como el Cuestionario del Bebé y Nifio Pequefio (CSBS-DP), pa-
ra evaluar competencias sociocomunicativas, y el Cuestionario de Verificacion
para el Autismo en Nifios Pequefios (M-CHAT) como instrumento de cribado de TEA,
y realiza exploraciones médicas complementarias.

La escala CSBS-DP valora 7 predictores del lenguaje: emocién y uso del contac-
to ocular, uso de la comunicacion, uso de gestos, uso de sonidos, uso de pala-
bras, comprension y uso de objetos en el juego. Permite evaluar las competencias
sociocomunicativas entre los 6 meses y los 2 afios y medio de edad en nifios, y en-
tre los 6 meses y los 6 afios de edad cronoldgica, asi como detectar una posible
sintomatologia correspondiente al TEA y otros problemas del desarrollo sociocomu-
nicativo.

En el caso de Pablo, la puntuacién en la escala CSBS-DP resulta preocupante en to-
das las areas de comunicacion, lenguaje, simbolizacion y total, tal como se refleja en
la tabla siguiente:

Puntuacion indice de preocupacion

Subtotal comunicacion

Emociones y mirada, comunicacion y gestos 7 0-18: preocupante
Subtotal lenguaje expresivo N

Sonidos y paiabras 5 0-8: preocupante
Subtotal simbolizacion 3 0-12: preocupante

Comprension y uso de objetos en el juego

Total 15 0-41: preocupante
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El M-CHAT, en su version revisada y con seguimiento (M-CHAT-R/F), es un cuestio-
nario combinado con preguntas de seguimiento para detectar alteraciones del desa-
rrollo dentro del TEA, valido para nifios de entre 16 y 30 meses de edad, que consta
de 2 etapas. En un primer estadio, los padres deben completar un total de 20 pre-
guntas dicotémicas (si/no). Las preguntas 2, 5 y 12 «si» indican riesgo, y las otras
preguntas «no» indican riesgo. En una segunda fase, el profesional pregunta sobre
los items del cuestionario que el nifio ha fallado. Se suman con una puntuacion total
y se categoriza el M-CHAT-R. Se considera un resultado positivo si la puntuacién to-
tal es de >3, o da positivo para mas de 2 items considerados criticos. Una puntua-
cion del M-CHAT-R entre 8 y 20 se considera de alto riesgo, por lo que se puede
prescindir de las preguntas de seguimiento y derivar al paciente directamente al es-
pecialista. Si la puntuacion del M-CHAT-R es <3, se considera de bajo riesgo y el pe-
diatra se encargara de supervisar el seguimiento del paciente. Una puntuacion de
entre 3y 7 se considera de riesgo medio y se combina con las preguntas de segui-
miento. Si el resultado del M-CHAT-R/F sigue siendo >2, se considera que el cribado
es positivo y hay que derivar al paciente al equipo especializado en neurodesarrollo
para su evaluacion y tratamiento.

En el caso de Pablo, ha fallado 13 items, de los cuales 5 son criticos, por lo que se
aconseja derivarlo directamente a especialistas en el desarrollo para su evaluacion y
tratamiento.

Pruebas médicas complementarias

¢ Crecimiento dentro de los percentiles normales.

e Analitica y bioquimicas basicas dentro de la normalidad. Ferrocinética normal.

¢ Audiometria con resultados dentro de la normalidad.

¢ Potenciales evocados con resultados dentro de la normalidad. Hipermetropia fisio-
l6gica.

Se considera que, por la historia clinica del nifio, los resultados del cribado CSBS-DP,
con preocupacion en todas las areas, y el alto numero de fallos en los items del
M-CHAT-R, hay que derivarlo al equipo multidisciplinario especializado en neurode-
sarrollo de la zona para su evaluacion y tratamiento.

Exploracion psicolégica-evolutiva-médica por parte

del equipo multidisciplinario local

El equipo multidisciplinario especializado en neurodesarrollo de la zona realizé la ex-
ploracion del menor, en la que le sometieron a las siguientes pruebas:
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¢ Inventario de desarrollo de Battelle.

e Escala Adaptativa de Vineland.

e Cuestionarios ASEBA (CBCL/TRF 1.5-5).

e Cuestionario de Evaluacion Conductual de la Funcién Ejecutiva (BRIEF-P).

e Entrevista para el Diagnéstico de TEA revisada (ADIR-R).

e Autism Diagnostic Observational Schedule (Escala de Observacion para el Diag-
néstico del Autismo), segunda edicién (ADOS-2).

¢ Estudios médicos-genéticos complementarios.

El inventario de desarrollo de Battelle es un instrumento de evaluacion que permite
apreciar las habilidades en el desarrollo del nifio y su progreso en 5 areas diferentes:

1. Personal/social: capacidades y caracteristicas que permiten al nifio estable-
cer interacciones sociales significativas.

2. Adaptativa: capacidad del nifio para utilizar la informacién y las habilidades
evaluadas en otras areas con el fin de ser mas auténomo e independiente,
ademas de ser capaz de prestar atencioén a estimulos especificos durante pe-
riodos mas largos y asumir responsabilidades personales en sus acciones ca-
da vez mas apropiadas.

3. Motora: capacidad del nifio para usar y controlar su cuerpo (desarrollo motor
grueso y fino).

4. De comunicacion: evalua la recepcion y expresiéon de informacion, pensa-
mientos e ideas por medios verbales y no verbales.

5. Cognitiva: habilidades y capacidades de tipo conceptual.

Ademas, proporciona informacién sobre los puntos fuertes y débiles en estas areas

del desarrollo con el fin de facilitar la elaboraciéon de programas de intervencién in-
dividualizados.

Area personal/social

Subareas Centil T Edad equivalente
Interaccion con el adulto 1 27
Expresion de sentimientos/afecto 1 27
Autoconcepto 1 27
Interaccion con los companeros 1 27
Colaboracion 1 27
Rol social 1 27
Total personal/social 1 27 8 meses
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Area adaptativa

Subareas Centil T Edad equivalente
Atenci6n 1 27
Comida 1 27
Vestido 1 27
Responsabilidad personal 8 36
Aseo 1 27
Total adaptativa 1 27 7 meses
Area motora

Subareas Centil T Edad equivalente
Coordinacion corporal 1 27
Locomocion 1 27
Puntuacion motora gruesa 1 27 18 meses
Motricidad fina 1 27
Motricidad perceptiva 1 27
Puntuacion motora fina 1 27 2 meses
Total motora 1 27 12 meses
Area de comunicacion

Subareas Centil T Edad equivalente
Receptiva 1 27 9-11 meses
Expresiva 1 27 6 meses
Total comunicacion 1 27 7 meses
Area cognitiva

Subareas Centil T Edad equivalente
Discriminacion perceptiva 1 27
Memoria 1 27
Razonamiento y habilidades escolares 1 27
Desarrollo conceptual 1 27
Total cognitiva 1 27 5 meses
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Puntuacion total

Centil T Edad equivalente
1 27 9 meses

La puntuacion global (centil 1; puntuacién tipica [T]= 27) esta por debajo del nivel es-
perado en todas las areas del desarrollo.

La entrevista estructurada de Vineland se administra para establecer el nivel adap-
tativo de Pablo en las areas de comunicacion, habitos de autonomia, habilidades
sociales y habilidades motoras. La escala proporciona un esquema del desarrollo
normal que puede usarse repetidamente para la medicién o la valoracién de los
cambios durante el crecimiento o el tratamiento del nifio, ademas de una pauta pa-
ra comprobar hasta qué punto el sujeto esta limitado en su desarrollo social por
restricciones ambientales, falta de oportunidad ambiental, sobreproteccién de los
padres u otras circunstancias. Los items de la escala estan ordenados por dificul-
tad creciente y representan una maduracion progresiva. A continuacién se mues-
tran los resultados obtenidos:

Area de comunicacion

: Nivel de Edad Puntuacion
Subarea PD adaptacion equivalente estandar
Receptivo 11 Bajo 11 meses
Expresivo 2 Bajo 1 mes
. <3 afos
Escrito 0 Adecuado y 6 meses
Total 13 9 meses 79
Area de habitos de autonomia
, Nivel de Edad Puntuacion
Subarea PD adaptacion equivalente estandar
Personal 12 Bajo 10 meses
Domeéstico 0 Bajo 1 afio y 4 meses
Comunidad 0 Bajo 5 meses
Total 12 1 afio 95
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Area de habilidades sociales

Subarea PD actiqa:‘[l)?a!lgi%n equliz\(li':lgnte ngttgsgg:n
Relacion interpersonal 12 Bajo 5 meses
Juego en tiempo libre 0 Bajo 1 mes
Imitacion de habilidades 0 Bajo 11 meses
Total 12 3 meses 95
Area de habilidades motoras

Subarea PD aglall‘;;?ellgi%n equlis\?;gnte ngttgr?g;?'n
Motricidad gruesa 15 Bajo 1 afio y 3 meses
Motricidad fina 2 Bajo 4 meses
Total 17 10 meses 126

Los resultados de Pablo dan una suma de las areas (puntuacién estandarizada) de 54.

Respecto a la conducta adaptativa compuesta, la puntuacion estandar fue <20 (per-
centil <0,1) y el nivel de adaptacién equivalente, bajo.

El CBCL/TRF 1.5-5 (Child Behavior Checklist) es una escala que ofrece unos resul-
tados englobados en 7 dimensiones (emocionalidad reactiva, quejas somaticas, an-
siedad y depresion, aislamiento, problemas de suefio, inatencién y conducta agresi-
va), que a la vez se engloban en 2 supradimensiones (internalizacion y externalizacion
de problemas), asi como una puntuacion total.

Escalas que presentan una

Cuestionarios

Escalas que presentan
una puntuacion limite

puntuacion significativa

CBCL-padres

Emocionalmente reactivo
(T Score= 65, percentil 93)

Internalizacion de problemas

(T Score= 63, percentil 90)

Aislamiento
(T Score= 79, percentil >97)

TRF-guarderia

Emocionalmente reactivo
(T Score= 74, percentil <97)
Aislamiento
(T Score= 96, percentil <97)
Inatencion
(T Score= 76, percentil <97)
Internalizacion de problemas
(T Score= 80, percentil <97)
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Los resultados de Pablo en el cuestionario de cribado para problemas de alteracio-
nes en el desarrollo en diferentes areas tuvieron una puntuacion significativa en «ais-
lamiento» en el CBCL-padres, y también en «emocionalmente reactivo», «aislamien-
to» e «internalizacién de problemas» en el TRF completado por los profesionales de
la guarderia (kindergarden).

La versidn infantil de la BRIEF-P permite evaluar los aspectos méas cotidianos,
conductuales y observables de las funciones ejecutivas en nifios de 2 a 5 afos,
tanto en el entorno escolar como en el familiar. Consta de 5 escalas clinicas (in-
hibicion, flexibilidad, control emocional, memoria de trabajo, planificacién/orga-
nizacion) agrupadas en 3 indices (indice de autocontrol inhibitorio, indice de fle-
xibilidad e indice de metacognicién emergente) que, a la vez, se agrupan en una
escala o indice global (IGE). Las puntuaciones tipicas tienen una media de 50 y
una desviacién estandar de 10. Por tanto, consideraremos significativas unas
puntuaciones >65.

[ Escalas de validez )[ PD )[ Nivel )

Inc Inconsistencia C 7 ] C Normal, la persona parece haber respondido de forma consistente a la prueba ]
Neg Negatividad C 5 ) C Precaucion, cierto nivel de negatividad en las respuestas ]
[ Escalas clinicas ) [ PD ) [ T )
30 50 65 100
Inh Inhibicién 34 !
;
Fle Flexibilidad .22 .74 :
CemC | | -. -. :
em Control emociona 30 88 !
Mtr Memoria de trabaj :
r Memoria de trabajo 39 71 !
or Planificacion y '
organizacion :
. 1
[ Indices ) [ PD ) [ T ) !
1
IAl indice de autocontrol 64 76 :
inhibitorio ;
. 1
IFL Indice de flexibilidad I
1
IME ndice de metacognicién !
emergente \
IGE Indice global de funcién 149 79 !
ejecutiva - :
30 50 69 100
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En el caso de Pablo, la BRIEF completada por los profesionales de la guarderia,
excepto en el area de inhibicion, que da una puntuacién limite, resulta alterada en
todas las areas de la funcién ejecutiva.

La ADI-R es una entrevista semiestructurada que se efectua al progenitor y que
permite obtener una evaluacion profunda en la que se exploran las 3 grandes areas
nucleares de dificultad del TEA (lenguaje/comunicacién, interacciones sociales re-
ciprocas y conductas e intereses restringidos, repetitivos y estereotipados) defini-
das en el DSM-5. La informacion recogida se codifica y se traslada a unos senci-
llos y dtiles algoritmos que orientan el diagndstico y la evaluacién de la situacion
actual del sujeto.

Area Puntuacion Observacion
A. Interaccion social reciproca 20/10 Significativo
B. Comunicacion 14/7 Significativo
C. Conducta restringida, repetitiva y/o estereotipada 7/3 Significativo
D. Alteraciones en el desarrollo 5M1 Significativo

En el caso de Pablo, los resultados de la ADI-R indican una alteracién significativa
en las 4 subescalas del algoritmo, que muestra una alta sensibilidad y especificidad
para el diagnéstico clinico de TEA.

La ADOS-2 es un instrumento de observacién semiestructurado que incluye diver-
sas actividades que el entrevistador va presentando al sujeto con la finalidad de
valorar aspectos de su comunicacion, lenguaje, interaccion social reciproca, com-
prension socioemocional, imaginacién, y presencia de intereses y/o conductas re-
petitivas o estereotipadas u otras conductas anémalas. Es valido para nifilos ma-
yores de 12 meses y todas las etapas posteriores, incluida la edad adulta. La
prueba consta de 5 médulos que se ajustan a la capacidad de lenguaje y edad cro-
noloégica del sujeto. Se utilizan algoritmos diagnésticos simples de completar, con
puntos de cohorte para autismo o espectro autista.

Las puntuaciones pueden ser: 0 (suele expresar que no hay alteracion), 1 (ligera al-

teracion que no es tan interferente y anémala como la puntuacién 2) o 2 (alteracion
clara del comportamiento que se valora). A Pablo se le administr6é el médulo 1.
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Puntuacion total global (AS + CRR)= 20 (6/10). Puntuacion total global mayor o
igual que el punto de corte de autismo (pocas palabras o ninguna: total global >16).

La puntuacion en el algoritmo del ADOS-2, médulo 1, de Pablo esta por encima del

punto de cohorte para el autismo, por lo que muestra una alta sensibilidad y espe-
cificidad para el TEA.

Algoritmo diagnéstico AD0S-2, madulo 1

Afectacion social (AS)

Comunicacion

A2. Frecuencia de la vocalizacion espontanea dirigida a otros 2
A7. Senalar 2
A8. Gestos 2

Interaccion social reciproca

B1. Contacto visual inusual 0
B3. Expresiones faciales dirigidas a otros 1
B4. Integracion de la mirada y otras conductas durante las iniciaciones sociales 1
B5. Disfrute compartido durante la interaccion 1
B9. Mostrar 2
B10. Iniciacion espontanea de atencion conjunta 1
B11. Respuesta a la atencion conjunta 1
B12. Caracteristicas de las iniciaciones sociales 1

Total afectacion social= 14

Comportamiento restringido y repetitivo (CRR)

A3. Entonacion de las vocalizaciones o verbalizaciones

A5. Uso estereotipado o idiosincrasico de palabras o frases

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

D2. Manierismos de manos y dedos y otros manierismos complejos

N NN O | O

D4. Intereses inusualmente repetitivos o comportamientos estereotipados

Total comportamiento restringido y repetitivo= 6
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Se complementaron las exploraciones médicas realizadas por el pediatra con un es-
tudio genético, que incluia un microarray genético y un estudio del fragil X, con re-
sultados dentro de la normalidad.

Conclusiones diagnésticas

Se concluye que, por la historia de su desarrollo, la exploracion realizada y las observa-
ciones durante la entrevista, Pablo presenta una sintomatologia dentro de los TEA (299.00),
segun los criterios diagnésticos del DSM-5:

¢ Requiere soporte significativo (nivel de severidad 2) en los déficits de comunicacién social.

¢ Requiere soporte significativo (nivel de severidad 2) en las conductas repetitivas.

¢ No es probable, dada la evaluacion y la observacion realizadas que Pablo presen-
te una discapacidad intelectual asociada, pero si dificultades adaptativas severas.
¢ Retraso en la adquisicion del lenguaje. Trastorno del lenguaje asociado.

* Presenta dificultades atencionales, de flexibilidad cognitiva y de inhibiciéon cogni-
tiva. Hay que observar si estas alteraciones evolutivas se mantienen en el futuro y
se consolida una comorbilidad con un posible TDAH.

¢ Sin comorbilidad médica.

e Sin regresion clara en su desarrollo.

e Sin catatonia.

Recomendaciones terapéuticas generales

1. Establecer un programa de tratamiento para los problemas evolutivos que
presenta Pablo, con base naturalista, es decir, trabajando en entornos natu-
rales, formando a los padres y profesionales de la guarderia en como seguir
la iniciativa de Pablo, y propiciando un estado de animo positivo que favorez-
ca su motivacion social y comunicativa. Se estableceran un nimero concre-
to de objetivos, especificando los pasos para conseguirlos, generalizando la
intervencion en todos los contextos en los que vive el nifio y realizando una
evaluacion de los objetivos logrados a través de registros continuados. En to-
do este proceso es esencial la formacion de los padres en TEA, la aceptacion
del diagnéstico y ofrecer las ayudas necesarias de todo tipo, incluidos los be-
neficios econémicos a los que tiene derecho Pablo.

2. Anticipar a Pablo con imagenes las actividades que se le van a presentar, asi
como los lugares, las rutinas, etc., que se realicen en caso de que sea nece-
sario.

3. En el ambito escolar se recomienda adoptar las siguientes medidas:

e Seguir la escolaridad del nifio en el ambito ordinario, con una evaluacién de sus
necesidades educativas por parte del equipo de asesoramiento psicopedago-
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gico de la zona, de comportamiento y emocionales, para poder proveer las ayu-
das necesarias y minimizar el estrés que le puede provocar su escolarizacioén.
Sera especialmente relevante la valoracién de las ayudas necesarias en la tran-
sicion de la guarderia a la escuela.

¢ Necesitara un entorno escolar adaptado a sus necesidades (trabajo con antici-
pacion, actividades de juego dirigidas), teniendo en cuenta la necesidad que
presenta de ensefianza estructurada.

* Necesita que se potencien y refuercen sus habilidades y éxitos, y que se fomen-
ten de manera directa y activa las situaciones de juego y comunicacion interper-
sonal con sus comparieros y con las personas mas significativas de su entorno.

¢ Se recomienda establecer una coordinacion continuada con el equipo de ase-
soramiento psicopedagdgico y los profesionales responsables de la educacion
de Pablo, para la valoracién de posibles dificultades futuras dentro del entorno
escolar y la puesta en marcha de las medidas que se consideren oportunas.

Coordinacién continuada entre todos los profesionales de referencia (equipo
multidisciplinario del desarrollo, educacion, etc.) con los padres con el fin de
establecer pautas de intervenciones comunes y continuadas sobre el abor-
daje y tratamiento de sus dificultades.
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