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¢De qué hablamos?

Los trastornos del espectro autista (TEA) son un conjunto de alteraciones neuroldgicas que afectan al desarrollo infantil (Tonge BJ, 2014).

Se denomina espectro o continuo de trastornos, porque el inicio de los sintomas, su expresion, niveles de gravedad, evolucién y prondstico son muy variables (Grupo
de Trabajo de la GPC para el Manejo de Pacientes con Trastornos del Espectro Autista en AP, 2009). Los TEA se definen en funcién de dos caracteristicas principales
(American Psychiatric Association, 2013):

» Déficits persistentes en la comunicacion e interaccion social en diversos contextos.
» Patrones de actividades, intereses y comportamientos restringidos y repetitivos.

Estos sintomas no pueden ser explicados por otro proceso, como una discapacidad intelectual o un trastorno generalizado del desarrollo (American Psychiatric
Association, 2013).

Las primeras manifestaciones de TEA se presentan en edades muy tempranas, en algunos casos entre los 8 y 12 meses. En ocasiones hay una regresion, en la que
se pierden habilidades adquiridas, entre los 18 y 24 meses, que coincide con la edad critica del diagndstico (Williams K, 2015).

Determinados sintomas no se hacen evidentes hasta niveles de desarrollo avanzados o hasta que se incrementan las demandas sociales. Para el diagnéstico es
importante tener en cuenta los sintomas actuales y los pasados (American Psychiatric Association, 2013).

El TEA tiene un impacto muy importante en la autonomia y en el desarrollo vital de las personas afectadas y de su familia. Afecta al 1%-2% de la poblacién general
(Kim YS, 2014), con una relacion hombre/mujer de 4/1 (Fombonne E, 2009).

¢ Como se clasifica?

La denominacién actual de acuerdo con el DSM-5 (Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders) (American Psychiatric Association, 2013): trastorno del
espectro autista, engloba a las categorias que antes se consideraban independientes; como trastorno desintegrativo de la infancia, sindrome de Asperger, trastorno
autista y trastorno generalizado del desarrollo.

El CIE-10 (Clasificacion Internacional de Enfermedades, décima version)(OMS, 1992) mantiene la clasificacion inicial, aunque también se esperan cambios similares a
los introducidos en el DSM-5 en la préxima edicion CIE-11(Reed GM, 2010).

¢Cual es su etiologia?

Hay datos contrastados del origen hereditario de los TEA (Devlin B, 2012). Los estudios realizados en gemelos muestran una presencia de factores genéticos entre el
56% y 95% de los casos (Colvert E, 2015). En las familias con un solo miembro afectado en varias generaciones se observa un 40% de factor hereditario. Las familias
con muchos miembros afectados presentan una tasa de 60% de heredabilidad (Klei L, 2014).

No se ha podido demostrar la relacion de TEA con la vacuna triple virica (sarampion, parotiditis, rubéola) como se habia especulado (Jain A, 2015).

¢ Como se manifiesta?

Los sintomas aparecen en edades tempranas. Se caracterizan por alteraciones en la comunicacion e interaccion social, restriccion de los patrones de comportamiento
y de los intereses, todo ello con gran variabilidad entre las personas afectadas. Los aspectos descritos a continuacion constituyen las caracteristicas principales de
TEA. Signos mas frecuentes:

» Movimientos estereotipados, como agitar la mano delante de la cara.

» Ejecutar rutinas reiteradamente con dificultad para dejar de hacerlo.

« Dificultad para construir frases propias y facilidad en la repeticion de frases dichas por otros (ecolalia).

» Falta o demora en sefialar o mirar a otros cuando se le llama por su nombre.

» Dificultades motoras y sensoriales como hipersensibilidad a ruidos, texturas, indiferencia a la temperatura o al dolor.

» Ausencia de imaginacion cuando juega (como simular que alimenta a una mufeca).

» Berrinches de forma habitual, debido a la dificultad para comunicarse.

» Intereses limitados y en objetos poco comunes para su nivel de desarrollo, como ventiladores, horarios de trenes o matriculas de coches.
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» Ausencia de palabras espontaneas a los 24 meses o la presencia de las mismas ajena a relacién con otros.
« Falta de contacto ocular.

Cuando se hace referencia al autismo sin sindromes asociados se habla de autismo primario o idiopatico (Grupo de Trabajo de la GPC para el Manejo de Pacientes
con Trastornos del Espectro Autista en AP, 2009), no obstante, los TEA se presentan de forma frecuente con otros sindromes asociados, entre ellos: hiperactividad,
agresion, epilepsia o autolesiones (Matson JL, 2007), estos casos reciben el nombre de “autismo sindrémico” (Grupo de Trabajo de la GPC para el Manejo de
Pacientes con Trastornos del Espectro Autista en AP, 2009).

Los sintomas de depresion y ansiedad se incrementan durante la adolescencia, ya que las demandas sociales son mayores y las diferencias entre jovenes afectados
o no afectados con TEA son mas notables (White SW, 2009).

La discapacidad intelectual, es un problema que se asocia con frecuencia al TEA, lo que incrementa la gravedad del mismo y ensombrece el pronéstico (Matson JL,
2009).

¢ Como se diagnostica?
El cuadro puede ser diagnosticado tanto por pediatras como por médicos de familia. Se deberia descartar el diagndstico de TEA en pacientes entre 1y 6 afios de

edad que se presenten excesivamente timidos, con problemas de lenguaje y con conductas e intereses restringidos, repetitivos y estereotipados (Nazeer A, 2012). El
diagnostico es clinico, basado en los criterios diagnosticos de DSM-5 (American Psychiatric Association, 2013) o CIE-10 (OMS, 1992) (ver tabla 1).

Tabla 1. Criterios diagnésticos del DSM-V y CIE-10.

Criterios diagnésticos DSM-V Criterios diagnésticos CIE-10
299.00 (F84.0) (F84.0)
A. Déficits persistentes en la comunicacion y la interaccién sociales en Es un tipo de trastorno generalizado del desarrollo que se define
multiples contextos, que se manifiestan actualmente o en el pasado de la por:

siguiente forma: ] ]
a) La presencia de un desarrollo anormal o deteriorado que se

1. Déficits en la reciprocidad socio-emocional. manifiesta antes de los 3 afios de edad.
2. Déficits en los comportamientos de comunicacion no verbal utilizados  b) El tipo caracteristico de funcionamiento anormal en las tres areas
para las interacciones sociales. de la psicopatologia: interaccion social reciproca.
3. Déficits en el desarrollo, en el establecimiento y en la comprensién de
las relaciones. Ademas de esas caracteristicas diagnosticas especificas, es
frecuente una variedad de otros problemas no especificos tales
B. Repertorio de comportamientos, intereses o actividades restringidos y como fobias, trastornos del suefo y de la ingestiéon de alimentos,
repetitivos, manifestado por lo menos dos de los siguientes criterios rabietas y agresiones o autoagresiones.

actualmente o en el pasado:
Autismo infantil.

1. Movimientos motores, utilizacion de objetos o vocalizacion Psicosis infantil.
estereotipados y repetitivos. Sindrome de Kanner.
2. Insistencia en la economia, apego inflexible a la rutina o patrones Trastorno autistico.

rituales de comportamientos verbales y no verbales.
3. Intereses muy restringidos y fijos con un grado anormal de fijacion y Excluye: Psicopatia autistica (F84.5).
de focalizacion.

C. Los sintomas deben estar presentes desde un periodo temprano del
desarrollo (aunque pueden no manifestarse plenamente hasta que las
capacidades limitadas ya no permiten responder a las exigencias sociales, o
ser cubiertos por estrategias aprendidas).

D. Los sintomas suponen deficiencias importantes desde el punto de vista
clinico en el ambito social, profesional o incluso en otros ambitos.

E. La discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual) o un
retraso general del desarrollo no justifican mejor estos trastornos.

Los padres y personas encargadas del cuidado del paciente son de especial importancia en el proceso diagndéstico, conocen y aportan la informacion necesaria sobre
el desarrollo del nifio. Sus preocupaciones deben ser validadas y se debe tener presente que su convivencia y los referentes externos proporcionan una informacion
Unica sobre su desarrollo (Sampedro-Tobon ME, 2013).

Hay una serie de aspectos en la elaboracién de la historia clinica que se consideran de especial interés (NICE, 2011):

« Evaluar la interaccion del paciente, sus habilidades sociales comunicativas en relacién con los criterios de CIE-10 y DSM-5. Se puede considerar el uso de un
test si es necesario (M-CHAT-R™; SCQ).

« Historia evolutiva centrando la atencion en los hitos del desarrollo y comportamiento segun criterios de CIE-10 y DSM-5.

 Historia clinica médica con informacién de antecedentes familiares, acontecimientos durante los periodos pre y perinatales asi como los resultados de pruebas
médicas realizadas.

» Conocer el perfil de los padres en cuanto a comunicacion social o rigidez. Indagar sobre la presencia de TEA en otros miembros de la familia.

» Experiencias del nifio en el entorno educativo, social y en el hogar.

Pruebas complementarias:

Se recomienda la evaluacién auditiva en todos los nifios con carencias socio-comunicativas tempranas, ya que la pérdida de audicion interfiere en la adquisicion del
lenguaje.

Descartar comorbilidades frecuentes en casos de TEA, como problemas gastrointestinales (estrefiimiento), de alimentacion (dietas restringidas) o alguna de las
alteraciones psiquiatricas mencionadas anteriormente (por ejemplo, depresion o ansiedad) (Ming X, 2008).
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Los problemas de suefio son muy comunes en nifios con TEA. Si el paciente tiene quejas sobre quedarse sin aire durante la noche o parece que hay momentos en
los que deja de respirar, se debe descartar un sindrome de apnea del suefio (NICE, 2013).

Descartar la presencia de maculas hiperpigmentadas y otros estigmas asociados a la esclerosis tuberosa ya que en el TEA se incrementa la prevalencia de los
sindromes genéticos (NICE, 2013).

En presencia de caracteristicas dismorficas (como macrocefalia), ya sea con o sin de minusvalia psiquica, se debe priorizar la busqueda de sindrome de X fragil o
sindrome de Rett (NICE, 2013).

Pruebas diagnésticas estandarizadas y semiestructuradas:

o ADOS-2 (Autism Diagnostic Observation Schedule-2) (Lord C, 2012). Se puede realizar en nifios, adolescentes y adultos. Consiste en diferentes moédulos, cada
uno de ellos adaptado a personas con una edad cronoldgica y un nivel de lenguaje determinado. La evaluacion se hace a partir de la observacion de la
presencia o ausencia de ciertos comportamientos sociales y comunicativos relevantes para el diagnostico de TEA.

» ADI-R (Autism Diagnostic Interview Revised) (Lord C, 1994). Esta dirigido a padres, su objetivo es conseguir descripciones detalladas de los comportamientos
que constituyen criterios diagnosticos. Como en el caso anterior es una herramienta de evaluacion que debe ser utilizada por personal acreditado (Lord C, 2012;
Rutter M, 2003).

Hay escalas que a pesar de no ser pruebas diagnosticas, tienen alta especificidad y sensibilidad, por lo que es importante administrar al menos una de ellas a nifios
que presenten alteraciones en la adquisicién de hitos evolutivos del lenguaje y la interaccién social (Sanchez AMG, 2010).

Se destacan las siguientes:

 M-CHAT-R™ (Modified Checklist for Autism in Toodlers): para nifios entre 16 y 30 meses. Contiene 23 items y debe ser cumplimentado por los padres o las
personas encargadas del niflo. Muy recomendado para el uso en atencién primaria. Es gratuito y existe la posibilidad de hacerlo online (Baron-Cohen S, 2000).

» SCQ (Social Communication Questionnaire): disefiado para identificar nifios con riesgo de presentar autismo. Debe ser cumplimentado por los padres o
personas encargadas del cuidado de nifios mayores de 4 afos de edad cronologica y 2 afios de edad mental. Consta de 40 preguntas y puede ser
cumplimentado entre 10 y 15 minutos (Rutter M, 2003).

¢ Cual es el diagnéstico diferencial?

El diagndstico diferencial del TEA se debe hacer con las siguientes entidades (BMJ Best Practice, 2015):

- Discapacidad intelectual: los nifios con discapacidad intelectual retrasan la aparicion del habla, la comprension del lenguaje y de los procesos sociales. Esta
demora es consistente en todas las areas de desarrollo. Sin embargo, los nifios con diagnéstico unico de TEA muestran un retraso en la socializacion y
comunicacion, pero no en otros aspectos del desarrollo. Una evaluacion detallada mostrara una discrepancia entre déficits de comunicacion e interaccion y el
resto de habilidades.

« Trastorno de la comunicacion social: los nifios que presentan este sindrome pueden comunicarse de forma satisfactoria mediante la comunicacién no verbal
y tienen buena capacidad para las interacciones sociales, al contrario de nifios con TEA.

» Trastorno por déficit de atencién con hiperactividad (TDAH): los nifios con TDAH no muestran los mismos problemas de comunicacién social que los nifios
con TEA. Del mismo modo, en la historia clinica destacan problemas de hiperactividad y no caracteristicas propias de TEA desde edad temprana.

» Trastorno de la personalidad esquizoide: los sintomas pseudopsicéticos se presentaran de forma mas tardia a lo largo del ciclo vital. Una detallada
anamnesis nos dara pistas sobre los aspectos de su desarrollo vital.

¢ Como facilitar futuras visitas a la consulta?

Las siguientes son recomendaciones sobre el manejo de pacientes con TEA en la consulta (Grupo de Trabajo de la GPC para el Manejo de Pacientes con Trastornos
del Espectro Autista en AP, 2009):

« Antes de la consulta, los profesionales de atencion primaria deberian coordinarse con los padres para que éstos puedan anticipar la consulta al nifio.

« En la sala de espera, se deberia procurar que los nifios no esperen durante mucho tiempo, especialmente si hay otros pacientes esperando.

» Una vez en consulta, los nifios con TEA prefieren ambientes tranquilos y ordenados. Debe procurar recibirle en un entorno sin ruidos. Los premios por
comportarse bien, como los juguetes o pegatinas pueden facilitar futuras visitas.

» En el caso que fuera necesario un procedimiento especifico que implique contacto fisico, como la extracciéon sanguinea, hay que valorar el riesgo/beneficio de
realizarlo. Es necesario preparar al nifio en la medida de lo posible y flexibilizar determinadas normas y adaptarlas en la medida de lo necesario, como permitir
el acompafamiento de los padres.

» Ajustar el formato de la medicacién si fuera posible a formas de toma mas facil como comprimidos solubles o jarabes.

¢ Como se trata?

Tratamientos conductuales

No hay un tratamiento curativo de TEA. No obstante, existen multitud de intervenciones dirigidas a mejorar las competencias sociales, habilidades de la comunicacién,
reconocimiento de emociones y fomentar el desarrollo del nifio, asi como su calidad de vida y la de sus cuidadores. Estas técnicas estan centradas, en su mayoria, en
las teorias de aprendizaje y modificacion de conducta y, normalmente, son administradas por terapeutas entrenados y personal cualificado.

Todas las intervenciones dirigidas a los TEA varian en funcion de la edad de inicio, duracion, entorno en el que se aplican y nivel de participacion de los padres. Dada
la diversidad en las presentaciones de casos de TEA, el manejo clinico debe ser adaptado a las necesidades del paciente y a los recursos disponibles (Ospina MB,
2008).

Los estudios disefiados para conocer los resultados de las diferentes intervenciones demuestran que la intervencién temprana en autismo mejora a largo plazo las
facultades de los nifios afectados (Howlin P, 2009). Los tratamientos centrados en teorias del aprendizaje y modificacién de conducta mejoran los sintomas centrales
del TEA (Ospina MB, 2008). Se ha demostrado un beneficio significativo de tratamientos basados en analisis conductual (Applied Behaviour Analysis, ABA) (Ospina
MB, 2008), en intervencion conductual temprana intensiva (Early Intensive Behavioural Intervention, EIBI) (Rothenberg MB, 2009) y en las intervenciones basadas en
la conducta (Autism Behaviour Intervention, ABI) (Spreckley M, 2009).

En el caso de un cuadro de TEA coexistente con TDAH en un preescolar se recomienda trabajar con programas educativos para padres y cuidadores como primera
linea de tratamiento (NICE, 2013). En nifios de edad escolar, y también ante la presencia de un cuadro de TEA coexistente con TDAH, los programas educativos
dirigidos a padres y cuidadores también son recomendados, al igual que el tratamiento psicoldgico para los nifios (terapia cognitivo-conductual o entrenamiento en



habilidades sociales), estas intervenciones precisan la evaluacion previa de las habilidades cognitivas del nifio para decidir si puede seguir este tipo de intervencion
(NICE, 2013).

En casos de depresién y ansiedad (y tras la valoracion de las habilidades cognitivas y verbales del nifio), se puede considerar la terapia cognitivo-conductual adaptada
a las necesidades de la persona. Por ejemplo, ofrecer mas descansos, actividades mas estructuradas, mas soporte visual o incorporar los intereses del nifio en la
terapia (NICE, 2013).

Tratamiento farmacolégico

No se dispone de farmacos que actuen sobre los sintomas principales del TEA (NICE, 2013). Teniendo en cuenta esto, no esta justificada la utilizacion de farmacos
antipsicéticos, antidepresivos, anticonvulsivantes o dietas de exclusion excepto en los casos de comorbilidades fisicas o psiquicas que asi lo aconsejen, las cuales
deben tratarse de la misma forma que en nifios sin TEA (NICE, 2013).

Por ejemplo, en el caso de un cuadro de TEA coexistente con TDAH en un nifio en edad preescolar, se recomienda el tratamiento farmacoldgico (metilfenidato o
atomoxetina) solo ante los casos mas graves o para aquellos que no han respondido a la terapia psicolégica ni al programa educativo para padres o cuidadores
(NICE, 2008). A pesar de que el tratamiento farmacolégico de nifios con TEA y TDAH ha dado lugar a controversia, existen estudios que demuestran la seguridad de
estos farmacos en este grupo de edad (Pearson DA, 2013).
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Cuestionario de Autismo en la Infancia Modificado (M-CHAT) version online. Disponible en: http://espectroautista.info/MCHAT-es.html
Cuestionario de Autismo en la Infancia Modificado (M-CHAT) version pdf. Disponible en: http://lwww.fespau.es/autismo-tea/M-CHAT. pdf
Federacion Espafola de Autismo. Disponible en: http://www.fespau.es/

Informacion para padres ante la sospecha de un problema del desarrollo social y comunicativo. Disponible

en: http://www.autismo.org.es/sites/default/files/gpc_462_autismo_lain_entr_paciente_sospecha.pdf

« Informacion para padres tras un diagndstico de Trastorno del Espectro Autista (TEA). Disponible en: http://www.infoautismo.es/wp-
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