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El diagnéstico precoz

de espectro autista
sigue siendo dificil; a pesar
de que pueden detectarse
datos de alarma hacia los
12 meses, la valoracion
de signos precoces sigue
siendo retrospectiva a partir
de los datos que ofrece el
entorno familiar.

No hay marcadores

biolégicos para el
diagnoéstico de autismo.
Sigue siendo un diagnéstico
clinico, sin causa etiolégica
en la mayor parte de los
casos.

En los aspectos

médicos, tras un
diagnoéstico de espectro
autista, deben efectuarse
examenes complementarios
para descartar enfermedad
neurolégica subyacente.

El rendimiento
diagnéstico de los
examenes complementarios

es mayor si al espectro
autista se anade
discapacidad intelectiva y/o
rasgos dismorficos.

Un estudio

polisomnografico
para descartar paroxismos
electroencefalograficos o
situacién de punta-onda
continua durante el suefio, y
un estudio molecular del ADN
para descartar sindrome X
fragil deben formar parte del
protocolo de estudio de todo
nino autista.

La enfermedad
neurolégica mas
frecuentemente relacionada
con autismo es la epilepsia.
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Los trastornos de espectro autista (TEA) constitu-
yen el grupo patolégico mis complejo en la prictica
pedidtrica y neuropedidtrica. La triada de Wing (al-
teracién en la relacién social, alteracién en lenguaje y
comunicacién y alteracién en pensamiento y conduc-
ta) nos ayuda a comprender mejor el trastorno, pero
los signos precoces no siempre son evidentes dada la
sutilidad que pueden presentar en los primeros mo-
mentos del establecimiento de la clinica. El diagnésti-
co diferencial con trastornos severos del lenguaje oral
puede ser laborioso; las enfermedades neurolégicas
que pueden subyacer en los TEA obligan a una cuida-
dosa valoracién sobre los exdmenes complementarios
a efectuar. Las amplias posibilidades de evolucién y
el prondstico incierto de la afeccién son factores so-
breafiadidos que complican la relacién con la familia
ante las numerosas preguntas que siguen sin tener
respuesta. Ante la realidad de la investigacion gené-
tica y las aportaciones de la neurofisiologia y de la
neuroimagen funcional, que establecen de modo con-
tundente y documentado las bases neurobiolégicas del
trastorno, la realidad del dia a dia en la intervencién
en los nifios con este trastorno pasa por un trabajo
multidisciplinario, lento y arduo que consigue mejorar
significativamente, pero no normalizar, los trastornos
de interrelacién de estos pacientes.

Manifestaciones clinicas y
concepto de espectro autista

Desde 1a descripcién inicial en 1943 por Kanner, el
concepto ha ido evolucionando y la heterogeneidad
de los cuadros clinicos obliga a considerar el autismo
no como una categoria bien definida, sino como un
continuo, en que el concepto de espectro autista abre
el diagnéstico a la realidad observada en la clinica de
que algunos rasgos autistas pueden estar presentes en
diferente grado de intensidad en numerosas enferme-
dades, y enfrenta a la pregunta de si el autismo es una
entidad por si misma o es un conjunto de alteraciones
sin causa comun'.

En la actualidad, hablar de autismo es hablar de un
grupo de trastornos del desarrollo de la funcién cere-
bral, cuyas consecuencias inciden en la conducta y que
han sido calificados como trastornos generalizados del
desarrollo (DSM-1V) en los que estd incluido el espec-
tro autista que incluye el autismo clésico, el sindrome
de Asperger, el sindrome de Rett, el trastorno desinte-
grativo infantil y los trastornos generalizados del desa-
rrollo no especificados.

El espectro autista queda constituido por un grupo de
trastornos definidos por alteracion en la interaccion
social, comunicacién, imaginacién y juego simbdlico e
intereses y conductas restrictivas y repetitivas®*.

La variante mejor reconocible del espectro es la que
se presenta en forma de aparente indiferencia en la
relacién con el entorno, incluida la relacién con otros
nifios, aunque las manifestaciones de afecto en el con-
texto familiar pueden estar preservadas.
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La discapacidad intelectiva es una circunstancia co-
mun, aunque no la totalidad de los nifios afectados
tienen retraso mental.

En los casos de mayor afectacion, el lenguaje estd
ausente y no existen habilidades en ningin drea, a
excepcién de la motricidad gruesa. La conducta re-
petitiva consiste en movimientos estereotipados de
miembros y cuerpo (estereotipias motoras) e interés
desmesurado ante estimulos sensoriales simples como
sonidos o luces frente a los que el nifio parece quedar
prendido con fascinacién. Forma parte del cuadro
clinico la resistencia al cambio en sus rutinas, y puede
reaccionar con rabietas desmesuradas cuando los cam-
bios no son anticipados.

Aunque algunos nifios autistas no desarrollan lenguaje,
lo mds habitual es que presenten una maduracién re-
tardada y que en su evolucién presenten ecolalias, tanto
inmediatas como a distancia, en que repiten palabras y
frases, que han podido escuchar en momentos distan-
tes, fuera de contexto y sin intencién de comunicar.
A pesar de que su vocabulario puede ser amplio, no
se utiliza en reciprocidad conversacional. El contacto
ocular es pobre; el juego simbélico no emerge y la acti-
vidad lddica estd dominada por la utilizacién monéto-
na y repetitiva de objetos y juguetes.

Este fenotipo cognitivo-conductual no es el unico den-
tro del espectro autista. En los limites menos severos
se encuentra un grupo de nifios cuya semiologia es la
descrita por Asperger, en los que la interaccién social
estd dominada por una falta de espontaneidad, aunque
la aceptan de modo pasivo; la conducta estd menos
alterada con mejor aceptacién de cambio de rutinas.
Tienen un vocabulario fluente con buena estructura
gramatical, pero con un trastorno marcado de la prag-
mitica con discurso repetitivo referido a temas restrin-
gidos, sobre los que hablan y hacen preguntas de modo
repetitivo sin que realmente se produzca una conver-
sacién reciproca. Sus rutinas repetitivas estin referidas
a temas muy concretos sobre los que pueden llegar a
tener conocimientos importantes. Los trastornos de
conducta pueden incluir reacciones en cortocircuito y
agresion verbal. En los aspectos psicométricos, poseen
niveles normales o altos de inteligencia: autismo de
alto rendimiento?.

Bases neurobioldgicas
del autismo

Los estudios epidemioldgicos indican algunos fac-
tores ambientales, como exposicién a téxicos, situa-
ciones de riesgo perinatal e infecciones congénitas,
como rubéola o citomegalovirus, que han sido refe-
ridos en algunos casos. Estos estudios no confirman
circunstancias referidas en el pasado como causa de
autismo, tal como la vacunacién triple viral*. Hay
una prevalencia de nifios sobre nifias, con una razén
de 3:1, aunque en ellas es mas frecuente encontrar
retraso mental o enfermedad neuroldgica subyacente
demostrable.



La bisqueda de las bases biolégicas estd unida a la
busqueda de una etiologia. A pesar de las numerosas
evidencias que van conformando la base neurolégica
de la afeccidn, sigue sin haber marcadores biolégicos de
espectro autista y lo mds que podemos aceptar en este
momento es que la condicién de espectro autista en
ocasiones se relaciona con enfermedades bien defini-
das, pero que en la mayor parte de los pacientes esta
busqueda resultard infructuosa. Esto enfrenta a la falta
de consenso sobre qué exdmenes complementarios de-
ben o no efectuarse en el nifio autista.

El rendimiento de los exdmenes complementarios
es heterogéneo®; los més pobres son las pruebas de
neuroimagen, que no han podido definir alteraciones
estructurales especificas y los trastornos hallados en
casos esporddicos incluyen vermis cerebeloso, y se han
descrito tanto hipoplasias como hiperplasias, trastornos
de migracién y alteraciones en perfusion cerebral de
localizacién cerebral heterogénea en tomografia por
emisién de positrones.

Los estudios metabélicos tampoco deberian pautarse
de forma sistemitica, y sélo cuando la clinica acompa-
flante al espectro autista indique la posibilidad de un
trastorno metabdlico subyacente.

La metabolopatia que con mayor frecuencia se ha relacio-
nado con autismo es la fenilcetonuria. En este momento
es dificil que esta metabolopatia pase sin dignosticar en
los nifios nacidos dentro del 4mbito sanitario de nuestro
pais, puesto que forma parte del cribado obligatorio neo-
natal para su diagnéstico precoz. Sin embargo, no debe-
mos perder de vista que vivimos un momento sociolégico
en el que llegan a nosotros nifios que proceden de paises
en los que este cribado puede no efectuarse, con lo que
serd un dato a clarificar en la historia clinica de los nifios
con semiologia de espectro autista.

En algunos nifios autistas se ha descrito un trastorno
en la excrecién de uratos, que se ven aumentados en
orina de 24 h, y los valores de 4cido tdrico en plasma
permanecen normales. Esta condicién recibe el nom-
bre de autismo hiperuricosurico.

Los exdmenes complementarios que mayor rendi-
miento ofrecen son el electroencefalograma y los estu-
dios genéticos.

Factores genéticos

Se ha descrito el autismo en relacién con condiciones
como el sindrome de Down o de Turner, pero la mayo-
ria de las alteraciones descritas estin referidas a la region
15q1-13, observadas en cariotipos de alta resolucién.

Se postula una interaccién entre multiples genes y fac-
tores ambientales como causa de la gran variabilidad del
espectro y los estudios en gemelos monocigotos ofrecen
una concordancia del 60%, frente a un 0% en heteroci-
gotos. La identidad y el nimero de genes implicados es
desconocida. La basqueda de locus genéticos comprende
cribado genémico en busca de anomalfas cromosémicas
en familias con mds de 1 miembro afectado; estudios ci-
togenéticos y de genética molecular para detectar anoma-
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lias cromosémicas en individuos afectados por autismo;
deteccion de genes candidatos en funcién de su influen-
cia en el desarrrollo cerebral. Los estudios sobre familias
indican alteraciones citogenéticas en el locus 15q1-13, ya
referido, y variaciones en alelos del gen transportador de
serotonina (5-HTT) en el locus 17q11-12%.

Mencién especial merece el sindrome X fragil cuando
se consideran factores genéticos y autismo. El hecho de
que el 15% de los afectados por este trastorno genético
presenten una clinica compatible con espectro autista
obliga a la bisqueda sistemdtica de esta mutacién del
gen FMRI en todo nifio autista, tanto por las impli-
caciones diagnésticas como por las consecuencias de
consejo genético; no debe olvidarse que el sindrome X
fragil es la primera causa de retardo mental genético
hereditario y que su clinica en los primeros afios de
vida puede confundirse con un trastorno del desarrollo,
entre los que se encuentra el espectro autista. En cuan-
to al rendimiento diagndstico para esta enfermedad en
el autismo, estd entre el 2 y el 4%.

Los trastornos de la regién subtelomérica constituyen
un tema emergente en los trastornos del desarrollo,
pero sin que adn haya datos concluyentes de su valor
en poblacién autista.

En cuanto al marcador molecular para el sindrome de
Rett, debe efectuarse siempre que la clinica lo indique,
pero los trabajos publicados en los que se efectia la
busqueda sistemitica de la mutaciéon MECP2 en po-
blacién autista ofrecen pobre rendimiento diagnéstico.

Epilepsia y autismo

La epilepsia es la enfermedad subyacente referida con
mayor frecuencia en el espectro autista (7-14%), y el
trazado electroencefalogrifico (EEG), la prueba com-
plementaria de mayor rendimiento. En primer lugar,
porque hay sindromes epilépticos cuya clinica prepon-
derante no son las crisis epilépticas, sino trastornos del
lenguaje y cognitivo-conductuales; en segundo lugar,
porque hay crisis subclinicas o paroxismos EEG subcli-
nicos que pueden detectarse en un porcentaje variable,
segin autores, pero que puede alcanzar un 10% del
espectro autista. El modelo de epilepsias que pueden
producir una clinica de alteracién severa del lenguaje y
la conducta son las epilepsias que cursan con punta-on-
da continua durante el suefio, que incluyen la epilepsia
parcial benigna atipica, la punta-onda continua durante
el suefio y la afasia epiléptica adquirida o sindrome de
Landau-Kleffner. Esta tltima es el modelo mds préximo
al autismo, por el tipo de trastorno del lenguaje al que
da lugar: una agnosia auditiva verbal, y por la regresién
autistica que ha sido documentada en algunos pacien-
tes®®. El papel de la epilepsia y las crisis subclinicas en
la génesis del espectro autista sigue siendo desconocido,
y enfrenta a 2 hipétesis: son las descargas anomalas las
que interfieren negativamente en un cerebro en desarro-
llo, o estamos ante la situacién contraria: es la alteracién
de base de un cerebro con una alteracién en su desarrollo
lo que lo hace mis susceptible de tener epilpesia.
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de conducta de sefialar y ausencia de conducta de mos-
trar objetos.

Diagnéstico del espectro
autista

El diagnéstico de autismo’ estd basado en las 3 altera-
ciones nucleares que se conocen como triada de Wing:

1. Alteracién en la intercomunicacién social, con re-
traso y desviacién en el desarrollo interpersonal, con
diferentes gradaciones desde la soledad y el aislamiento
hasta la interaccién de modo peculiar.

2. Trastorno en lenguaje y comunicacién verbal y no
verbal, con trastorno semdntico y pragmadtico del len-
guaje oral.

3. Trastornos en pensamiento y conducta, que adop-
tan caracteristicas de rigidez, con imaginacién pobre,
conductas ritualistas, perseveracién en rutinas y retraso,
alteracién o ausencia de juego simbélico.

La prevalencia es de 10-20/100.000 habitantes y la me-
dia de edad al diagnéstico sigue siendo alta, entre 4 y 6
afios, aunque ya a los 18 meses los padres refieren que
apreciaban rasgos de diferencia en el comportamiento de
comunicacién y lenguaje de sus hijos y que la media
de edad a la primera consulta por estos rasgos es alre-
dedor de los 2 afios.

La identificacién de rasgos tempranos de espectro au-
tista sigue siendo un reto. Sin embargo, la importancia
de un diagnéstico precoz tiene implicaciones tanto en la
busqueda etiolégica como en la intervencién.

En los primeros afios de vida puede ser muy dificil
establecer la diferencia entre trastornos de espectro au-
tista, trastornos especificos del desarrollo del lenguaje y
trastornos generalizados del desarrollo. En ocasiones el
diagnéstico debe esperar a la evolucién tras una interven-
cién especializada en los campos en que hay déficit: inte-
raccién social, desarrollo de la comunicacién y lenguaje,
actividad imaginativa y simbélica.

En los primeros 2 afios de vida son escasos los datos
en la literatura sobre el diagnéstico precoz de autismo,
fundamentalmente porque la media de edad a la que
los nifios con sospecha de espectro autista son valorados
por equipos especializados es alrededor de los 3 afios, y
los datos para detectar dichos signos precoces se obtie-
nen de modo retrospectivo a partir de la informacion
que ofrecen los padres y a partir del andlisis de videos
domésticos.

Los trabajos de Martos et al' sefialan un periodo de
desarrollo normal hasta los 16 o 17 meses de edad, tras
los que empieza a surgir una clinica ya valorable en que
no utilizan el lenguaje, con pasividad y falta de relaciéon
con otros nifios.

Rivié¢re sefialé un patrén especifico para el autismo
definido por normalidad aparente durante los primeros
9 meses de vida, aunque ya en ese momento puede ob-
servarse pasividad expresiva y ausencia de intencién de
comunicar tanto para solicitar como para declarar, entre
los 9 y los 17 meses de vida.

Alrededor de los 12 meses, pueden empezar a detectar-
se datos de alarma: pobreza de contacto ocular, ausencia
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Instrumentos de deteccién precoz, como el Checklist
for Autism in Toddlers (CHAT), ofrecen como indi-
cadores de riesgo, a los 20 meses de edad, la ausencia
de gestos protodeclarativos (sefialar), dificultad en el
seguimiento de la mirada y ausencia de juego de ficcién.
La deteccién de rasgos autistas deberia comprender 2
niveles: primer nivel dentro de los programas de se-
guimiento pedidtrico de cualquier nifio; esta deteccién
deberfa efectuarse en atencién primaria, mediante la
evaluacién de los datos del desarrollo, fundamental-
mente en los aspectos del lenguaje, y deberia existir la
estructura que permitiese al pediatra poder pasar un
cuestionario especifico para deteccién de signos de alar-
ma de autismo y, en caso de ser detectados, ya se pasa-
ria al segundo nivel, que consistiria en la derivacién del
nifio para su evaluacién neuropsicoldgica por expertos
en espectro autista, quienes efectuarfan la confirmacién
del diagnéstico y la derivacién al drea de neuropediatria
para estructurar los exdmenes complementarios que
procedan y el apoyo farmacoldgico, bien sintomdtico
o bien de la enfermedad de base, caso de existir, que
procediese>*10.

El pediatra es la clave en la deteccién precoz de los
TEA puesto que es el profesional que mds cerca tiene
al nifio y mis pronto puede reconocer los datos de
alarma. En segundo lugar, deberian actuar el psicélogo
y el neuropsicélogo especializado en TEA para con-
firmar el diagnéstico de presuncién que el pediatra ha
establecido. Y en tercer lugar, seria responsabilidad del
neuropediatra la valoracién de si son necesarios exdme-
nes complementarios y de qué tipo; asi como valorar la
necesidad de apoyo farmacoldgico.

Abordaje del nino
con espectro autista

Ante todo estamos ante un diagnéstico de gran difi-
cultad y que precisa de un abordaje pluridisciplinar: al
menos intervendran 3 profesionales: pediatra, psico-
logo y neuropediatra deben coordinar sus actuaciones
tanto diagndsticas como de intervencién.

En los aspectos conductuales, es necesario someter al
nifio a baterfas especificas para el diagnéstico del es-
pectro autista. Del mismo modo, es necesaria la obser-
vacién de la conducta y la interrelacién, asi como una
adecuada valoracién de la situacién del lenguaje oral en
todos sus componentes, que deberdn incluir los aspec-
tos de forma, con expresion, contenido del mensaje y
aspectos comprensivos, asi como el modo de utilizacién
del lenguaje, es decir los aspectos pragmaticos.

El estudio de la calidad del lenguaje puede ofrecer
datos diagnésticos de gran utilidad, en primer lugar,
dentro del propio espectro autista, y en segundo lugar,
puede ayudar a decidir qué exdmenes complementa-
rios efectuar, sobre todo en los nifios que presenten
una agnosia auditiva, con una severa alteracién de la
comprension.



La valoracién psicométrica es un dato que nos puede
dar mucha informacién, pero se deberd tener en cuenta
qué tipo de escala se ha utilizado puesto que los tras-
tornos del lenguaje pueden penalizar los resultados
de escalas en las que exista un alta incidencia de esta
funcién.

El protocolo de actuacién en los aspectos médicos,
ademds de la historia clinica cuidada que nos ayude a
detectar antecedentes de riesgo, deberfa incluir siste-
maticamente los siguientes eximenes complementarios:
estudio auditivo, estudio polisomnogrifico, cariotipo
de alta resolucién y estudio molecular ADN/sindrome
X fragil.

En definitiva, a pesar de los avances en la definicién del
espectro y en la deteccién de factores neurobioldgicos,
el nifio autista sigue planteando una gran dificultad
diagnéstica y de intervencién y nos enfrenta a una en-
fermedad de gran complejidad en la que la actuacién
pluridisciplinar es bésica para la evolucién del nifio. El
autismo sigue siendo uno de los campos mds amplios de
investigacion en neurociencia, en donde ninguno de los
interrogantes planteados han sido respondidos.
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