Autismo: criterios diagnosticos y diagnostico diferencial

M.A. Javaloyes Sanchis

Resumen

Palabras clave

Abstract

Key words

INTRODUCCION

El autismo no es una entidad sim-
ple, sino mas bien un trastorno comple-
jo del desarrollo de origen neurobiold-
gico, con etiologias mdltiples y todavia
hoy no bien conocidas y con manifies-
tacion clinica neuroconductual. La im-
portancia de la deteccion temprana y
los cambios recientes en las cifras de
prevalencia hacen que sea esencial la
realizacion de un diagnostico temprano
y acertado.
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Los trastornos del espectro autista son objeto de atencién creciente tanto para profesionales
que trabajan en el campo de la infancia, como para la sociedad en general. La importancia del
diagndstico temprano y el aumento en los casos detectados, hacen necesario el conocer y
manejar de forma adecuada los criterios diagndsticos de estos trastornos. El pediatra de
Atencién Primaria va a ser el encargado de realizar la sospecha diagnéstica y el filtraje a un
recurso especializado. Para ello, ademas de estar familiarizado con la presentacién clinica de
estos trastornos, debe manejar distintos instrumentos diagnésticos y realizar un despistaje inicial
de patologia orgénica aguda (audiometria y niveles de plomo). Una vez realizada esta sospecha
diagndstica seré el especialista de la Unidad de Salud Mental Infantil el que confirme el
diagndstico mediante la evaluacion clinica (basada en los criterios diagnésticos) y los
instrumentos diagndsticos especializados. Desde este recurso especializado, se derivara al
Servicio de Neuropediatria para que se realice el despistaje organico mas exhaustivo con el
objetivo de descartar patologia neuroldgica asociada. Como parte del proceso diagndstico, se
descartaran los posibles diagnésticos diferenciales y se revisara la posiblidad de que exista
patologia comoérbida.

Autismo; Diagnéstico; Diagnéstico diferencial; Comorbilidad.

AUTISM: DIAGNOSTIC CRITERIA AND DIFFERENTIAL DIAGNOSIS

Autistic disorders are getting increasing attention not only for clinicians but also for society in
general. The importance of early diagnosis, and the increase in numbers of cases, are making
mandatory for clinicians to know the diagnostic criteria for this diagnosis. The Primary Care
doctor (paediatrician) is the one to make the early detection and the referral to specialist service.
This clinician needs to be familiar with de clinical presentation, the instruments to use for
developmental assessment and the investigations to perform (lead levels and audiometry). The
confirmation of the diagnosis comes from the Children Mental Health Services after doing a
comprehensive evaluation and a referral to a neuropediatrician. Also as part of the diagnosis
process, is very important to exclude differential diagnosis and comobidity.

Autism; Diagnosis; Differential diagnosis; Comorbility.
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A pesar de los numerosos avances que
nos ha ofrecido la neurociencia en las ul-
timas décadas, el autismo continda siendo
un trastorno complejo y todavia parcial-
mente desconocido. Una buena analogia
acerca de la complejidad de estos trastor-
nos, es el compararlos con un iceberg y
pensar que la parte visible de ambos es
una parte infima en comparacion con lo
que se esconde debajo de la superficie.

Existen una gran variabilidad en su
presentacion clinica con distintos nive-

les de severidad y una afectacion, prin-
cipalmente a nivel conductual. Es méas
correcto hablar de un amplio continuo de
problemas neuroconductuales y cogniti-
VOs que incluyen entre otros los sintomas
centrales de este trastorno: 1) dificulta-
des de socializacion; 2) comunicacion
verbal y no verbal alterada; y 3) patrén
restrictivo y repetitivo de conductas e in-
tereses.

Es importante clarificar que es mucho
mas acertado hablar de trastorno del es-
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TABLA L.

Tipos de trastornos
generalizados

del desarrollo
(trastornos del
espectro autista).
DSM-IV

TABLA 1.
Pilares
diagnosticos
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1. Trastorno autista

2. Trastorno de Rett

3. Trastorno desintegrativo de la nifiez
4. Trastorno de Asperger

5

. Trastorno generalizado del desarrollo
no especificado

* Entrevista clinica

¢ Observacion directa

e |nstrumentos diagnosticos
® Pruebas complementarias

pectro autista (también conocido como
trastorno generalizado del desarrollo) que
el utilizar el término autismo. Esto se de-
be principalmente a la gran variabilidad
existente dentro de este trastornoy a la
necesidad de permitir una agrupacion y
un reconocimiento diagnéstico a nifios y
adolescentes que, compartiendo la mis-
ma esencia, tienen entre ellos diferencias
claras. Tal y como recogen las clasifica-
ciones internacionales de enfermedades
mentales (CIE-10, DSM-IV), existen dis-
tintos subtipos dentro de los trastornos ge-
neralizados del desarrollo o trastornos del
espectro autista (ver tabla I). Este articu-
lo se va a centrar en los criterios comunes
y no va a revisar las diferencias especifi-
cas de casa subtipo.

En los ultimos afios, los estudios epi-
demioldgicas realizados en este campo,
han detectado unas cifras de prevalencia
mucho mas altas de las que se maneja-
ban hace unas décadas (un caso por ca-
da trescientos habitantes vs. uno por ca-
da diez mil). Aunque existen diversas te-
orfas para explicar este aumento, la que
viene avalada por mayor evidencia cien-
tifica es la que defiende que este aumen-
to no es un aumento real en prevalencia,
sino que se debe a un mayor reconoci-
miento y diagnostico de este trastorno, y
a lainclusion de los casos menos seve-
ros del espectro. Por este motivo, es esen-
cial el revisar de forma exhaustiva los cri-
terios diagndsticos y los distintos instru-
mentos que deben utilizarse en el diag-
nostico.

Un reciente estudio americano revisé
1.300 familias con el diagndstico de au-
tismo en uno de sus miembros; la edad
media de diagnostico eran los 6 afios de
edad, a pesar de que los padres tenfan

preocupaciones claras de que algo no iba
bien a los dieciocho meses, y antes de los
dos afios, habfan consultado a un profe-
sional. La gran mayorfa de las familias re-
cibe el mensaje inicial de no preocupar-
se y de que las cosas se normalizaran vy,
por lo general, se retrasa la derivacion a
los servicios profesionales hasta dos afios
después. Una vez alcanzado la derivacion
a servicios especializados, el proceso de
evaluacion y realizacion del diagndstico
es largo e irregular y puede tardar en re-
alizarse varios afios. Entre otras, las ra-
zones para ello son el miedo a etiquetar
0 estigmatizar al nifio y a la familia, y la fal-
ta de habilidades e instrumentos especi-
ficos para el diagndstico de estos trastor-
nos (sobre todo del extremo menos se-
vero). Sin embargo, el diagnéstico y la in-
tervencion temprana son necesarios pa-
ra planificar de forma adecuada las inter-
venciones educacionales, familiares, mé-
dicas y sociales.

El objetivo de este articulo es revisar
los criterios diagnosticos de los trastornos
del espectro autista, partiendo de la ba-
se de que el diagnéstico temprano es esen-
cial. Para ello, el articulo va a analizar
las distintas intervenciones a realizar tan-
to desde Atencion Primaria, como desde
los distintos recursos especializados (Ser-
vicios de Salud Mental Infantil y Neuro-
pediatria) que van a realizar la confirma-
cién diagndstica.

DIAGNOSTICO DE LOS
TRASTORNOS DEL ESPECTRO
AUTISTA

El objetivo de la evaluacion diag-
nastica de los trastornos del espectro
autista es, ademas de realizar un diag-
néstico acertado de forma temprana (me-
diante la clinica y la utilizacion de ins-
trumentos diagndsticos), el realizar un
despistaje organico, detectar enferme-
dades organicas o psiquidtricas aso-
ciadas, evaluar las necesidades de la fa-
milia y realizar las recomendaciones te-
rapéuticas individualizadas. Hasta el mo-
mento, no existe ningtn marcador bio-
Iégico o test especifico para el diag-
ndstico de los trastornos del espectro
autista, por lo que el diagndstico se ba-
sa en el juicio clinico, los criterios diag-
nésticos y el apoyo de varios instrumentos
de evaluacion.

Ante un posible diagnostico de tras-
torno del espectro autista, lo mas frecuente
es que la preocupacion inicial parta de la
familia y sea el pediatra de Atencion Pri-
maria el que reciba esta demanda. Una
vez realizado un filtrado inicial (que viene
detallado mas adelante), el nifio es deri-
vado a los servicios especializados para
que se realice la confirmacion diagnésti-
ca. Esta ruta de derivacion es seguida de
forma adecuada para los casos mas se-
veros del espectro, pero no tanto para los
casos mas leves, en los que lo habitual es
una derivacion mucho més tardia y, por
lo general, bajo la sospecha inicial de
un diagnostico diferente (trastorno por dé-
ficit de atencion con hiperactividad (TDAH),
retraso del lenguaje o trastorno de con-
ducta, entre otros). Es esencial que exis-
ta un contacto directo y continuo entre
Atencién Primaria y los servicios espe-
cializados y que el diagndstico se realice
por un equipo que se encuentre cerca-
no a la familia y que pueda interaccionar
con los recursos sociales y educativos que
van a trabajar con los nifios y sus familias.

El diagndstico de los trastornos del es-
pectro autista se basa en la presentacion
clinicay, por tanto, va a ser esencial el re-
alizar una historia clinica adecuada en la
que se recoja de forma detallada el desa-
rrollo psicoemocional y toda la informacién
relevante, tanto desde el &mbito familiar
como desde el ambito escolar, si el nifio
Se encuentra escolarizado. La observa-
cion directa y la utilizacion de herramien-
tas diagndsticas, como cuestionarios y es-
calas, son también de gran utilidad a la ho-
ra de realizar una evaluacion diagndstica.
Como luego veremos, las pruebas orga-
nicas (EEG, RM, analtticas, etc.) se reco-
miendan como parte del proceso diag-
nostico, con el objetivo de descartar pa-
tologia orgénica de base o comorbilidad,
pero no aportan informacién que confirme
o descarte el diagnéstico (Tabla II).

En el primer afio de vida, no existen
caracteristicas especificas que permitan
una identificacion clara de este trastorno,
aunque sf es frecuente que los padres
sientan que algo no va bien. Es frecuen-
te que sintomas inespecificos como difi-
cultades de alimentacion o una falta de
reclamo de la compariia del adulto de re-
ferencia. En la etapa preescolar y a partir
del segundo o tercer afio de vida, van a



aparecer sintomas claros en la explora-
cién y en la entrevista clinica. Estos sin-
tomas van a poder detectarse en el con-
texto de los examenes rutinarios de salud,
y, de confirmarse, haran necesaria una
derivacion a servicios especializados.

El diagndstico de los trastornos del es-
pectro autista va a tener como eje central
el que se cumplan los criterios diagnds-
ticos recogidos en las clasificaciones de
trastornos mentales actualmente en vi-
gencia (ICD-10, DSM-IV-R) y en las que
el autismo est4 incluido dentro de la ca-
tegoria de trastornos generalizados del
desarrollo (Tabla IIl).

Nivel uno. Sospecha diagndstica:
screening a realizar por los
profesionales de Atencion Primaria
Los controles de salud deben incluir,
de manera sistematica y continua a lo lar-
go del desarrollo del nifio, un screening
del desarrollo psicoemocional en el que
se recojan las impresiones de los padres
sobre el desarrollo del nifio, y se realice
una evaluacion completa de los hitos evo-
lutivos mediante la observacion directa y
la utilizacion de instrumentos de screening.
En Atencion Primaria, se recomienda
la utilizacion de instrumentos de screening
de forma rutinaria para detectar alteracio-
nes del desarrollo. Tradicionalmente, se
ha utilizado la escala Denver-ll y la esca-
la Denver-Il revisada, pero debido a la fal-
ta de sensibilidad y especificidad, no se
recomienda su uso. Existen otras esca-
las que, aungue no se han disefiado es-
pecificamente para la evaluacion de los
trastornos del espectro autista, si tienen
una sensibilidad y una especificidad mu-
cho més alta para detectar trastornos del
desarrollo. De todas las escalas disponi-
bles, se recomienda la utilizacion de la es-
cala Brunet-Lezine o las escalas Bayley
del desarrollo del lactante, que pueden uti-
lizarse entre los dos y los dieciocho me-
ses y proporcionan un indice de desarro-
llo mental y otro de desarrollo psicomotor.
De todos los items evaluados, los que
van a alertar sobre la posible presencia
de un trastorno del espectro autista a edad
temprana, son los relacionados con el len-
guaje y la interaccion. Existen una serie
de alteraciones psicoevolutivas que se
consideran como un signo de alarmay
que, por tanto, deben alertar al profesio-

A. Para el diagnéstico de autismo deben cumplirse seis 0 mas manifestaciones del
conjunto de trastornos (1) de la relacion, (2) de la comunicacion y (3) de la
flexibilidad. Cumpliéndose como minimo dos elementos de (1), uno de (2) y uno

de (3)

1. Trastorno cualitativo de la relacion, expresado como minimo en dos de las

siguientes manifestaciones:

a. Trastorno importante en muchas conductas de relacién no verbal, como la
mirada a los 0jos, la expresion facial, las posturas corporales y los gestos

para regular la interaccion social

b. Incapacidad para desarrollar relaciones con iguales adecuadas al nivel

evolutivo

¢. Ausencia de conductas espontaneas encaminadas a compartir placeres,
intereses o logros con otras personas (p. €j., de conductas de sefialar o

mostrar objetos de interés)

d. Falta de reciprocidad social o emocional

2. Trastornos cualitativos de la comunicacién, expresados como minimo en una de

las siguientes manifestaciones:

a. Retraso o0 ausencia completa de desarrollo del lenguaje oral (que no se
intenta compensar con medios alternativos de comunicacién, como los gestos

0 mimica)

b. En personas con habla adecuada, trastorno importante en la capacidad de

iniciar o mantener conversaciones

c. Empleo estereotipado o repetitivo del lenguaje, 0 uso de un lenguaje

idiosincratico

d. Falta de juego de ficcién espontaneo y variado, o de juego de imitacion social

adecuado al nivel evolutivo

3. Patrones de conducta, interés o actividad restrictivos, repetidos y estereotipados,
expresados como minimo en una de las siguientes manifestaciones:

a. Preocupacion excesiva por un foco de interés (o varios) restringido y
estereotipado, anormal por su intensidad o contenido

b. Adhesion aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no

funcionales

c. Estereotipias motoras repetitivas (p. ej., sacudidas de manos, retorcer los
dedos, movimientos complejos de todo el cuerpo, etc.)

d. Preocupacion persistente por partes de objetos

B. Antes de los tres afios, deben producirse retrasos o alteraciones en una de estas
tres areas: (1) interaccion social, (2) empleo comunicativo del lenguaje o (3) juego

simbalico.

C. El trastorno no se explica mejor por un sindrome de Rett o trastorno desintegrativo

de la nifez

1. Ausencia de balbuceo a los 12 meses

2. Ausencia de comunicacion no verbal como sefialar, decir adios, etc. a los 12 meses
3. Ausencia de palabras sueltas a la edad de 16 meses

4. Ausencia de frases espontaneas de dos palabras a los 24 meses

5. Pérdida de habilidades linguisticas a cualquier edad

nal de Atencion Primaria sobre la posibi-
lidad de que exista un trastorno del es-
pectro autista (Tabla IV).

Todos los nifios que fallen en la ad-
quisicion de estos hitos evolutivos, deben
ser evaluados en Atencion Primaria con
un instrumento especifico que esté vali-
dado para la deteccion de trastornos del
espectro autista. La escala mas utilizada

es The Checklist for Autism in Toddlers
(CHAT), que puede ser utilizada desde
los 18 meses, y el test de deteccion de los
trastornos generalizados del desarrollo,
para nifios a partir de los cuatro afios. Los
puntos fuertes del CHAT incluyen su faci-
lidad de administracion y su especificidad
para los sintomas de autismo en nifios de
18 meses de edad (Tabla V).

TABLA Il
Criterios

diagdsticos del
trastorno autista

(ICD-10)

TABLA IV.
Signos de
alarma
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TABLA V.

Cuestionario

658

CHAT

Seccidn A: preguntar al padre/madre

e ; Disfruta su hijo al ser mecido, botar en sus rodillas, etc.?

e ;Se interesa su hijo por otros nifios? (*)

Si/No
Si/No

e ;Le gusta a su hijo subirse a los sitios, como a lo alto de las

escaleras?

PEDIR algo?

INTERES por algo? (*)

¢Disfruta su hijo jugando al cucu-tras/escondite?

¢SIMULA alguna vez su hijo, por ejemplo, servir una taza de té
usando una tetera y una taza de juguete, o simula otras cosas? (*)

s Utiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefalar, para

Si/No
Si/No

Si/No

Si/No

¢Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar, para indicar

Si/No

¢Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequefios

(p.€j. coches o blogues), y no sélo llevérselos a la boca,

manosearlos o tirarlos?

e ;Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para MOSTRARLE algo? (*)

Seccion B: observador

Si/No
Si/No

| ¢Ha establecido el nifio contacto ocular con ud. durante la

observacion?

Si/No

ll. Consiga la atencién del nifio, entonces sefiale un objeto interesante
en la habitacién y diga: "jOH, mira! jhay un (nombre del juguete)!"

Observe la cara del nifio. ¢Mira el nifio lo que ud. est4 sefialando?

SitM / No

lll. Consiga la atencién del nifio, entonces dele una tetera y una taza

de juguete y diga ";puedes servir una taza de t€?" (*)

Si@ [ No

IV. Diga al nifio ";dénde esta la luz?". ;Sefiala el nifio con su dedo

indice a la luz? (*)

Si® / No

V. ¢Sabe el nifio construir una torre de bloques? Si es asf, ;cuantos?

(nimero de bloques: ....... )

Si/No

(*) Indica las preguntas criticas que son las mas indicativas de la existencia de

rasgos autistas.

(1) Para contestar Sl en esta pregunta, asegtirese de que el nifio no ha mirado sélo su
mano, sino que realmente ha mirado el objeto que esta ud. sefialando.

(2) Si puede lograr un ejemplo de simulacién en cualquier otro juego, punte Sf en

este item.

(3) Repitalo con ';ddnde esta el osito?" o con cualquier otro objeto inalcanzable, si el
nifio no entiende la palabra ‘luz’. Para registrar Sl en este item, el nifio debe haber
mirado a su cara en torno al momento de sefialar.

Es importante resefiar que, en las va-
riantes menos graves del espectro autis-
ta, los instrumentos no van a detectar los
problemas de forma tan clara ni a una edad
tan temprana. La version modificada del
CHAT (M-CHAT) para nifios mayores de
dos afos de edad y la escala australia-
na del sindrome de Asperger son mas sen-
sibles para los casos menos severos.

De forma paralela, y ante la sospecha
de que existe un diagndstico de autismo,
se deben realizar desde Atencién Prima-
ria las primeras pruebas de despistaje or-
génico. Estas van a tener como objetivo
descartar patologias que presenten sin-
tomatologia similar. Las pruebas a reali-
zar ante la sospecha diagnéstica de este
trastorno son una audiometria y unos ni-
veles de plomo, especialmente si el re-

traso en el desarrollo va acompafiado
de pica.

Por ultimo, es importante realizar una
historia familiar que recoja antecentes de
sintomatologia similar aunque con distin-
to grado de severidad; ya que, la preva-
lencia en familiares es claramente mayor.

Nivel dos. Confirmacion diagnostica:
screening a realizar por servicios
especializados (Unidad de Salud
Mental Infantil-Neuropediatria)

Una vez realizado el filtraje inicial y
ante la sospecha de que existe un tras-
torno del espectro autista, el nifio debe
derivarse a un servicio especializado pa-
ra que se realice una evaluacion completa
que confirme o descarte el diagndstico.
La confirmacion diagnéstica debe reali-

zarse por profesionales con un conoci-
miento claro de estos trastornos y va a in-
cluir una evaluacion comprensiva que in-
cluya los aspectos psiquiatricos, psico-
l6gicos y neuroldgicos de este trastorno.
El recurso que va centralizar las inter-
venciones y va a coordinar el proceso
diagnostico va a ser la Unidad de Salud
Mental Infantil de referencia. Desde ésta,
y como parte del proceso diagndstico, se
realizara la derivacion a los servicios de
neuropediatria para que se realice el des-
pistaje organico.

Evaluacidn psiquidtrica

En la Unidad de Salud Mental Infantil,
psiquiatras y psicélogos infantiles reali-
zaran una evaluacion clinica exhaustiva,
que se basara fundamentalmente en la
informacion de los padres y del colegio y
en la observacion directa. El examen del
estado mental incluye la evaluacion de
las interacciones sociales, del juego, del
lenguaje y de la funciéon comunicativa.
Las habilidades de juego deficitarias son
esenciales en el autismo, independiente-
mente de la capacidad intelectual. Un pe-
riodo adecuado de observacion del jue-
go del nifio en la consulta es esencial pa-
ra discriminar entre un uso de los jugue-
tes simplemente manipulativo (golpear-
los o chuparlos) o estereotipado (poner-
los en fila) y un apropiado juego repre-
sentativo.

La utilizacién de escalas especificas
a este nivel especializado deben de ser
sélo un apoyo; ya que, la experiencia cli-
nica es el elemento esencial para la con-
firmacion diagnostica. La escala de Eva-
luacion del Autismo Infantil (CARS) esta
ampliamente reconocida y usada como
un instrumento fiable para el diagndstico
del autismo. Consta de una entrevista es-
tructurada mas un instrumento de obser-
vacion, y se puede utilizar a partir de los
24 meses de edad, y permite cuantificar
la severidad del trastorno. Existen otros
instrumentos ampliamente utilizados pa-
ra el diagnostico de los trastornos del es-
pectro autista, como el test de Deteccion
de los Trastornos Generalizados del De-
sarrollo y la Entrevista para el Diagnosti-
co del Autismo-Revisada (ADI-R). Es im-
portante evaluar si existe patologia psi-
quidtrica asociada, ya que la comorbili-
dad en estos trastornos es muy alta.



Evaluacién neuropsicoldgica

La evaluacion neuropsicoldgica y con-
ductual va a revelar déficits centrales de
este trastorno como son, las dificultades
de comprension, interpretacion y capaci-
dad de abstraccion. Esto va a contrastar
con un perfil conservado o elevado en per-
cepcion, asociaciones concretas o tare-
as mecanicas.

Evaluacién psicométrica

La capacidad intelectual del nifio va
a ser un factor pronostico muy importan-
te. Lo méas habitual es que presenten un
patrén muy caracteristico a nivel intelec-
tual, que incluye, entre otros: un cociente
manipulativo mayor que el verbal y pi-
cos entre las subescalas, con blogues la
que mejor puntda y comprension la mas
baja. El Cl esta por debajo de la normali-
dad en los nifios con un trastorno del ex-
tremo mas severo del espectro, y suele
estar mantenido o incluso por encima de
la media en los casos més leves. Inde-
pendientemente de la presencia o no de
un retraso mental, es caracteristico en el
nifio autista un rendimiento por debajo a
sus capacidades. Las pruebas psicomé-
tricas que se utilizan en este grupo de ni-
fios, son la estandares: WIPSI, WISC-R,
BRUNET-LEZINE, BAYLEY, etc.

Evaluacién neuropedidtrica

Como parte del proceso diagndstico,
es esencial realizar una derivacion al Ser-
vicio de Neuropediatria. El objetivo de la
evaluacion neuropediatrica es descartar
la presencia de otras patologias neuro-
l6gicas. La evaluacion neuropediatrica tie-
ne como componente esencial la realiza-
cién de una historia neurolégica detalla-
da y de una exploracion neurolégica. Ade-
mas, se recomienda realizar una serie de
pruebas organicas, aunque debido a la li-
mitada informacién que aportan, la ten-
dencia actual es a ser cada vez menos
agresivos con estas intervenciones.

De la historia clinica, es relevante el
preguntar por la historia familiar de tras-
tornos similares y sobre los antecedentes
perinatales; ya que, algunos estudios han
detectado una tasa alta de estos proble-
mas. En la exploracion neuroldgica es fre-
cuente encontrar alteraciones en la psi-
comotricidad gruesa, hipotonia, apraxia y
estereotipias motoras, y hay que explorar

la posibilidad de que exista una esclero-
sis tuberosa (dada la alta incidencia de
autismo en esta enfermedad), y la pre-
sencia de rasgos dismarficos. De las prue-
bas organicas, se recomienda el realizar
pruebas genéticas (cariotipo y analisis de
DNA para X-fragil), especialmente si exis-
te retraso mental asociado o rasgos dis-
morficos; ya que, aungue no se conoce
una alteracion cromosomica, los estudios
familiares confirman la importancia de la
genética (aumento de 50 a 100 veces en
familiares de primer grado). Es también
necesaria la realizacion de pruebas me-
tabdlicas si existe la existencia de sinto-
matologia neuroldgica asociada, aunque
el porcentaje de enfermedades metabo-
licas en estos trastornos es muy bajo.

El EEG debe realizarse teniendo en
cuenta el aumento de epilepsia en los nifios
con un trastorno del espectro autista (entre
15-20% de ellos). Aunque es practica ha-
bitual el realizar pruebas de neuroimagen
de forma rutinaria, la evidencia sobre el be-
neficio de éstas es muy limitada. La reso-
nancia magnética funcional y el PET se en-
cuentran en fase de investigacién. Existe to-
davia menos evidencia para la evaluacion
de alergias, anomalias inmunoldgicas, nu-
tricionales o neuroquimicas (Tabla VI).

Evaluacidn del funcionamiento personal
y familiar

Es importante evaluar el funcionamiento
académico y social, las conductas pro-
blematicas y las areas de habilidad es-
pecifica y destrezas especiales. De forma
paralela, hay que evaluar los recursos fa-
miliares y la manera de entender y afron-
tar las dificultades del nifio y el apoyo que
puedan necesitar.

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

El diagndstico diferencial del autismo
incluye la existencia de retraso mental no
asociado con autismo, trastornos especi-
ficos del desarrollo (por ejemplo del len-
guaje) y otras enfermedades psiquiétricas
0 neuroldgicas.

Los nifios con retraso mental severo y
profundo pueden exhibir varias caracte-
risticas que, a menudo, se asocian con el
autismo, como las dificultades para inte-
raccionar y las conductas estereotipadas.
Los trastornos especfficos del lenguaje pue-
den mimetizar el autismo y la clave para di-

Historia clinica: antecedentes
familiares y problemas perinatales

Examen neuroldgico: rasgos
dismérficos, psicomotricidad, tono,
estereotipias y piel para descartar
esclerosis tuberosa

Pruebas complementarias:
Rutinarias: EEG y genética.
Si sospecha de patologia asociada:
neuroimagen y pruebas metabdlicas

Retraso mental severo o profundo
Trastorno especifico del lenguaje
Trastorno de la vinculacién
Mutismo electivo

Fobia social

Trastorno esquizoide de la
personalidad (adolescente)

¢ Trastorno obsesivo-compulsivo
¢ Sindrome de Gilles de la Tourette

ferenciarlos esté en las habilidades so-
ciales. De la misma forma, el mutismo elec-
tivo se confunde a veces con el autismo,
aunque la capacidad para hablar del nifio
esta conservada en algunas situaciones.
El trastorno de la vinculacién puede ase-
mejar a los trastornos del espectro autista,
pero este trastorno tiende a normalizarse
cuando se oferta una estabilidad emocio-
nal. En el adolescente, es importante di-
ferenciar el trastorno del espectro autista
de la fobia social y de los trastornos de per-
sonalidad (sobre todo el esquizoide). Por
ultimo, hay que descartar el trastorno ob-
sesivo-compulsivo y el sindrome de Gi-
lles de la Tourette que van a compartir con
el trastorno del espectro autista los con-
ductas repetitivas (Tabla VII).

Ademas del diagnéstico diferencial,
es importante evaluar la posibilidad de
que exista patologia comoérbida, ya que
va a necesitar intervencion propia y va
a marcar en cierta manera el prondstico.
Hasta el 75% de los nifios con trastornos
del espectro autista tienen retraso men-
tal comérbido. La epilepsia va a apare-
cer en un tercio de los nifios 0 adoles-
centes con este trastorno. En lo que a
trastornos psiquidtricos se refiere, los es-
tudios detectan la presencia de trastor-
nos emocionales o de conducta en uno
de cada dos autistas. Son frecuentes
también los problemas relacionados con
el control de esfinteres, la alimentacién
0 el suefio. También, aparecen de forma

TABLA VI.
Evaluacién

neuropediatrica

TABLA VII.
Diagnostico
diferencial
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TABLA VIII.
Trastornos
comorbidos

¢ Retraso mental
e Epilepsia

* Problemas emocionales y
conductuales

Encopresis

Patrén restricitivo de comidas
Alteraciones del suefio
Déficit de atencion

Inquietud psicomotora

frecuente dificultades para centrar la
atencién e inquietud psicomotora (Tabla
VIIl.
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Caso clinico

D. es un nifio de tres afios y medio que
ha sido recientemente escolarizado. Los
padres solicitan una cita con el pediatra
de forma urgente, después de que la pro-
fesora les llamara para comunicarles que
algo serio le pasa a D.; ya que, desde el
inicio de curso, se ha pasado casi todo el
tiempo aislado del grupo, sin mostrar in-
terés hacia la profesora o los compafieros
de clase. Las actividades de clase no le
interesan, y su patrén de actividades se
reduce a correr lioremente por el patio ale-
teando las manos, a dar vueltas en el sue-
lo dentro de la clase y, en contadas oca-

siones, imita las conductas de algun otro
nifio de la clase. No tiene lenguaje es-
pontaneo en el aula, aunque sf repite de
forma indiscriminada palabras que utiliza
la profesora u otros nifios. Los padres de
D. habian consultado al pediatra en varias
ocasiones debido al retraso del habla, y
a niveles altos de inquietud psicomotora,
pero el mensaje hasta ahora era que no
se preocuparan. No existe historia rele-
vante de sufrimiento prenatal o perinatal,
y los hitos motores del desarrollo han si-
do normales. Es descrito por sus padres
como un bebé excesivamente bueno, que
no reclamaba nunca la atencion del adul-
to. No le han gustado nunca los juguetes
gue tenia en casa, y ha preferido siempre

entretenerse girando las ruedas de los co-
ches, o alineando objetos. No es afectivo,
y no busca de forma espontanea el con-
tacto de sus padres, ni comparte el juego
con ellos. Desde muy pequefio, ha sido
muy sensible a los ruidos fuertes, que pro-
vocan en él un miedo desproporcionado.
No presenta ningun problema de salud
y no recibe ningun tratamiento médico. El
Unico antecedente familiar positivo es un
tio paterno que no habld hasta los tres afios
y es considerado por la familia como al-
guien solitario y con intereses peculiares.
En la exploracion fisica, no se detecta nin-
gun hallazgo positivo y la analitica ruti-
naria realizada desde Atencion Primaria
no detecta ninguna alteracion.




ALGORITMO 1:

ACTUACIONES A REALIZAR EN ATENCION PRIMARIA ACTUACIONES A
ANTE LA SOSPECHA DE UN TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA REALIZAR EN

ATENCION
PRIMARIA ANTE
REVISIONES RUTINARIAS DE SALUD 12, 18, 24 meses LA SOSPECHA
Entrevista / historia clinica DE UN
Observacion directa TRASTORNO
Instrumentos diagndsticos: Bayley / Brunet-Lezine DEL ESPECTRO
AUTISTA

PASA | NOPASA

SIGNOS DE ALARMA:

1. Ausencia de balbuceo a los
12 meses

2. Ausencia de comunicacion no
verbal, como: sefialar, decir adids,
etc., alos 12 meses

3. Ausencia de palabras sueltas a la
edad de 16 m

4. Ausencia de frases espontaneas
de dos palabras a los 24 m

5. Pérdida de habilidades
linguisticas a cualquier edad

CONTINUAR EVALUACION ESPECIFICA ANTE LA SOSPECHA DE
SCREENING RUTINARIO TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA
Instrumento diagnéstico:

o CHAT (escala australiana de Asperger)
¢ Entrevista clinica especffica (segun criterios DSM-1V)

Pruebas organicas:
¢ Audiometria
¢ Niveles de plomo

DERIVACION SERVICIOS
ESPECIALIZADOS: USMI*
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ALGORITMO 2:

ACTUACIONES ACTUACIONES A REALIZAR DESDE LOS SERVICIOS DE SALUD MENTAL INFANTIL
A REALIZAR PARA CONFIRMAR EL DIAGNOSTICO DE TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA

DESDE LOS
SERVICIOS DE :
SALUD MENTAL ATENCION PRIMARIA
INFANTIL PARA
CONFIRMAR EL
DIAGNOSTICO
OE TRASTORNO

DEL ESPECTRO
AUTISTA

EVALUACION PSIQUIATRICA: DERIVACION A NEUROPEDIATRIA

* Entrevista / historia clinica: juego, o Historia clinica: antecedentes familiares y
comunicacion, habilidades sociales problemas perinatales

¢ Criterios diagndsticos DSM-IV * Examen neuroldgico: rasgos dismorficos,

¢ Observacion directa psicomotricidad, tono, estereotipias y piel para

¢ Instrumentos diagnésticos: CARS, ADI, etc. descartar esclerosis tuberosa

* Pruebas complementarias: rutinarias: EEG y
EVALUACION NEUROPSICOLOGICA: genética

¢ Evaluacion de comprension Si sospecha de patologia asociada: neuroimagen
* Pensamiento abstracto y pruebas metabdlicas
e |nterpretacion social, etc.

EVALUACION PSICOMETRICA:
WIPSI, BRUNET-LEZINE, BAYLEY, WISC-R

EVALUACION FAMILIAR
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