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RESUMEN

En nuestra prictica diaria nos enfrenta-
remos a milos con Trastorno Autista, y
se ha visto que las intervenciones dirigi-
das a mejorar la socializacion son mis
efectivas s1 se realizan a edades mis
tempranas. Es posible sospechar
precozmente la presencia de un trastor-
no autista y la Atencion Primaria de
Salud es el escenario ideal para la sen-
sibilizacion de los profesionales ydonde
debe realizarse la pesquisa precoz de
este Trastorno. Para esto, los profesio-
nales que atienden nifios deben estar
familiarizados con este trastorno, es
necesario vigilar la evolucion del DSM
v estar atento a alteraciones tempranas
que pudieran indicar un Trastorno
Autista. El diagnostico es complejo y
debe realizarse por un equipo especiali-
zado en este tema, por lo que es nece-
sario conocer los centros disponibles
para la derivacion segin donde uno
trabaje. Es importante no olvidar que
no existen dos nifios con Trastorno

Enero - Diciembre de 2008

¢WHEN SHOULD WE SUSPECT AUTISM EARLY IN LIFE?

In ouwr daily practice we will enconnter children with Autistic Disorder, and it seems that
interventions are more effective if done during younger years. It is possible to suspect this disorder
early during a child's life and Primary Health Care Centers are the ideal scenery for marking health
care professionals more aware and diagnose during early stages of development. In order to do this,
it Is necessary 1o follow the child's develgpment carefully during each well child visit and look for
disturbances that may tndicate Antisn. The final diagnasis is complex: and must be done by a multc
professional teanm specialized in pervasive disorders, becanse of this, it is very important to know
the according referval centers. It is important not to forget that there are no two children neth awtism
alike, and every child is unigue in their management.
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Autista iguales, y que cada nifio es tnico
en su enfrentamiento.

Palabras clave: autismo, trastorno
autista, atencion primaria, diagnostico
precoz.

INTRODUCCION

El término “Autista” fue acufado por
el psiquiatra austriaco americano, Leo
Kanner (1894-1981) v se define como
la constelacion de sintomas conductuales
que traduce una alteracion en el
neurodesarrollo; con fuerte base gené-
tica, cuya etiologia exacta se descono-
cel,

El autismo no se considero una entidad
patoldgica hasta su inclusion en el DSM
en 1980 y hoy en dia puede ser encon-
trado bajo multiples clasificaciones
como: Trastornos “Pervasivos™ (tradu-
cido del inglés), Trastornos (Generaliza-
dos del Desarrollo (DSM IV), Trastor-
nos del Espectro Autista, Desordenes
Penetrantes del desarrollo (CIE-10),
Trastoros del comunicarse y relacio-
narse (Zero to Three diagnostic classifi-
cation), etc.

Para fines pricticos en este articulo nos
referiremos a la clasificacion propuesta
por el DSM IV, en el cual se definen 5
trastornos bajo la clasificacion de “Tras-
tornos Generalizados del Desatrollo™
vlos 3 primeros son conocidos como
los trastornos del espectro autista (Figu-
ra 1).

Los 3 ejes centrales de los Trastornos
del Espectro Autista son:

* Alteracion en la interaccion social.

*  Alteracion de la comunicacion.

* Repertorio conductual atipico.

En este articulo nos referiremos especi-
ficamente al Trastorno Autista. Es im-
portante destacar que el cuadro clinico
es diferente en cada caso, v existe la
nocion errénea que todos los nifios con
autismo son iguales. Ademas, no existen
SIgNOS  PAtOgNoOMONICos ni examenes
diagnosticos especificos, porque este
trastorno tiene un amplio espectro de
presentacion®’.

La causa del trastorno Autista no se
conoce, se han postulado muchas teo-
rias al respecto: a partir de observacio-
nes de concordancia entre gemelos
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* Trastorno Autista

* Trastorno de Asperger

* Trastorno de Rett

« T generalizado del desarrollo no especificado

* Trastorno Desintegrativo Infantil

Trastornos
del Espectro %
Autista

Figura 1. Trastornos Generalizados del desarrollo.

monocigotos (entre un 60% hasta
92%), se ha llegado a plantear que exis-
te heredabilidad de hasta un 90%
(Bailey et al). En los dltimos afios
ademas se ha postulado un probable
rol de la epigenética, esto es, cambios
en la expresion genética por modifica-
ciones proteicas posteriores a la trans-
cripeion; no explicadas directamente
por el DNAY* Ademds, se han aso-
ciado ciertos factores ambientales a la
aparicion de caracteres autistas como
la presencia de rubéola congénita, pro-
bable exposicion a talidomuda, y la
controversial asociacion con la vacuna
Trwvirica (MMR); que luego de nume-
rosos estudios se ha concluido que no
existe evidencia que sustente que esta
vacuna tenga rol alguno en la etiologia
del Trastorno Autista'**.

Se cree que de cada 1.000 nifios vistos
en Atencion Primarid de Salud existi-
ran 6 nifios con Trastorno Autista®.
Puesto de otra forma, 44% de los mé-
dicos generales ha atendido a 10 6 mds
nifios autistas alguna vez en su practica
clinica. Sin embargo, se ha estudiado
que sélo el 8% de estos médicos busca
dirigidamente este Trastorno®. Se dis-
cute si en los ultimos afios existiria un
aumento real en la prevalencia del tras-
torno Autista, no siendo tan facil de-
terminatlo debido a la mayor sensibi-
lidad con respecto al diagnéstico,
cambios en los criterios diagnosticos,
etc.
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IMPRESIONES CLINICAS

El trastorno autista se presenta con mas
frecuencia en hombres (6-15:1). Puede
asociarse 0 no a retardo mental (50%
de los casos). La presentacion puede ser
“idiopitica” o estar relacionada a algu-
na enfermedad como la presencia de'”

* Sindrome de X fragil: Es la causa
heredable de retardo mental mas
frecuente, se caracterizan fenotipi-
camente por cara alargada, frente
prominente, menton pronunciado v
orejas grandes. Hasta un 50% de
estos mifios pueden presentar Tras-
torno Autista.

* Sindromes neurocutineos: Como
por ejemplo la neurofibromarosis,
enfermedad autosémica dominante
que produce alteraciones caracteris-
ticas en la piel, v alteraciones del
SNC. Asociacion hasta el 20% con
el Trastorno Autista.

Los criterios diagnosticos segun el DSM
IV son:

A. Existe un total de 6 (0 mas) items
de 1,2 y 3 (con por lo menos dos
items de 1, y un item de 2 y de 3):

1. Alteracion cuvalitativa de Ia inter-
accion social (al menos dos)

(a) Importante alteracién del uso de
multiples comportamientos no ver-

bales.

(b) Incapacidad para desarrollar relacio-
nes con compafieros adecuadas al
nivel de desarrollo.

(c) Ausencia de la tendencia espontinea
para compartir con otras personas
disfrutes, intereses y objetivos.

(d) Falta de reciprocidad social o emo-
cional.

2. Alteracion cualitativa de la co-
municacion (al menos una de Ias
siguientes):

(a) Retraso o ausencia total del desarro-
llo del lenguaje hablado (no acom-
pafiado de intentos para compen-
sarlo mediante modos).

(b) En sujetos con un habla adecuada,
alteracién importante de la capaci-
dad para iniciar o mantener una con-
versacion con otros.

(c) Unlizacidn estereotipada y repetitiva
del lenguaje o lenguaje diosincrasico.

(d) Ausencia de juego realista esponti-
neo, variado, o de juego imitativo
social propio del nivel de desarrollo.

3. Patrones de comportamiento, in-
tereses y actividades restringidos,
repetitivos y estereotipados (al
menos una):

(a) Preocupacion absorbente por uno o
mds patrones estereotipados y res-
trictivos de interés que resulta anor-
mal, sea en su intensidad, sea en su
objetivo.

(b) Adhesion aparentemente inflexible a
rutinas o rituales especificos, no fun-
cionales.

(c) Manierismos motores estereotipa-
dos y repetitivos.

(d) Preocupacion persistente por partes
de objetos.

B. El trastorno no se explica mejor
por la presencia de un trastorno
de Rett o de un trastorno desin-
tegrativo infantl.

C. Retraso o funcionamiento anor-
mal en por lo menos una de las
siguientes areas, que aparece
antes de los 3 afios de edad.
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El prondstico del Trastorno Autista
depende de la presentacion clinica, es-
pecialmente si se asocia o no a retardo
mental importante. Tienen mejor pro-
nostico los nifios con coeficiente intelec-
tual normal, pero es muy dificil poder
establecer un prondstico certero antes
de los 3 afos de edad; sin embargo, estd
descrito que hasta el 70% de los nifios
con trastorno Autista tendra alguna
discapacidad o limutacion funcional en
sus actividades diarias"™®. No existe tra-
tamiento especifico, v, en general, los
nifios con Trastorno de Espectro autista
tienen la misma expectativa de vida que
la poblacion general™.

Se ha establecido que algunas interven-
ciones tendrian mayor efecto en la so-
cralizacion y tratar conductas disruptivas
si son realizadas a edad mas temprana,
especificamente en menores de 3 afios.
Ademas la evaluacion temprana tendria
importancia en que pudiera establecer
otras enfermedades asociadas y permi-
tiria ademds consejeria genética a los
padres en caso de estar asociado a
sindromes gencticos. Sin embargo, se
ha observado que la evaluacion v sospe-
cha inicial en promedio ocurre a los 48
meses de edad v el diagnéstico a los 61
meses*'”. Los padres suelen reconocer
que existe un problema, en promedio 3
meses previos al pedratra, v en general
su preocupacion es en torno al retraso
del lenguaje'".

La dificultad de realizar el diagndstico
antes de los 3 afios radica en que los
criterios del DSM IV no son aplicables
a esta edad y el criterio de sospecha
recaeria sobre el juicio cualitativo del
médico. Es por esto que se ha propues-
to una vigilancia activa durante todos
los controles sanos y ademas una bus-
queda dingida en todos los hermanos
de nifios con Trastorno Autista™'*!!.

¢CUANDO SOSPECHAR?_

En la anamnesis es importante detallar
los antecedentes perinatales haciendo
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hincapié en la presencia de rubéola o
teratogenos (como exposicidn a plo-
mo), preguntar por antecedentes fami-
liares de Trastornos generalizados del
desarrollo y ademds preguntar dirigida-
mente por preocupaciones parentales
especificas. Luego, debe registrarse en
base a preguntas abiertas, antecedentes
con respecto al desarrollo psicomotor,
preferencias de alimentacion, conductas
repetitivas v tipo de juego predommante.

Lo primero que debe alertar al médico
es la presencia del desarrollo psicomotor
alterado: en general los nifios con Tras-
torno Autista tienen adecuado desarro-
llo en el drea motora gruesa v fina, sin
embargo, presenta retraso en las dreas
de coordinacion, lenguaje v mas impor-
tante en el drea social*'!. Esto es rele-
vante para el diagnostico diferencial, ya
que los nifios sanos tienen un desarrollo
paralelo de las distintas areas del funcio-
namiento global y los nifios con retrasos
globales del desarrollo tienen un retraso
paralelo de todas las areas.

Se han establecido ademas dreas especi-
ficas a indagar durante la consulta, que
pudieran orientar la sospecha tempra-
a0,

a) Observar habilidades sociales
tempranas: En general las alteracio-
nes en esta drea ya son aparentes al
aflo de edad v evidentes a los 18-24
meses:

* Evaluacion de la “atencion con-
junta’”: La atencion conjunta (AC)
consiste en el regocijo que se pro-
duce al compartir un objeto o
evento con un otro. El dominio
de esta habilidad es necesaria para
el posterior desarrollo del lengua-
je, v el desarrollo de ésta sigue una
secuencia logica observable en el
tiempo. El primer signo de pre-
sencia de AC ocurre a los 8-10
meses en que el nifio es capaz de
cambiar el foco de su atencion al
senalarle un objeto. A los 10- 12
meses no solo cambia el foco de

atencion sino que ademds vuelve a
mirar a quien se lo sefial, a modo
de compartir la experiencia. Entre
el afio y los 2 afios de edad el nifio
es capaz de sefalar, pidiendo algo
para satisfacer sus necesidades,
pero es a los 14-16 meses cuando
la AC se ha desarrollado comple-
ramente e indica con el fin de com-
partir intereses y obtener la aten-
c16n del adulto. Debieran alertar al
médico cualquuer alteracion en el
desarrollo de la AC: como indicar
sin hacer contacto visual o indica-
ciones automaticas sin objetivo
social.

Evaluar la “Orientacion social™: Se
refiere a 1a orientacion a estimulos
verbales de otro. Debe alertar al
médico que a los 8-10 meses: el
nifio no responda a su nombre
pero si a sonidos ambientales v la
falta de imitacion de sonidos o
gestos.

Evaluacion y observacion del
“Tuego™: En general los nifios con
Trastorno autista se caracterizan
por tener un juego solitario, dis-
frutan de juegos bruscos, pueden
tener ademds el juego simbdlico
alterado, o un juego estereotipado
y repetitivo v, ademds, presentar
ntereses y apego atipico. Pueden
sobresalir en tareas aprendidas con
ensayo y error (que no depende de
la imitacién de otros).

b) Observar desarrollo del lenguaje:
* Evaluar s1 existe retraso del len-
guaje: En general desde lacrante
los nifios con Trastomo Autista se -
caracterizan por ser callados y no
tener vocalizaciones alternadas con
un adulto, asociado a falta de ges-
tos faciales.
Presentacion de regresion del len-
guaje: Stempre es un signo de alar-
ma y debe referirse al especialista
neurdlogo (idealmente con expe-
riencia en trastomos del desarro-
llo); entre un 25-30% de los nifios
con trastorno Autista pueden pre-
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sentar regresion de lenguaje, v en
general es entre los 15-24 meses
de edad.

* Presencia de lenguaje atipico: Uso
de ecolalias y palabras “emergen-
tes” pueden dar la falsa impresién
de lenguaje avanzado. Las ecolalias
son repeticiones de varias palabras
o frases a modo de “eco” luego
de haberlas escuchado; por ejem-
plo las frases de un programa en
la TV, lo caracteristico es que son
mencionadas sin intencion de con-
tacto social ni finalidad de comu-
nicar algo especifico. Las palabras
emergentes 0 “pop-up words” se
refieren a aquellas palabras que el
nifio repite de manera espontinea,
y que las ha escuchado en otras
oportunidades.

¢) Evaluar conductas atipicas: En gene-
ral tienen habilidades motoras avan-
zadas, pudiendo ser hiperactivos o
hipoactivos. Pueden presentar con-
ductas repetitivas y pataletas despro-
porcionadas al estimulo, incluso aso-
ciadas a episodios de agresidn y auto-
agresion. Y ademds tener movimien-
tos estereotipados, que suelen presen-
tarse despucs de los 2 afios de edad.

En el examen fisico debe buscarse
dingidamente estigmas genéticos, reali-
zar examen exhaustivo de la piel v exa-
men neurologico completo.

Cuando surge la sospecha clinica de
Trastorno Autista debe confirmarse el
diagndstico lo antes posible, para los
cual el nifio debe ser referido a un equi-
po multidisciplinario idealmente espe-
cializado en realizar diagnostico de los
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Trastornos Generalizados del Desarro-
llo. En al sector pablico, en general la
derivacton se realiza a neurologia, esta-
bleciendo claramente la sospecha diag-
nodstica, y pueden ser ttiles también las
evaluaciones por fonoaudidlogo, psi-
cologo infantil y terapeuta ocupacional.
Ademds es importante referir a un cen-
tro donde se puede realizar una mter-
vencion adecuada como colegios espe-
cializados o de integracién donde pue-
dan apovyar al nifio en el aprendizaje
ranto intelectual como social**!!. Una
alternativa dentro del area Metropolita-
naes ASPAUT (Asociacién de padres v
Amigos de los autistas) que es una cor-
poracion de derecho privado sin fon-
dos de lucro que ademds de realizar
evaluaciones diagnosticas; brinda servi-
cios educacionales y terapéuticos a las
familias que tienen un hijo con Trastor-
no del desarrollo.

Con respecto al estudio, no es reco-
mendable hacer una “bateria de estu-
dios”; pareciera ser necesario evaluar el
lenguaje v la audicion en estos nifios y
ademids (aunque a veces dificil) tener
una evaluacion formal del coeficiente
intelectual. Luego, en base a sospecha
clinica de otras enfermedades asociadas
debe plantearse la necesidad de estudio
cromosomico, eventual EEG en caos
de convulsiones asociadas'".
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