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Diagndstico precoz de los trastornos del
espectro autista en edad temprana (18-36 meses)
Early diagnosis of the autism spectrum disorders (18-36 months)

Dras. Mdrcia Cortez Bellotti de Oliveira* y Maria M. Contreras*

RESUMEN

Laidentificacién precoz de los trastornos del espec-
tro autista (TEA) no es frecuente. Muchos son los
factores involucrados, como la propia definicién de
los trastornos, la complejidad y heterogeneidad de
los sintomas en nifios pequefios portadores de TEA
y la falta de entrenamiento profesional adecuado
para la deteccién precoz, entre otros. Pocos instru-
mentos especificos se han validado en las lenguas
castellana y portuguesa.

El objetivo de este articulo es discutir los posibles
factores que dificultan el diagnéstico temprano de
los TEA. Con este fin, se realizé una busqueda
bibliogréfica no sistemadtica, en las bases de datos
MEDLINE, LILACSy Biblioteca Cochrane, mediante
las siguientes palabras clave: autism, autism spec-
trum disorders, screening tools, childhood development
disorders, assessment, early diagnosis, developmental
disabilities, pervasive developmental disorder y los
correspondientes términos en castellano. Se seleccio-
naron 58 articulos cuya relevancia y aporte fueran,
segtn las autoras, ttiles para el conocimiento de un
pediatra.

Sintomas como ausencia de la atencién conjunta, no
responder a sunombre, ausencia de protodeclarati-
vos y ausencia de juego simbdlico deben ser valo-
rados para la deteccién especifica. Las conductas
estereotipadas y repetitivas, aunque caracteristicas,
pueden no aparecer en la edad temprana.

La existencia de comorbilidades debe ser evaluada,
pues su frecuencia en los TEA es relativamente alta.
El diagnéstico a los dos afios debe ser interpretado
con cuidado; deben emplearse diferentes fuentes de
informacion, tests estructurados y no estructurados,
y evaluarse principalmente las conductas no-verba-
les, como la atencién conjunta, el juego y la imita-
cion. A los tres afios, la utilizacién de tests formales
y estructurados predice el prondstico a los siete y a
los nueve afios.

Estasy otras cuestiones que involucran la deteccién
temprana son discutidas por las importantes impli-
caciones en la intervencion, asi como las evidencias
que apoyan algunas mejorias en el prondstico a
largo plazo.

Palabras clave: trastorno de espectro autista, autismo,
trastorno generalizado del desarrollo, deteccion tempra-
na, diagndstico temprano, intervencion precoz, sefiales
de alarma.

SUMMARY

There is a delay in the early identification of the
autism spectrum disorders (ASD). Many factors
contribute to this delay: questions concerning the
definition that faces a challenge due to the growing

body of research on early symptoms; for instance,
the heterogeneity and complexity of the symptoms
in early age and the lack of professional training in
the early detection of ASD, among others. Besides,
there are few instruments validated for Spanish and
Portuguese.

The objective of this article is to discuss the possible
factors that interfere in the process of the early
diagnosis of the autism spectrum disorders. A non
sistematic bibliographic search was done, through
MEDLINE, LILACS and Cochrane Library, using
the following key-words: autism, autism spectrum
disorders, screening tools, childhood development
disorders, assessment, early diagnosis, develop-
mental disabilities, pervasive developmental disor-
der, besides similar key-words in Spanish. There
was a selection of 58 articles according to their
relevance and contribution to the pediatric knowl-
edge of the theme at the authors’ discretion.
Symptoms as lack of joint attention, not orienting to
name, lack of protodeclaratives and lack of sym-
bolic play must be taken into account and should
demand referring to specific detection. The stereo-
typed and repetitive behaviors, although character-
istic, may not appear at an early age.

The coexistence of other morbidities is frequent, and
demands search for other disorders besides ASD.
The diagnosis at two years of age must be inter-
preted with care, using different sources of infor-
mation besides the structured and non structured
tests. Most important, the child must be evaluated
regarding the non-verbal behavior as joint atten-
tion, play and imitation. At three years, the usage of
formal and structured instruments to evaluate ASD
has good correlation with the outcomes at seven
and at nine years of age.

These and other questions concerning the early
detection of ASD are discussed as there are pro-
found implications in intervention as well as in
some aspects of the developmental outcomes.

Key words: autism spectrum disorders, screening tools,
childhood development disorders, assessment, early di-
agnosis.

INTRODUCCION

Recientemente, en una entrevista con
padres de un nifio portador de TEA diag-
nosticado a los 6 afios, el padre, derivado
al servicio de Clinicas Interdisciplinarias
del Hospital “Prof. Dr. Juan P.Garrahan”,
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realizé las siguientes preguntas: “;Por qué no se
diagnostica el autismo si el médico lo ve una y otra
vez? ;Serd que no se pone a pensar sobre su causa?
¢Por qué tantos nifios con sintomas parecidos vie-
nen a este consultorio?” Preguntas tan ltcidas,
ameritaban una respuesta y se le contesté que si
uno no tiene el diagndstico en su “agenda mental”,
es probable que no lo vaya a considerar...

Las reflexiones generadas por esta pregunta en
nuestro grupo de trabajo son el motivo de este
articulo, cuyo propésito es difundir en nuestra
comunidad pedidtrica algunos conceptos e ideas
sobre los distintos factores que afiaden barreras
para el diagnéstico temprano.

Realizamos unabtisqueda bibliogréfica del tipo
no sistemdtica en las bases MEDLINE, LILACS y
Biblioteca Cochrane mediante las siguientes pala-
bras clave: autism, autism spectrum disorders, screening
tools, childhood development disorders, assessment, early
diagnosis, developmental disabilities, pervasive develop-
mental disorder, y los correspondientes términos en
castellano. Se seleccionaron 58 articulos cuya rele-
vancia y aporte fueran segin las autoras, utiles
para el conocimiento de un pediatra.

La cuestion de la definicién

Actualmente, los criterios para definir los tras-
tornos generalizados del desarrollo (TGD) o tras-
tornos del espectro autista (TEA) se fundamentan
en los propuestos por el DSM-IV (Diagnostic and
Statistical Manual of Mental Disorders-Fourth
Edition) y la CIE-10 (Clasificacién Internacional de
Enfermedades, Décima Revision) (véase Anexo).
En este trabajo se emplea mds frecuentemente el
término TEA que TGD por entender que el primero
describe verbalmente la imagen mental de un aba-
nico de graduacién de sintomas. Las categorias
agrupadasenel TEA son: trastorno autista o autismo
infantil (por la CIE-10), trastorno de Asperger,
trastorno desintegrativo infantil y trastorno gene-
ralizado del desarrollo no especificado, que inclu-
ye el autismo atipico. Basicamente, las dos clasifi-
caciones integran los mismos criterios de diagnos-
tico postulados por Wing y Gould,' en 1979, al
observar nifios de clases de educacién especial en
Camberwell, con dificultades enla comunicaciény
laintegracién social, y conductas repetitivas y este-
reotipadas, y falta de juego simbdlico o imaginati-
vo. En 1981, Lorna Wing propuso el término
“Autistic Continuum” y més tarde, en 1996, lo llamé
“Autistic Spectrum Disorder” o “Trastorno del es-
pectro autista” en castellano.

El concepto de que los TEA son un trastorno
dimensional, es decir, un “continuum” de multi-

ples facetas, es la definicién mds aceptada. Por eso
surge la gran dificultad para categorizar lo que
parece compartir una gama de sintomas parecidos
entre si.

EIDSM-IV haavanzado alincluir eidentificarel
trastorno de Asperger entre los TEA, pero el crite-
rio para identificar los trastornos es la exclusién, lo
que se contrapone con el actual concepto de un
“continuum”. Por ejemplo, un trastorno de Asper-
ger para ser identificado como tal, no debe cumplir
los criterios de los otros trastornos ni tener retraso
del lenguaje; el diagndstico de trastorno generali-
zado del desarrollo no especificado requiere no
cumplir los criterios de los otros trastornos inclui-
dos en los TEA.

Ademas, dentro de cada uno de los tres items
propuestos para definir los TEA, existen diferentes
modosy grados. Por ejemplo: las alteraciones en la
socializacién pueden abarcar desde el acercarse a
un par de manera inapropiada hasta el completo
aislamiento; las alteraciones en la comunicacién
pueden ser expresadas a través de un alto grado de
habilidad verbal con empleo anormal del lenguaje,
dificultades en la semdntica y la pragmatica, hasta
el mutismo; y las alteraciones de la conducta pue-
den ir desde un juego simbdlico aparentemente
normal pero con preocupaciones inusuales con
interés restringido, hasta las actividades no funcio-
nales y repetitivas.?

Otra gran critica es que su utilizacién para el
diagndstico de las formas mads leves o en nifios en
edad mads temprana, es inadecuado, ya que en
ambos casos pueden presentarse alteraciones cua-
litativas en la interaccién social y en la comunica-
cién, pero no conductas estereotipadas; por lo que
es mds apropiado para las formas mds graves.’

Es dificil establecer limites precisos ante los
conocimientos existentes. La necesidad de que los
tresitems (alteraciones cualitativas enlainteraccion
social, enla comunicacién y conductas estereotipa-
das o repetitivas), estén presentes para el diagnds-
ticodelos TEA, actualmente se cuestiona. Gillberg*
considera que los TEA pueden presentarse con
alteraciones cualitativas en uno, dos o tres items.
Para Lorna Wing,”los TEA se subdividen en cuatro
tipos (aislado, pasivo, activo pero raro y solitario)
segtin las caracteristicas sociales, en una tentativa
para su mayor utilizacién en la practica clinica y
para poder describir las alteraciones halladas a lo
largo de los afios y en diferentes ambientes.

Aunque no pertenezca a una categoria propia-
mente dicha, ni tampoco a un diagndstico, es inte-
resante comentar somerante el “fenotipo amplio”
(en inglés, “broader phenotype”). Los estudios gené-
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ticos no han reconocido un tinico gen involucrado
en la etiologfa del autismo, sino miltiples genes.
Los cromosomas 2q, 7q, 16p y 19p son algunos de
ellos, ademads del cromosoma 15 y en el sindrome
del X fragil. Los genetistas han reconocido que en
hermanos y hermanas y padres de nifios portado-
resde TEA pueden encontrarse caracteristicas muy
sutiles. Estos rasgos pueden ser percibidos como
una ventaja, mds que como un problema, como el
hecho de ser muy riguroso o muy perseverante.
Las personas que trabajan en informatica, matema-
tica o técnicos de computadoras, frecuentemente,
se hallan dentro del amplio espectro del autismo.
Muchos padres abocados a esta tarea y que exhiben
rasgos, aunque sutiles, suelen tener hijos que pre-
sentan TEA, lo que manifiesta la complejidad de
esta enfermedad.

(Por qué es importante la deteccion precoz
de los trastornos del espectro autista?

El autismo todavia se ensefia a los médicos
como una entidad rara; sin embargo, los nameros
muestran una realidad distinta. Los metanaélisis
realizados por Fombonne® y Gillberg y Wing,” de-
muestran que la prevalencia es de 10 por cada
10.000 nifios y si se considera el espectro mads
amplio, estos ndmeros llegan a 16-21 por 10.000.
Pero otros estudios mds recientes,*' apuntan a que
la tasa de TEA puede llegar a 40-60 por 10.000. Las
diferencias halladas se discutieron recientemente
en una revision sistemdtica de los estudios sobre
prevalencia de los TEA,"” como edad del diagnos-
tico, el método de estudio y los métodos de diag-
nostico utilizados. Estos datos son interesantes si
se los compara con las enfermedades que actual-
mente tienen pesquisa garantizada porley en algu-
nos paises (Tabla 1).

El aumento, real o no, de la incidencia de los
TEA es una preocupacién creciente mundialmen-
te. Estudios de revisiéon' indican cambios de con-
ceptoalolargo del tiempo, inclusién de sindromes
genéticos, mayor reconocimiento profesional y de
entidades ptublicas y la aceptacién de la existencia
de comorbilidades, como posibles factores contri-
buyentes. Ademads, el autismo se entendia como
una condicién secundaria, cuyo mecanismo bésico
eraun desorden psicégeno. Hoy se acepta como un
trastorno biolégico del neurodesarrollo.

Existe una considerable superposicién de diag-
nosticos en los TEA. Sturm et al,'**! en 101 nifios
portadores de TEA con edad promedio de 9 afios,
detectaron que un 95% presentaba problemas de la
atencién, un 75% dificultades motoras, un 86%
problemas de regulacién del nivel de actividad y

un 50% impulsividad. Cerca del 75% de la pobla-
cién presentaba sintomas compatibles con trastor-
no de déficit de atencién e hiperactividad (TDAH)
o con déficit en las dreas de atencién, control motor
y percepciéon (DAMP). En nifios con trastorno au-
tista, el retardo mental prevalece en un 80%,’ con
una menor proporciéon de casos de retardo mental
grave o profundo.' Segtin recientes revisiones, "
60-94% de los nifios portadores de TEA no presen-
tan retardo mental.

Los sintomas presentados por el nifio portador
de TEA pueden ser la “punta del iceberg” de
muchas enfermedades, aunque s6loun 6-10% ten-
gan una causa médica definida. Por ello, el diag-
nostico precoz puede llevar aparejada la investi-
gacion de posibles enfermedades hasta ese mo-
mento no identificadas.'

Existen indicios de que la intervencién mejora
el prondstico en nifios con TEA, pero el tema es
todavia bastante controvertido para los epidemi6-
logos por la falta de trabajos con buena metodolo-
gfa,'" aunque los principios del desarrollo basan la
nocién de la intervencién precoz para cualquier
enfermedad. Sinembargo, Charmany Baird7apun-
tan que algunos estudios han demostrado resulta-
dos positivos en cuanto al cociente de inteligencia
y reduccién en la gravedad de los sintomas. Segtin
estos mismos autores, otros estudios demuestran
la eficacia de programas que operan sobre las habi-
lidades comunicativas en temprana edad. Conocer
la importancia que la intervencién temprana tiene
para el prondstico futuro del nifio, ha influenciado
a los profesionales para que estén atentos a nifios
cuyos sintomas no cumplen con la totalidad de los
criterios para el trastorno autista, pero que se ha-
llan dentro del espectro segtin las clasificaciones
diagndsticas existentes (TGD no especificado), de
modo de garantizar el acceso al tratamiento.'®

La intervencién temprana puede disminuir las
secuelas secundarias de los problemas en la comu-
nicacién y la interaccién social.”

Otro motivo para la deteccién precoz es el he-
cho de quelos hermanos tienen una posibilidad 5%
mayor de presentar también TEA, y una posibili-

TaBLA 1. Prevalencia comparativa entre enfermedades con
pesquisa neonatal

Sordera 3/1.000
Fenilcetonuria 0,10/1.000
Hipotiroidismo 0,25/1.000
Anemia falciforme 0,20/1.000

Fuente: NCHAM-Nacional Center for Hearing Assessment &
Management-USA, 1997.



Diagndstico precoz de los trastornos del espectro autista en edad temprana (18-36 meses) | 421

dad mayor todavia de presentar problemas en la
comunicacién social o en el desarrollo cognitivo.
E15% (2-6%) es un porcentaje pequefio, pero signi-
fica un riesgo 100 veces mayor que en la poblacién
en general, con implicancias importantes para el
planeamiento familiar.

El diagnéstico temprano

El reconocimiento de que la enfermedad existe
dista de ser el adecuado, pero es mds aceptado.
Hoy existen una mayor cantidad y calidad de ser-
vicios para tratamiento y educacién, asociaciones
de padres e informaciones disponibles, incluso en
Internet, para profesionales y padres.

El grupo de estudio sobre la situacién de la
detecciéon temprana en Espafia detecté que muy
pocos nifios con sospecha de TEA son derivados a
servicios especializados antes de los 3 afios.” Existe
una demora de 13-60 meses entre la sospecha de los
padres y el diagnéstico, segtin distintos autores.?'
Aunque los padres sospechen entre los 12 y 23
meses, el diagndstico especifico es hecho alos 52/
60 meses.?"*>*2¢ En los casos de sindrome de As-
perger, la sospecha familiar se da a los 36 meses,
con la primera consulta alos 42 meses y el diagnos-
ticoespecificoalos 9 afios y medio.” Enla experien-
cia del Servicio de Clinicas Interdisciplinarias del
Hospital Garrahan existe una demora de 19,8 +15,2
meses entre la sospecha de los padres y el diagnds-
tico. La sospecha familiar se da a los 28,2 * 13,5
mesesy la primera consultaalos 32 +13,6 meses, en
65,8% delos casos el pediatra es el primer profesio-
nal en ser consultado.”

Eldiagndstico delos TEA todavia es mds fortui-
to que sistemaético, realidad presente en diferentes
paises, incluso en los considerados desarrollados.
Las principales barreras son: las dificultades pater-
nas para detectar las alteraciones en las dreas de la
comunicacién y de la socializacién en temprana
edad, ya sea en padres primerizos como en padres
expertos; el menor entrenamiento de profesionales
enlos servicios que prestan asistencia en los prime-
ros tres afios y la falta de informacién y formacién
necesarias para el reconocimiento temprano de los
signos clinicos de los TEA, independientemente
del afio de la graduacion.?!%

En el dmbito sanitario también surgen como
barreras: tener cuatro o mas médicos de cabecera
antes del diagnéstico, lo que puede significar una
frustracién con los médicos por la falta de orienta-
cién adecuada, un sistema de salud que no garan-
tizala continuidad dela atencién o un pobre acceso
al sistema de salud existente;* la falta de tiempo y
reintegro para una evaluacion especifica; la falta de

“intimidad” con los instrumentos de pesquisa y la
utilizacién de un abordaje informal, con frecuente
empleo de las preocupaciones de los padres como
sefial para la derivacién especializada.”** Valorar
las preocupaciones de los padres es correcto, pero el
problema surge cuando ellos no estan preocupados
odesconocenlos sintomas que el nifio presenta. Esto
se refuerza cuando el médico no sabe qué valorar,
qué diagndsticos sopesar o qué instrumentos exis-
ten para la pesquisa, razén por la cual le resulta mas
facil fundamentar su evaluaciénenlas preocupacio-
nes de los padres. La gravedad de los sintomas
también influye sobre el diagnéstico, y los maés
graves son los mas facilmente identificados, tanto
por los padres como por los profesionales.”
Skellern et al,* detectaron mediante un cuestio-
nario de autoevaluacién que los pediatras generales
fueron quienes calificaron como los menos entrena-
dos para el diagnéstico de TEA, seguidos por los
pediatras del desarrollo y los psiquiatras, con un
intervalo grande entre las dos tltimas categorias.

;Qué sintomas presentan
los nifios a los 18-24 meses?

La identificacién precoz de nifios con TEA re-
presenta un desafio para el clinico, porque los
sintomas mads frecuentemente encontrados en ni-
fios en temprana edad difieren de los sintomas mds
clasicos, observados a los 4/5 afios.

En estudios longitudinales y transversales,®?*
las alteraciones encontradas en los nifios con TEA
cambian con la edad y con su nivel de desarrollo,
entre otros factores. En esta edad, los sintomas més
hallados sonlas alteracionesenel drea delainterac-
cién social y de la comunicacién, con pocos signos
de alteraciones en la conducta, aunque cuando se
detectan son altamente caracteristicos del autismo.
Los sintomas no son claramente anormales, sino
que son cualitativamente distintos, atfpicos en las
pautas de comunicacién e interaccién social.

Alos 18 meses de vida ya se pueden identificar
sintomas altamente sugestivos de TEA, como au-
sencia de contacto visual y de protodeclarativos
(sefiala con el dedo indice para compartir experien-
cias).® Baron-Cohen et al,* apuntan que la ausen-
cia de atencién conjunta y de juego imaginativo, a
esta edad, son conductas altamente indicativas de
autismo; diagnostican 83,3% delos casos de autismo
mediante el CHAT (Checklist for Autism in Tod-
dlers). Lord® observé nifios sospechosos a los 2
afios y los sigui6 hasta los 3 afios e identificé cuatro
sefiales que en el 93% identificaban nifios portado-
res de TEA: uso del cuerpo del otro como herra-
mienta para lograr lo que quiere; no contesta al ser
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llamado por su nombre; no sefiala y existen
manierismos de manos y dedos. La ausencia de
protodeclarativos fue considerada como la tinica
sefial que, por separado, era positiva para diagnos-
ticar los TEA.

Algunos autores®?’ destacan sefiales que per-
mitirian diferenciar los TEA de otros trastornos
del desarrollo: anormalidades en la orientacién al

TasLA 2. Indicadores de autismo tipicos de la etapa de
18-36 meses, segiin Riviére?

1. Sordera aparentemente paraddjica. Falta de respuesta a
llamadas e indicaciones.

No comparte “focos de atencién” con la mirada.

Tiende a no mirar a los ojos.

-

No mira a los adultos vinculares para comprender
situaciones que le interesan o extrafian.

No mira lo que hacen las personas.
No suele mirar a las personas.

Presenta juego repetitivo o rituales de ordenar.

® N o

Se resiste a cambios de ropa, alimentacion, itinerarios o
situaciones.
9. Se altera mucho en situaciones inesperadas o que
no anticipa.
10. Las novedades le disgustan.

11. Atiende obsesivamente, una y otra vez, a las mismas
peliculas de video.

12. Coge rabietas en situaciones de cambio.

13. Carece de lenguaje o, si lo tiene, lo emplea de forma
ecoldlica o poco funcional.

14. Resulta dificil “compartir acciones” con él.

15. No sefala con el dedo indice para compartir experiencias
(protodeclarativos).

16. No sefiala con el dedo indice para pedir
(protoimperativos).

17. Frecuentemente “pasa por” las personas como si
no estuvieran.

18. Parece que no comprende o que comprende
“selectivamente”, s6lo lo que le interesa.

19. Pide cosas, situaciones o acciones, llevando de la mano.

20. No suele iniciar las interacciones con los adultos.

21. Para comunicarse con él, hay que “saltar un muro”,
es decir, ponerse frente a frente y producir gestos claros
y directivos.

22. Tiende a ignorar completamente a los nifios de su edad.

23. No “juega con” otros nifios.

24. No realiza juego de ficcién: no representa con objetos o
sin ellos situaciones, acciones, episodios, etc.

25. No da la impresién de ”complicidad interna” con las

personas que lo rodean aunque tenga afecto por ellas.

estimulo visual, aversién al tacto y demora en
responder al nombre a los 9 meses; a los 2/3 afios
de edad la ausencia de: sonrisa como respuesta
social, respuesta al nombre, atencién conjunta, la
capacidad para interpretar una cara, uso de
protoimperativos (sefialar con el dedo indice para
pedir) y juego funcional.

Muchas veces, los sintomas no son caracteristi-
cos de autismo, como, por ejemplo, no hablar a los
24 meses. Generalmente, esto conduce a una eva-
luacién audiolégicainicial. La falta de contacto con
otros nifios en esta edad hace que los posibles
trastornos sociales que este nifio pueda tener, ade-
mds de los problemas para hablar, sean dificiles de
detectar por los padres. Cuando ingresan a un
ambiente escolar, ademds del uso limitado del
lenguaje, la falta de juego flexible o la imposibili-
dad de interactuar con sus pares aparece de mane-
ramadsnotoria, porlo que surge la preocupacién en
el &mbito educativo y para los padres.*

Los problemas sensoriales, como hipersensibi-
lidades o hiposensibilidades a sonidos o texturas,
son presentaciones comunes, y muchas veces se
encuentran nifios buscadores de sensaciones: que
lamen, huelen y tocan con persistencia casi todo.
Muchos presentan problemas de alimentacién y
son derivados para tratamiento fonoaudiolégico.

Muchos padres relatan una regresion del len-
guaje que suele suceder entre los 15 y 19 meses. En
un 15-30% de los nifios autistas existe un periodo de
pérdida de habilidades, mds comtinmente del len-
guaje, antes del estadio de 10 palabras.*® Esta dife-
renciacién esimportante porque cuando ocurre des-
pués de estaedad, alos 2 afios, podria tratarse de un
trastorno desintegrativo de la infancia.

En las Tablas 2 y 3 se sefialan indicadores ttiles
para el reconocimiento de los hallazgos clinicos en
nifios de esta edad.

La cuestidn de los instrumentos

Actualmente, diversos autores'”**#24 concuer-
dan en que el diagnéstico debe ser hecho, ideal-
mente, por un equipo multidisciplinario y que la

TaBLA 3. Sefiales que indican necesidad de evaluacion
inmediata, elaborado por Filipek et al.*!

¢ No balbucea, no hace gestos (sefialar, decir adiés con
la mano) a los 12 meses.

® No dice palabras sencillas a los 18 meses.

* No dice frases espontdneas de dos palabras (no ecoldlicas)
a los 24 meses.

e Cualquier pérdida en lenguaje o habilidad social.




Diagndstico precoz de los trastornos del espectro autista en edad temprana (18-36 meses) | 423

informacién debe ser retirada de mdltiples fuen-
tes: historia clinica detallada acerca del desarro-
llo, actividades de la vida diaria, alimentacién,
suefio, juego, etc., con especial atencién sobre los
aspectos que se desea verificar para el diagnoéstico
de los TEA (interaccién social, comunicacién y
conducta); informes de la escuela o de otro profe-
sional que esté cuidando al nifio (maestra,
fonoaudiélogo, terapeuta ocupacional, etc.) y la
observacioén directa del nifio.

Aunque la pesquisa y la vigilancia sean distin-
tas, ambas presentan un objetivo en comun, la
deteccién de trastornos o enfermedades con el fin
de prevenir o mejorar los sintomas. La pesquisa o
tamizaje es la identificacién de una enfermedad o
trastorno no reconocido a través de tests o exdme-
nes especificos. Los instrumentos existentes para
pesquisa del autismo hasta los tres afios se consig-
nan en la Tabla 4.

Existen otros tests y segiin el autor existen
diferentes recomendaciones,'**? pero no hay un
método referencial para la pesquisa. Hasta ahora,
no existen versiones validadas en castellano o
portugués. El CHAT?* y el M-CHAT®, los mads
estudiados en la bibliografia, son los que llenan
los criterios parala pesquisa enla poblacién gene-
ral en esta franja etaria.®® Ademads, son de rapida
ejecucién y pueden ser llenados por los padres en
su casa. Por lo tanto, se adaptan a la realidad de
muchos pediatras que disponen de poco tiempo
para la consulta.

A partir de la etapa de pesquisa, una vez iden-
tificado un nifio sospechoso, es menester realizar
una deteccidn especifica, porque las buenas herra-
mientas de pesquisa presentan una especificidad
de 70-85%, es decir que no brindan un diagndstico
pero si proporcionan un alto grado de sospecha.

Entre los instrumentos de deteccién especifica,
los mads citados en la bibliograffa, son el ADOS
(Autism Diagnostic Observation)* y el ADI-R
(Autism Diagnostic Interview-Revised),* pero re-
quieren que el nifio tenga una edad equivalente de
desarrollo de dos afios 0 mds y un entrenamiento
previo para su ejecucién. Los dos pueden ser utili-
zados de manera complementaria ya que aportan
informaciones de fuentes distintas: el primero, a
través de la observacién de la conducta, y el segun-
do, mediante un cuestionario dividido segtn los
criterios del DSM-IV.

Sinembargo, existe poca informacién sobre com-
paraciones entre los diversos instrumentos exis-
tentes que puedan guiar al pediatra hacia uno u
otro instrumento.®

Una cuestiéon importante es si el diagndstico

hecho en tan temprana edad es estable; es decir, si
se mantiene a lo largo del tiempo. Hasta el momen-
to, enlabibliografia®*’ se estudiaron los resultados
hasta los 7-9 afios, y se comprueba que el diagnds-
tico inicial de autismo es estable hasta esa edad,
pero el diagnéstico de TGD no especificado es
menos preciso. El diagnéstico hecho a los dos afios
no predice con precisién; muestra gran variedad de
resultados en cuanto a la gravedad de los sintomas
y el funcionamiento enlas dreas de lenguaje, comu-
nicacion, interaccién social y comportamiento a los
7-9 afnlos. Ademas, a los dos anos, los resultados de
los tests formales y estructurados no fueron esta-
bles a lo largo del tiempo; pero cuando se analiza-
ron los resultados de evaluaciones informales, he-
chas a través del juego interactivo (en cuanto a
comportamientos no-verbales como atencién con-
junta, juego e imitacién), los resultados predecian
las habilidades sociales y de lenguaje a los cinco
afios y a los nueve afios. Los nifios evaluados con
pruebas formales a los 3 afios, presentaron mayor
estabilidad diagndstica. Sin embargo, esto no justi-
ficala demoraen el diagndstico, porque esto impli-
carfa un retraso en el acceso a los servicios especia-
lizados de tratamiento y el aumento del estrés
familiar, entre otros factores. Pero sf significa un
cuidadoso manejo del diagndstico y de la devolu-
cién para los padres.

Esto refuerza la idea de que la sapiencia clinica
es extremadamente importante para evaluar todo
tipo de informacién de diferentes fuentes, y que
puede ser mds confiable que el uso de instrumentos
estandarizados para la edad temprana.®#*>

CONCLUSION

Debido a la complejidad y heterogeneidad
de los sintomas en nifios pequefios portadores
de TEA, existe una demora en el diagndstico.
Los pediatras todavia no han incorporado en su
practica diaria un sistema de vigilancia que
permita detectar trastornos del desarrollo de
manera eficaz.

El diagnostico a los dos afios debe ser interpre-
tado con cuidado y utilizar diferentes fuentes de
informacién, tests estructurados y no estructurados;
principalmente, se deben evaluar conductas no-
verbales, como la atencién conjunta, el juego y la
imitacién. A los tres anos, la utilizacion de tests
formales y estructurados predice el pronédstico a
los siete afios.
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TaBLA 4. Instrumentos para pesquisa de TEA en edad temprana (0-36 meses)

Instrumento Edad Algunos comentarios pertinentes
(afos)

e Lista de deteccién para nifios autistas | 1-4/2
Checklist for Autistic Children (CLAC)*

e Lista de deteccién de autismo en 11/2-3 El CHAT fue utilizado como instrumento de pesquisa en un seguimiento de
nifos de primera infancia 6.000 nifios en Inglaterra y presenté una baja sensibilidad (0,40) y una alta
Checklist for Autism in Toddlers especificidad (0,98), con un valor predictivo positivo de 0,26. Aunque fidedig-
(CHAT)* no en cuanto a la deteccién de nifios con TEA, detecta con mucha frecuencia

ninos tipicos que no son TEA, con implicaciones para padres, aumentando su
angustia, y para instituciones, aumentando la demanda. Cuando reevaluaron
los nifios que fallaron a los 18 meses, el valor predictivo positivo aumento para
0,75, aumentando el poder de deteccién. El fallo en 3 items claves (uso de
protodeclarativos, monitoreo de la mirada y juego imaginativo) a los 18 meses,
implicaba en un riesgo de 83,3% de presentar autismo.

¢ Lista modificada para deteccién de 11/2-3 Consiste en una ampliacion del instrumento anterior para 23 preguntas (antes
autismo en nifios de primera infancia eran 9) para los padres, omitiendo la parte B, que consistia en una seccién de
Modified Checklist for Autism observacién con 4 cuestiones. Los autores* utilizan como criterios: falloen 3 de
in Toddlers (M-CHAT)* las 23 preguntas o fallo en 2 de 6 preguntas consideradas claves: interés en otros

nifos e imitacién, atencién conjunta (utilizacién de protodeclarativos y moni-
toreo de la mirada), traer objetos para mostrar a los padres y contestar al
llamado. Este cambio incrementd la sensibilidad y la especificidad para 0,97 y
0,95 utilizando el primer criterio; y para 0,95 y 0,99 utilizando el segundo
criterio, respectivamente.

* Prueba de pesquisa para 0-3 EI PDDST DCS - estadio 2 es utilizado en atencién primaria. Presenta sensibi-
trastornos del desarrollo lidad 0,73 y especificidad 0,49.

Pervasive Developmental El PDDST ACSC - estadio 3 es utilizado en clinicas de diagndstico especifico
Disorders Screening Test (PDDST)* de autismo, evalda severidad; presenta sensibilidad 0,58 y especificidad de
0,60.

e Cuestionario de deteccién de 0-2
sintomas tempranos de autismo
The Questionnaire Concerning
Early Symptoms of Autism*

e Caracteristicas autisticas en 2
la etapa preverbal
Flinders Observation Schedule
of Preverbal Autistic
Characteristics (FOSPAC)*

® Pesquisa de autismo en 11/2-3 Consiste en afiadir el M-CHAT con la parte de observacién de la seccién B del
nifios de 2 afios CHAT. En lugar de tener como opciones de respuesta “si” o “no”, presenta
Screening Tool for Autism in cuatro opciones: nunca, raramente, a veces, generalmente. La sensibilidad
Two-year-Olds (STAT)* obtenida fue de 0,931y especificidad de 0,768 cuando se utilizaba como criterio,
CHAT 23% fallo en 2 de 7 cuestiones claves (se agrego la cuestion 23, si el nifio mira para

la cara de los padres para asegurarse cuando ve algo no familiar, que no consta
como criterio en el M-CHAT). Utilizando como criterio de fallo en 6 de las 23
cuestiones, la sensibilidad y especificidad fue de 0,839 y 0,848 respectivamente.
¢ Clasificacion del autismo infantil 2-6 Puede ser utilizado como una herramienta tanto para pesquisa, como para

Childhood Autism Rating Scale
(CARS)™

clasificacion del autismo, en casos con alto indice de sospecha anterior. Fue
hecho antes de la publicacién del DSM-IV y asi, no obedece a estos criterios,
aunque se pueden agrupar los ftems existentes dentro de estos criterios.
Consiste en 15 items con respuestas graduadas de 1 a 4, que pueden ser
obtenidas a través de la observacién o de preguntas a los padres de nifios, en
edad temprana inclusive. Como resultado final, ofrece un puntaje que de 15 a
29,5 se clasifica como no autista; de 30 a 36,5 como autista leve a moderado y
de 37 a 60 como autista severo.

Adaptado de Williams & Brayne, 2006
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ANExo. Trastorno generalizado del desarrollo segiin el Manual de Diagndstico y Estadistica de Enfermedades Mentales IV TR
(DSM-1V-TR)

Trastornos generalizados del desarrollo: son trastornos que se caracterizan por una perturbacién grave y generalizada de la

interaccién social, la comunicacién y la presencia de comportamientos, intereses y actividades estereotipadas.

Comprenden los siguientes trastornos:

299.00
299.80
299.10
299.80
299.80

Trastorno autista.
Trastorno de Rett.
Trastorno desintegrativo infantil.

Trastorno de Asperger.

Clasificacion Internacional de las Enfermedades (CIE 10)

F84 Trastornos generalizados del desarrollo

Trastorno generalizado del desarrollo no especificado.

Es un grupo de trastornos caracterizados por alteraciones cualitativas caracteristicas de la interaccién social, de las formas de

comunicacién y por un repertorio repetitivo, estereotipado y restrictivo de intereses y actividades. Estas anomalfas cualitativas

son una caracteristica generalizada del comportamiento del individuo en todas las situaciones, aunque su grado puede variar.

Las categorias son las siguientes:

Sturm H, Fernell E, Gillberg C. Autism spectrum disorders

F84.0 Autismo infantil.

F84.1 Autismo atipico.

F84.2 Sindrome de Rett.

F84.3 Otro trastorno desintegrativo de la infancia.

F84.4 Trastorno hiperquinético con retraso mental y movimientos estereotipados.
F84.5 Sindrome de Asperger.

F84.8 Otros trastornos generalizados del desarrollo.

F84.9 Trastorno generalizado del desarrollo sin especificacién.
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