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INTRODUCCION

La conceptualizacion, definicidon y criterios diagndsticos del trastorno del
espectro autista (TEA) se han ido modificando y ajustando a lo largo del
tiempo hasta adquirir un concepto dimensional del autismo que elimina
todos los subtipos previamente descritos y los sustituye por tres niveles de
gravedad segun la sintomatologia y el nivel de apoyo necesario (tabla 1).

Tabla 1. Grados de trastorno del espectro autista

Categoria dimensional TEA Comunicacion social

Grado 3: "Ayuda muy notable”

Minima

Comportamientos restringidos y/o repetitivos

Marcada interferencia en la vida diaria por
inflexibilidad y dificultades de cambio y foco
atencional

Grado 2: “Necesita ayuda
notable”

Marcado déficit con limitada iniciacion o
respuestas reducidas o atipicas

Interferencia frecuente relacionada con la
inflexibilidad y dificultades del cambio de foco

Grado 1.  “Necesita ayuda”

Sin apoyo in situ, aunque presenta alteraciones
significativas en el drea de la comunicacion
social

Interferencia significativa en, al menos, un
contexto

Sintomas subclinicos

Algunos sintomas en esta o ambas dimensiones,
pero sin alteraciones significativas

Presenta un inusual o excesivo interés,
pero no interfiere

Normalidad

Puede ser peculiar o aislado, pero sin
interferencia

No interferencia

Fuente: elaboraciéon propia.
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El TEA incluye, por tanto, un grupo complejo de
trastornos del neurodesarrollo de causa y prondstico
variable, que comparten una expresion clinica similar
a expensas de una alteracion cualitativa en dos areas
fundamentales del desarrollo:

-

« Alteracion del desarrollo de la interaccion socidl
reciproca, donde los problemas sociales y de
comunicaciéon se combinan.

- Desarrollo de un repertorio restringido
y repetitivo de intereses.

Ademdas, el DSM-5 (Manual Diagnostico

y Estadistico de Trastornos Mentales, 5.9 edicion)
incluye especificaciones del curso clinico que ayudan
a describir la gravedad y la variacion de los sintomas
de las personas con TEA, incluyendo la presencia o
ausencia de discapacidad intelectual, del lenguaje,
catatonia, condiciones médicas y factores
etioldgicos genéticos o ambientales conocidos
(figuras 1y 2).
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Figura 1. Criterios diagnésticos DSM-5, dominio 1
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Figura 2. Criterios diagnésticos DSM-5, dominio 2
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Fuente: elaboracion
propia. Basada en los
criterios de DSM-5
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EPIDEMIOLOGIA

Los datos mas recientes situan la prevalencia del TEA
en 1 de cada 59 personas, con un claro predominio
en varones (41). Estos datos reflejan un incremento
paulatino en la ultima década que puede atribuirse
a varios factores:

- La ampliacion de los criterios de diagndsticos y una
definicion mas inclusiva del TEA en el DSM-5 respecto
a las anteriores ediciones.

« La concienciacion y mayor visibilidad del TEA.

« Reemplazo de un diagndstico por otro después de la
modificacion de los estdndares de diagnostico. Hasta
un 25 % del aumento en los diagndsticos de TEA se
correlaciona con la eliminacion gradual del término
“retraso mental”.

« El acoplamiento o inclusion diagndstica que ocurre
cuando una terapiag, servicio o derecho depende
de una etiqueta de diagndstico.

- Un verdadero aumento en la prevalencia de
TEA asociado a factores de riesgo bioldgico.



GUIA DE
CONSULTA
RAPIDA

ETIOLOGIA DEL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA

EI TEA es un trastorno del neurodesarrollo que implica una interaccidn compleja entre genética,
neurobiologia y factores ambientales. Esta interaccion se traduce en diversas manifestaciones
fenotipicas dentro de un espectro amplio que incluye rasgos neuropsicoldgicos comunes: alteraciones
en el desarrollo de la interaccidon social, la comunicacion y la representacion, intereses restringidos,
conductas repetitivas y dificultades para generalizar aprendizagjes.

Factores de riesgo

Figura 3. Factores de riesgo en trastorno del espectro autista

PARTO-NEONATO

® MADRE > 40 afios Prematuridad (< 32 semanas)
PADRE > 50 afios Bajo peso < 1500 g
Bajo peso para edad gestacional
Macrosomia neonatal

EMBARAZO

INTERVALO < 24 meses
Problemas médicos:
Hipertensién arterial

Alteraciones metabdlicas
Aumento de peso
Infecciones

GENETICOS

FARMACOS
EMBARAZO
VALPROICO

AMBIENTALES

Fuente: elaboracion propia
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DIAGNOSTICO

El diagnostico debe realizarse de una forma sistemdatica y estructurada. Se recomienda la deteccion
de sintomas del TEA mediante una combinacion de vigilancia del desarrollo a través de los signos de
alarma en los controles del nino sano vy la utilizacion de herramientas de deteccidon estandarizadas

Signos de alarma (1. nivel)

Figura 4. Signos de alarma

especificas para el TEA a los 18 y 24 meses de edad en Atencion Primaria (AP).

Ausencia de sonrisa socioafectiva

Ausencia de contacto visual

Indiferencia por los padres <
Falta de expresividad

Posturas anormales o extrafas

--------
-
~

No balbuceo imitativo

No mira cuando senalan €---
No echa los brazos

Estereotipias (+ resto de signos)

No responde a su nombre

No senala para pedir-compartir )
No comparte interés por los demdas (======--""
Reacciones emocionales inapropiadas

No interés por juguetes ofrecidos

Fuente: elaboracion propia

---------
-

~
---------

18 meses

No interés por sus iguales

No reciprocidad emocional

No mira cuando se le habla

No atencion conjunta

No juego de ficcion

Ausencia de intencidn comunicativa

No imita

Conductas inflexibles estereotipadas
Ausencia de juego simbdlico

Uso peculiar de juguetes, objetos..

Cualquier edad

Evita contacto visual. Prefiere soledad
No empatiza. No entiende sentimientos
Lenguaje alterado, peculiar, literal...
Intereses obsesivos, intensos, peculiares
Esterotipias motoras o de otro tipo
Alteracion del procesamiento sensorial
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Instrumentos de cribado (2.° nivel)

Existen multiples escalas y deberemos elegir una segun las caracteristicas del paciente. Las mas
utilizadas en prdactica clinica son:

- Cuestionario M-CHAT revisado de deteccion del autismo en nifios pequefios con entrevista
de seguimiento (M-CHAT-R/F; Robins, Fein y Barton, 2009): es una herramienta de deteccion
que evalla el riesgo de trastorno del espectro autista. Validada para ninos de entre 16-30
meses, esta disponible en varios idiomas y se pasa en 5-10 minutos.

- Social Communication Questionnaire (SCQ): herramienta de screening basada en el Autism
Diagnostic Interview-Revised (ADI-R). Cuestionario para padres con 40 items si/no. A partir
de 4 anos y se pasa en 5-10 minutos.

- Childhood Autism Rating Scale-2 (CARS-2): herramienta que califica el comportamiento
observado e histérico. Es una escala de calificacion completada por el médico y los padres.

- Gilliam Autism Rating Scale-3 (GARS-3): utilizado por maestros, padres y médicos. Valida
entre los 3-22 anos. Los elementos se agrupan en cuatro subpruebas que examinan:
comportamientos estereotipados, comunicacion, interaccion social y trastornos del desarrollo.
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Confirmacion diagnéstica (3.°" nivel)

Una vez que se determina que un nino tiene riesgo de TEA, ya sea mediante signos de alarma
clinicos o pruebas de cribado, debe ser derivado a una unidad de referencia para confirmacion
diagnostica e intervencion temprana segun su edad. El diagnostico del TEA es clinico y debe
realizarse mediante una valoracion cuidadosa del historial cognitivo-conductual del nifo y Ia
observacion directa de los sintomas. La evaluacion formal del lenguaje, las habilidades cognitivas
y adaptativas y el estado sensorial es un componente importante del proceso de diagndstico.
Podemos respaldar nuestro diagndstico con cuestionarios especificos de evaluacion, como:

- Autism Diagnostic Observation Schedule (ADOS-2): evaluacion estandarizada
semiestructurada que valora: comunicacion, interaccion social y juego. Constituida por varios
modulos en funcion de las habilidades linguisticas. El examinador busca ofertas sociales y toma
nota de comportamientos especificos repetitivos o atipicos. Suele realizarse en investigacion,
pero también se puede utilizar en la atencidn clinica.

- Autism Diagnostic Interview-Revised (ADI-R): herramienta complementaria de ADOS.
Entrevista estandarizada, que evalta aspectos del desarrollo y del funcionamiento actual del
niNo. Ninguna herramienta de observacion es apropiada para todos los escenarios clinicos,
Yy, por tanto, estan destinadas a respaldar la aplicacion de los criterios del DSM-5 obtenidos
mediante la historia clinica y la exploracion del nino.
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Diagnéstico causal

La rentabilidad de los exdmenes complementarios en el TEA es baja.

- Estudios genéticos: son los de mayor rentabilidad y deben recomendarse a todas las familias como
parte del estudio etiologico (figura 5). La identificacion de una causa genética tiene implicaciones
prondsticas, puede ayudar a identificar o prevenir condiciones médicas asociadas, guiar a recursos
especificos de la condicion y evitar la realizacion de pruebas innecesarias.

Figura 5. Utilidad de los estudios genéticos en trastorno del espectro autista

GENETICA EN TEA

ASESORAMIENTO PRECISO 5 EVITA PRUEBAS INNECESARIAS

. . A 8 '4’
R|eSgO de recurrencia

Prondstico y evolucion clinica

APOYO FAMILIAR

ACCESO A SERVICIOS

Apoyo psicosocial ¢--------la 8 sy QY > Asociaciones
Odisea diagnostica Ensayos clinicos

Empoderamiento

PREVENIR MORBILIDAD

N MEDICINA DE PRECISION

Permite ir por delante Tratamientos dirigidos
Intervenciones ineficaces

Fuente: elaboracion propia
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- Neuroimagen: rara vez proporcionan informacion etioldgica,
por lo que la resonancia magnética no es de rutina. Puede
estar indicada en regresiones autistas, microcefalig,
macrocefalig, crisis convulsivas, manifestaciones
intracraneales de trastornos genéticos, examen neuroldgico
anormal u otras indicaciones clinicas. ~

- Electroencefalograma (EEG): las anomalias
electroencefalograficas sin crisis epilépticas
son frecuentes en pacientes con TEA.
Recomendamos su realizacion solamente
en regresiones autistas o cuando existe
realmente una sospecha de crisis.

- Estudios metabodlicos: el rendimiento de las
pruebas metabdlicas de rutina para Ninos
con TEA es bajo y tampoco se recomienda
de rutina.

5
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DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

ALTERACION SOCIAL
Ansiedad social
- Ansiedad generalizada
’ R N Timidez
Trastorno del aprendizaje
TDAH
Trastorno de la comunicacion social
N
’ \

DIFERENCIAR DE... ‘ '

N

TDAH COMPORTAMIENTO REPETITIVO
Discapacidad intelectual
Trastorno lenguaje social Discapacidad intelectuall
Trastornos generalizados no especificados TOC

* TANV / Esteorotipias

* DAMP /’ Tics complejos

-« ESSENCE = Tourette

« MCDD

TDAH: trastorno por déficit de atencidn e hiperactividad; TANV: trastorno del aprendizaje no verbal; DAMP: déficit de atencion, del control motor y de la percepcion; ESSENCE: Early
Symptomatic Syndromes Eliciting Neurodevelopmental Clinical Examinations; MCDD: Multiple Complex Developmental Disorder; TOC: trastorno obsesivo-compulsivo.

Figura 6. Diagnostico diferencial

RETRASO DEL LENGUAJE

Trastornos especificos del lenguaje
Retraso simple

Alteracion auditiva

Privacion psicosocial
Discapacidad intelectual

Fuente: elaboracion propia
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COMORBILIDADES

Figura 7. Comorbilidades en trastorno del espectro autista

€m-mmmmmeea
8

D

3
NEUROLOGICAS
PSIQUIATRICAS SUENG
DISCAPACIDAD PICA
INTELECTUAL OBESIDAD
EPILEPSIA TDAH_ DIGESTIVAS INSOMNIO DE CEFALEA
TRASTORNO DEL DEPRESION CONCILIACION Y/O
ANSIEDAD MANTENIMIENTO
MOVIMIENTO T0C COMEDOR SELECTIVO
PSICOSIS DOLOR ABDOMINAL
DIARREA

REFLUJO GASTROESOFAGICO

TDAH: trastorno por déficit de atencidn e hiperactividad; TOC: trastorno obsesivo-compulsivo.

Fuente: elaboracion propia
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Figura 8. Comorbilidades en salud mental en trastorno del espectro autista

COMORBILIDADES

DISCAPACIDAD

INTELECTUAL

Alrededor del 60% de las personas con TEA
presentan algdn grado de discapacidad
intelectual

DEPRESION

L’

« La comorbilidad mads frecuente en adultos

« Manifestaciones atipicas: irritabilidad,
incremento en las conductas ritualistas y
aislamiento, el cambio de cualidad en los
intereses restringidos/obsesiones...

- Mds sintomas somaticos (sobre todo
en TEA mas severos: pérdida de peso,
insomMnio, incontinencio)

« Riesgo de conducta suicida (mas en TEA
de alto funcionamiento)

TDAH: trastorno por déficit de atenciodn e hiperactividad;
TOC: trastorno obsesivo-compulsivo; TCA: trastorno de la
conducta alimentaria.

Fuente: elaboracion propia

TDAH

Mdas habitual en ninos que en adultos y en
casos sin discapacidad intelectual o con
discapacidad leve

A
1
1

e

COMORBILIDADES
PSIQUIATRICAS
65-80 %

de personas con TEA tienen al menos
una comorbilidad

Trastornos de aprendizaje

TCA (anorexia nerviosa)

Trastornos de identidad de género
Conductas autolesivas

Insomnio

Esquizofrenia y otros trastornos psicoticos
Trastorno bipolar

« En el TEA hay inflexibilidad cognitiva,
intereses restringidos y conductas rituales
gue se viven como propias y ayudan a
regularse

« Sospechar TOC comoérbido si aparecen
ideas obsesivas o conductas compulsivas
gue previamente no estaban, que la
persona vive como absurdas y con
angustia, y gue no puede parar aungque
quiera

TRASTORNO DE

ANSIEDAD

« 40-50 % de personas con TEA presentan
algun trastorno de ansiedad comorbido

« Las mds frecuentes: trastorno de ansiedad
generalizadag, fobias especificas, mutismo
selectivo
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TRATAMIENTO

Figura 9. Objetivos generales del tratamiento

PRECOZ
Funcionamiento social y habilidades de juego
Habilidades de adaptacion INDIVIDUALIZADO
Habilidades de comunicacidon espontdneas y funcionales
INTENSIVO

Comportamientos disruptivos o no funcionales

PARTICIPATIVO

Funcionamiento académico y la cognicidon

-0 Q- QO

Fuente: elaboracion propia
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Tratamiento psicologico y psicopedagogico

El objetivo es mejorar las habilidades adaptativas de los ninos con TEA. Han demostrado eficacia y se
asocian a un mejor pronodstico a largo plazo, especialmente si se inician de forma precoz. El tratamiento
debe ser individualizado y adaptado a las necesidades y habilidades especificas de cada nifo.

Intervenciones conductuales

- Intervenciones basadas en el Andlisis Conductual Aplicado (ABA): es una terapia de enfoque
conductista que ha demostrado eficacia y ayuda a modificar conductas desadaptativas para
desarrollar habilidades en la autonomia personal, las habilidades sociales y la comunicacion. Las guias
clinicas recalcan la importancia de los principios del apoyo conductual positivo (Positive Behaviour
Support, PBS), especialmente al abordar comportamientos desafiantes.

- Programas enfocados en padres del manejo del comportamiento: son intervenciones
psicoeducativas en las que se proporciona a los padres un asesoramiento basado en la evidenciq,
dirigido a que desarrollen habilidades parentales positivas y les ayude a gestionar conductas
disruptivas o desadaptativas (rabietas, rituales, agresividad...).
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Intervenciones comunicativas

-Terapia del habla y del lenguaje: se centra en mejorar las capacidades comunicativas en sentido
amplio. Asi, ninos con TEA sin lenguadje o con escaso lenguaje funcional pueden beneficiarse de
sistemas alternativos y aumentativos de comunicacion, como pictogramas, apoyos visuales, paneles
de comunicacion o lenguaje de signos. El Sisterna de Comunicacion de Intercambio de Imagenes
(PECS) tiene evidencia de eficacia. En nifos con TEA de grado 1y lenguaije fluido la intervencion suele
centrarse en las dificultades en el uso pragmatico del lenguaje.

- Terapias de comunicacion social basadas en el desarrollo: facilitan la comunicacion social entre
NiNOS pequenos y sus padres o cuidadores. Entrena a los padres para identificar y responder a las
sefales comunicativas del nino en su contexto natural; facilitan la atencidon conjunta, la iniciacion
social y la generalizacion de los aprendizajes. Programas como el JASPER (Atencion Compartida, Juego
Simbolico y Regulacion de la Interaccion) y el PACT (Terapia de Comunicacion para el Autismo en
Preescolares) tienen este enfoque.
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Intervenciones educativas y psicopedagdgicas

Los programas que han mostrado eficacia, como
el Modelo Denver de Comienzo Temprano (Early
Start Denver Model) o el Programa de Tratamiento
y Educacion de Ninos con Autismo y Problemas
Asociados de Comunicacion (TEACCH), implican una
intervencion planificada, intensiva e individualizada
con un equipo docente multidisciplinar y la
colaboracion de la familia para generalizar los
aprendizajes. Se centra en crear un entorno de
aprendizaje predecible, minimizando estresores y
adaptado a las particularidades del alumno.

Otras intervenciones

- Programas de entrenamiento en habilidades
sociales.

- Terapia ocupacional: intervenciones centradas
en el procesamiento sensorial, las habilidades
motoras o la adquisicidon de competencias
para las actividades de la vida diaria (AVD).

20
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Tratamiento farmacologico

No existe ningun tratamiento farmacoldgico que trate los sintomas nucleares del TEA, siendo
el enfoque psicosocial la primera linea de tratamiento. Sin embargo, los farmacos (figura 10)
pueden resultar dtiles:

« Cuando los sintomass interfieren gravemente en su funcionalidad, suponen un riesgo o
dificultan/impiden las intervenciones psicoldgicas y psicopedagogicas (por ejemplo: agitacion,
irritabilidad, conductas autolesivas...).

- Cuando el TEA asocia comorbilidades psiquidtricas (65-80 % de casos) (figura 8).

Consideraciones antes de prescribir:

- Diversas patologias médicas, como la epilepsia o los problemas gastrointestinales, son mds
frecuentes en personas con TEA y debbemos considerarlas a la hora de prescribir.

- Patoplastia: la manifestacion de patologia psiquidtrica en personas con TEA puede ser atipica
(figura 8).

- Respuesta a farmacos: la informacion sobre eficacia y tolerabilidad es limitada y la
orescripcion de farmacos suele ser “fuera de indicacion” (off label). Ademas, los efectos
adversos y reacciones paraddjicas son mads frecuentes en personas con TEA.




GUIA DE

CONSULTA
RAPIDA

Figura 10. Farmacos indicados

TRATAMIENTO

TDAH + TEA

METILFENIDATO ha demostrado
eficacia, aungue con una respuesta
mMAs erratica que en niNos sin TEA

GUANFACINA también eficaz
(menor que el metilfenidato), pero
con menor incidencia de efectos
adversos

TOC O DEPRESION + TEA

ISRS (en indicaciones
” como ansiedad o
v conductas compulsivas
de TEA sin TOC comorbido
existe poca evidencia

para recomendar
sistematicamente su uso)

INSOMNIO

Algunos faGrmacos de
MELATONINA DE LIBERACION
PROLONGADA aprobados
por la EMEA

« FDA: aprobados
RISPERIDONA vy
ARIPIPRAZOL

« EMEA: aprueba también el
uso de HALOPERIDOL en
CQASO0s resistentes

TDAH: trastorno por déficit de atencion e hiperactividad; TOC: trastorno obsesivo-compulsivo; ISRS: inhibidores selectivos de la recaptacion de serotoning; FDA: Food and Drug

Administration; EMEA: European Medicines Agency.

Fuente: elaboracion propia
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Tratamientos con evidencia limitada

- Probiéticos: aunque la evidencia acerca del papel de
la microbiota en el TEA es aun limitadag, parece que
podria existir una asociacion con diversos sintomas,
como el comportamiento socioemocional y los sintomas
gastrointestinales. Aungue parecen ser eficaces en la
mejoria de los sintomas gastrointestinales asociados al TEA,
no hay suficiente evidencia de que mejoren los sintomas
nucleares.

- Acidos grasos omega-3: ticnen beneficios
cardiovasculares, pero la evidencia en el TEA es muy baijqg,
por lo que Nno estdn recomendados de rutina.
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Delbemos
desaconsejar el uso
de tratamientos sin
evidencia cientifica
(pseudoterapias, mal
llomadas “medicina
alternativa” o
“complementaria”),
gue asocian riesgo
potencial directo o
indirecto sobre Ia
salud del niho
(figura 11).

Tratamientos que no deben utilizarse

Figura 11. Tratamientos que no deben utilizarse

TRATAMIENTO

Fuente: elaboracién propia

CON RIESGO DIRECTO

« Quelacion

- Oxigenoterapia hiperbdrica

- Dietas de exclusion (sin gluten, sin cafeina..)
« Inmunoglobulinas humanas orales

CON RIESGOS INDIRECTOS

- Neurofeedback

- Terapias de integracion auditiva

« Comunicacion facilitada

* Suplementos de vitamina B, y magnesio
« Secretina intravenosa

 Flores de Bach

« Homeopatia
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