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El término trastornos del espectro autista (TEA) englo-
ba a un conjunto de entidades con diferentes etiologias
gue se presentan bajo un cortejo sintomético comuan. Es
un sindrome complgjo y heterogéneo, que aparece
tempranamente en el desarrollo del nifio. Al no existir
un marcador biol6gico parasu diagndstico esimportan-
te reconocer sus caracteristicas clinicas para sospechar
y evaluar en formatemprana a estos nifios.

En este articul o los autores describen los elementos
centrales para el diagnostico clinico, asi como los tras-
tornos co-mérbidos y los diagndsticos diferenciales.

Se enfatizalaimportanciadd diagnéstico temprano
através de test de screening y se propone un algoritmo
de evaluacién diagnéstica

Los TEA son definidos por la afectacion de tres as-
pectos del desarrollo:

alteracion de las habilidades sociales,
trastornos de la comunicacion verbal y no verbal,
intereses restringidos y conductas estereotipadas.

El manual diagndsticoy estadistico delostrastornos
mentales (DSM V) incluye, bajo €l término trastornos
generalizados del desarrollo una serie de entidades (au-
tismo infantil, sindrome de Asperger, trastorno desinte-
grativo delanifiez y sindrome de Rett) cuyas caracteris-
ticas coinciden con las definidas bajo el concepto delos
trastornos del espectro autista. Muchos autores prefie-
ren este Ultimo término paradefinir este grupo de enfer-
medades, ya que permite incluir un amplio espectro de
trastornos heterogéneos, pero con rasgos comunes com-
partidos.

La falta de un marcador bioldgico especifico y €
error diagndstico son mencionados alahorade explicar
€ retraso en el diagndstico de estas enfermedades, que
se produce entre los dos y cuatro afios después del co-
mienzo de los sintomas.

Laprevalenciadelos TEA estaestimadaentreun6a
7/1.000, siendo €l trastorno autistael masfrecuente den-
tro del grupo con unaprevaenciade 1 a4/1.000. El au-

mento de laprevalencia de estas enfermedades en laac-
tualidad es explicado por algunos autores por €l aumen-
to en su reconocimiento y por diferentes criterios meto-
dol6gicos en las publicaciones, mientras que para otros
existe un aumento real del nimero de casosvinculado a
factores ambientales.

Se enfatiza e diagndstico temprano a través de la
evaluacion del desarrollo en € control pedidtrico. Sein-
cluyenlasrecomendacionesdelaAcademia Americana
dePediatria, el Centro parael Control de Enfermedades
(CDQ) y d Instituto Nacional de Salud y Servicios Hu-
manos, donde seindicalainmediataderivacion al espe-
cialistade aquellos nifios que presenten ausenciade ges-
ticulacion o verbalizacién propositiva a los 12 meses,
ausenciadefrases (no ecoldlicas) alos 24 mesesy aque-
Ilos que tengan pérdida o regresion del lenguaje a cual -
quier edad.

Se hace referenciabrevemente alos distintostest de
screening, su sensibilidad y especificidad y se reco-
miendasu aplicacion entodoslosnifiosapartir delos18
meses.

Tanto el CHAT (Checklist for Autismin Toddlers),
el M-CHAT (Modified- CHAT) como el PDDST (Per-
vasive developmental Disorders Screening Test) permi-
tenidentificar nifios con trastornosdel espectro autistaa
partir de los 18 meses de edad.

Son también mencionados en estetrabajo otros cues-
tionarios dirigidos a nifios mas grandes y cuestionarios
especificos de diagndstico.

Entrelos diagndsti cos diferencial es que deben plan-
tearse, seguin los autores, estan € retardo mental severo
gue puede tener asociado los déficit sociales, la inten-
cion comunicativay € trastorno del juego, trastornos
psiquiétricos como la esquizofreniay el trastorno bipo-
lar, que pueden presentar unaalteracion del lenguaje ex-
presivo y poco contacto visual, y 1os déficit sensoriales
visualesy auditivos que pueden exhibir conductas simi-
lares alas observadas en los TEA.

El algoritmo de evaluacion propuesto incluye:
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Enun primer nivel sedebeevaluar audicidony visiéon
del nifio, y si existen factores de riesgo ambiental 6
habito de pica se debe solicitar plombemia.

L as siguientes eval uaciones son especificas paralos

TEA y seredizan por los diferentes especidistas:

- examen neurol 6gico;

- evaluacion psicolgica;

- evauacion del lengugje;

- evaluacion delas habilidades motrices.

El especialista debe considerar los siguientes exa-

menes paraclinicos:

- Estudiosgenéticos: estal vez el areade mayor in-
terés, siendo hoy diaindiscutible |a base genética
en este grupo de enfermedades. Las anormalida-
des cromosomicas se encuentran en un 5 a 9% de
los pacientes con TEA. La Academia Americana
de Neurologia, reservael estudio decariotipoy el
andlisisde ADN paraladeteccion de X fragil para
aquellos pacientes con TEA y retardo mental y/o
dismorfias, 0 en aguellos con antecedentes fami-
liares de sindromede X frégil. Muchosinvestiga-
doresrealizan derutinad estudio de ADN parala
investigacion de X fréagil. Lablsquedadelamuta-
cion del gen MECp2 en el cromosoma X, para el
diagndstico de sindrome de Rett, debe ser realiza-
do siempre que exista un fenotipo orientador.

- Pruebasneurometabdlicas. lasanormdidades meta-
bdlicas se encuentran en menos de un 5% delos ca-
sos. Las ateraciones que se pueden asociar en los
TEA son errores congénitos del metabolismo delos
aminoécidos, carbohidratos, purinas, y ateraciones
mitocondriales. Lainvestigaci 6n metabdlicaespeci-

ficaesrecomendadaen los pacientes con unaclinica
evocadora para este grupo de enfermedades.

- Estudios de neuroimagen: no se propone € estu-
dioimagenol6gico en formarutinaria. Si hay ma-
crocefalia (37% de los autistas) o crisis epilépti-
cas, deberealizarse siempre.

- EEG con registro en suefio, sobre todo si hay
historiade crisisretardo mental o deterioro cog-
nitivo. Lasalteraciones el ectroencefal ogréficas
son mas frecuentes en los nifios con regresion
del lengugje. Laedad de presentacion delascri-
sis epilépticas tiene una distribucién bimodal
(primerosanosdeviday adolescencia). Sereco-
miendael uso de registros prolongados.

Esrecomendadalareevaluacion del comportamien-
toy el desarrollo del nifio a partir del afio de comenzar
un programa de intervencion.

Conclusiones

Se establece laimportancia de identificar las alteracio-
nes del neurodesarrollo en forma temprana y derivar
oportunamente a nifio para realizar una evaluacion
diagndstica.

Por tratarse de un grupo heterogéneo detrastornos se
recomienda la creacion de grupos multidisciplinarios.
El rol del neuropediatra en el proceso diagnostico se
centra en la blsqueda etioldgica y la identificacion de
trastornos co-mérbidos.

La intervencion temprana permitird proporcionar a
estos nifios estrategias que ayuden a desarrollo de su
maximo potencial.
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