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Resumen

Los objetivos de este articulo es reincidir, una vez mas, en la importancia que tiene el diagndstico precoz
de los trastornos del espectro autista. Es bien conocido que una deteccion precoz de estos trastornos y la
puesta en marcha de intervenciones terapéuticas apropiadas van a influir en un pronéstico mas favorable.
Se efectuara una revision sobre las dificultades metodolégicas y técnicas para establecer un diagnéstico
los mas precozmente posible y se propondra el CHAT (Checkilist for Autism in Toddlers) y MCHAT (Modified
Checklist for Autism in Toddlers) como instrumentos validos de deteccion de estos trastornos a los dos afios
de edad. El presente trabajo se ha basado parcialmente en el trabajo de revisién y consenso dirigido por

Pauline A. Filipek y publicado en el Journal of Autism and Developmental Disorder (vol 29, 6,1999).
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ABSTRAC

The aim of this article is to reiterate, once again, the importance of early diagnosis of autism spectrum disorders.
It is well known that early detection of these disorders and the implementation of appropriate therapeutic
interventions will lead to a more favorable prognosis. A review of the methodological and technical difficulties in
establishing a diagnosis as early as possible will be conducted, and the CHAT (Checklist for Autism in Toddlers)
and MCHAT (Modified Checklist for Autism in Toddlers) will be proposed as valid instruments for detecting these
disorders at two years of age. This work is partially based on the review and consensus work directed by Pauline
A. Filipek and published in the Journal of Autism and Developmental Disorder (vol. 29, no. 6, 1999).
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Introduccion

Los trastornos generalizados del desarrollo estan constituidos por un grupo heterogéneo de procesos
neurobiolégicamente diversos que se caracterizan por la existencia de déficit en mdultiples areas
funcionales, que conducen a una alteracion difusa y generalizada de los procesos del desarrollo. El
resultado es un retraso y una desviacion de los patrones normales del desarrollo y afecta de forma mas

llamativa a tres areas de comportamiento:
» Alteraciones en las relaciones sociales e interaccion
»  Alteraciones en el lenguaje verbal y no verbal

»  Presencia de patrones e intereses restrictivos y repetitivos de conducta

En el presente trabajo se van a usar como sinénimos los términos autismo, autistico y espectro autista para
referirnos al amplio paraguas diagndstico de los trastornos generalizados del desarrollo (TGD), mientras
que el término Trastorno Autista se usara para referirnos a los criterios mas restringidos que define el
Manual Diagnéstico y Estadistico de los Trastornos Mentales, 42 Edicion (DSM-IV; APA, 1994)

Los primeros estudios epidemiolégicos comunicaron una incidencia del Autismo Infantil de 4-5 por 10.000,
lo que equivale aproximadamente a 1 de cada 2.000 personas. Actualmente la incidencia se estima
alrededor del 10-20 por 10000, es decir una de cada 500 a 1000 personas. Este aumento de la frecuencia
se puede deber a un incremento real de estos trastornos, a un mayor conocimiento clinico o a una
modificacion de los criterios diagndsticos que tenderian a ser menos estrictos. Por tanto podemos afirmar
que el autismo infantil no es un trastorno raro y que es mas prevalente en la poblacién pediatrica que el

cancer, la diabetes, la espina bifida o el sindrome de Down.

La proporcién entre nifios y nifias con autismo se ha fijado tradicionalmente en aproximadamente 3:1 a 4:1.
Sin embargo, la proporciéon parece variar con el coeficiente intelectual (Cl), yendo desde 2:1 en los que
presentan una grave disfuncion hasta mas de 4:1 en los que tienen un Cl normal. Se podria aventurar que
menos nifias con Cl normal son diagnosticadas de autismo porque ellas son mas habiles socialmente que

los niflos con similar CI.

En un estudio realizado en el Reino Unido (Howlin y Moore, 1997) se ha descrito la experiencia diagnostica
con casi 1.300 familias con nifios con autismo. La edad media de diagndstico no fue inferior a los 6 afos
(mientras que en USA la media esta entre los 3 y los 4 afios de edad), a pesar del hecho de que la mayoria
de los padres de nifios con autismo tenian la sensacion de que algo estaba mal hacia los 18 meses, como
media, y usualmente buscaban ayuda médica hacia los 2 afios de edad. Menos del 10% de los padres
recibieron un diagndstico en la primera visita. Alrededor del 90% fueron remitidos a otro profesional pero
muchos de ellos seguian recibiendo informacién tales como “nada va mal”, “ya ira madurando” o que

volvieran si sus preocupaciones persistian.

Estos mismos autores concluyeron en su estudio que:
* Las preocupaciones tempranas de los padres sobre la evolucidon del nifio deben ser tomadas

mas en serio por los profesionales de atencién primaria y los especialistas.
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» o«

« Las etiquetas como “rasgos autistas”, “tendencias autistas” “sintomas autistas” etc, deben ser

evitadas si uno es incapaz de emitir un diagnostico especifico de autismo

» El diagnéstico por si sélo, puede ser un paso critico, pero no mejora el prondstico si no se
acompafia de ayuda practica y apoyo para ayudar a los padres a obtener tratamiento para el
nifo.

La presion a favor de la identificacion temprana proviene de la evidencia reunida durante los ultimos afos
de que una intervencion temprana intensiva en un marco educativo 6ptimo conduce a una mejoria en el
prondstico de la mayoria de los nifios con autismo, incluyendo el lenguaje en un 75% o mas, e incrementos

significativos en el progreso evolutivo y rendimiento intelectual.
Por tanto las ventajas de un diagndstico precoz del autismo son muchas, e incluyen:
«  Tratamiento y planificacién educativa tempranas.
*  Proporcionar apoyos y educacién a la familia, reduccion del estrés y la angustia familiares.

« Dispensacion de apropiados cuidados médicos al nifio.

Sin embargo el diagndstico precoz, como es de suponer, no esta exento de dificultades especialmente en

el primer afio de edad. Entre los factores que no favorecerian el diagndstico precoz se podrian citar:

« Larelativamente baja incidencia del autismo.
* La dificultad de los padres para detectar los sintomas que caracterizan al autismo en sus

primeras etapas.
« Lafalta de informacion por parte de aquellos profesionales implicados en la atencion temprana.

« Algunos clinicos rechazan discutir la posibilidad de un diagndstico de autismo con los padres de
nifos pequefios, incluso cuando los sintomas estan presentes, debido a sus temores sobre la
angustia de la familia, los posibles efectos adversos de etiquetar al nifio, el temor de equivocarse

en el diagnostico, y la esperanza de que los sintomas pudieran remitir.

* La orientacion y preocupacion de los pediatras por detectar las alteraciones perceptivas,
motéricas u otras enfermedades y menos de aquellas alteraciones del desarrollo (sociales,

comunicativas) que caracterizan al autismo.

* La inadecuacion y disponibilidad de instrumentos diagndsticos validos para los trastornos del
espectro autista en estas fases tan tempranas del desarrollo. Ademas los sintomas van
apareciendo o se van haciendo evidentes de manera insidiosa, encubierta y casi disimulada tras

un rostro sano y un desarrollo en muchos casos no problematico a nivel perceptivo y motor.

« Las diferentes formas y tiempo de aparicion del trastorno pues hay casos en los que parece que
los sintomas ya estan presentes desde el principio y en otros, parecen mostrarse después de un

periodo de desarrollo aparentemente normal.
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3. Signos y sintomas actuales de los Trastornos Generalizados del Desarrollo

En el momento actual los criterios diagndsticos mas aceptados para definir el autismo son los tipificados
en el DSM-IV (APA, 1980) y que estan en equivalencia con los de la Clasificacion Internacional de
Enfermedades (CIE-10)(Tabla1).

El fenotipo clinico reconocido en la actualidad incluye nifios con déficits poco severos, pero inequivocos,

en lo social, en la comunicacion y en la conducta.

Algunas investigaciones han puesto de manifiesto que casi un 15% de los nifios no diagnosticados
previamente que reciben educacién especial cumplen con los criterios para el Trastorno Autista del DSM-
IV. Los cuestionarios disefiados especificamente para el TDAH (Trastorno por Déficit de Atencion e
Hiperactividad) no identifican los sintomas autistas, y en algunas series de casos se ha demostrado que
74% de los nifios con autismo de alto funcionamiento habian sido erréneamente diagnosticados con TDAH
a pesar de las claras diferencias en su competencia social, desarrollo cognitivo, y repertorio restringido de

actividades.

Tabla I. Los Trastornos Generalizados del Desarrollo (Espectro Autista)
Diagnostico en el DSM-1V (APA, 1994) Diagnostico en la ICD-10 (WHO, 1992, 1993)

Trastorno Autista Autismo Infantil
Trastorno de Asperger Sindrome de Asperger

Trastorno Desintegrativo de la Infancia | Otros Trastornos Desintegrativos de la Infancia

Trastorno de Rett Sindrome de Rett
TGD-No especificado Autismo Atipico
Autismo Atipico Otros TGD; TGD No Especificado

(No se corresponde con ningun | Trastorno Hiperactivo con Retraso Mental con
diagnéstico de la DSM-IV) Movimientos Estereotipados

Como hemos comentado al principio todos los nifios del espectro autista o Trastornos Generalizados del
Desarrollo muestran los mismos déficits nucleares:: 1, Interaccion social reciproca; 2, Comunicacioén verbal
y no verbal y, 3, Conductas o intereses restringidos y repetitivos (APA, 1994). A pesar de ello existe una
marcada variabilidad en la severidad de la sintomatologia entre los pacientes, y el nivel de funcionamiento
intelectual puede variar desde el retraso mental profundo a una inteligencia normal o incluso alta en algunas

areas. Los criterios diagnosticos del DSM-IV para el trastorno autista se presentan en la Tabla Il.
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Tabla Il. Criterios Diagnosticos para el Trastorno Autista (APA, 1994)

A. Un total de seis (o mas) items de los apartados (1), (2) y (3), con al menos dos items de (1) y al menos
uno de (2) y de (3)

(1) Deterioro cualitativo en la interaccion social, manifestado por al menos dos de los siguientes:

a) Marcado deterioro en el uso de multiples conductas no—verbales que regulan la interaccion
tales como el contacto ocular, la expresion facial, las posturas corporales, y los gestos, que regulan las
interacciones sociales.

social,
b) Fallo en el desarrollo de relaciones entre pares, adecuadas a su nivel evolutivo.
c) Ausencia de intentos espontaneos de compartir diversiones, intereses, o aproximaciones a otras
personas (p. €j. : no mostrar, acercar o sefialar objetos de interés.)

d) Ausencia de reciprocidad social o emocional.

(2) Deterioro cualitativo en la comunicacién, puesto de manifiesto por, al menos, una de las siguientes:

a) Retraso evolutivo, o ausencia total de lenguaje hablado (no acompafiado de intentos compensatorios a
través de modalidades alternativas de comunicacion, como gestos o mimica).

b) En individuos con lenguaje apropiado, marcado deterioro en la capacidad de iniciar o mantener una
conversacion con otros.
c) Uso repetitivo y estereotipado del lenguaje, o lenguaje idiosincratico.

d) Ausencia de juego variado, espontaneo, creativo o social, apropiado a su nivel de desarrollo.

(3) Patrones de conducta, intereses y actividades restrictivos, repetitivos y estereotipados, puesto de manifiesto
por, al menos, una de las siguientes:

a) Preocupacién que abarca a uno o mas patrones de interés estereotipados y restringidos, que es anormal o
en intensidad o en el foco de interés en si.
b) Adherencia aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no funcionales.
¢) Manierismos motores estereotipados y repetitivos (p.ej.: aleteos de manos o dedos, 0 movimientos
complejos que implican a todo el cuerpo).
d) Preocupacion persistente por partes de objetos.
B. Retraso o funcionamiento anormal en al menos uno de las siguientes areas, con inicio antes de los 3
anos:
(1) Interaccion social.
(2) Uso social y comunicativo del lenguaje

(3) Juego simbdlico o imaginativo.

C. El trastorno no se puede encuadrar mejor como Sindrome de Rett o Trastorno Desintegrativo de la
Infancia.
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a. Trastorno Autista

Deterioro Cualitativo en las Interacciones Sociales. Se refiere a un deterioro cualitativo y no a una

ausencia absoluta de conductas sociales. Las conductas pueden variar desde la absoluta falta de
conciencia de la existencia de la otra persona hasta el contacto ocular, que aun existiendo, no se
usa para modular las interacciones sociales. A veces, algunos nifios, pueden acercarse de forma
indiscriminada a otras personas, dando muestras de hacer un mal uso de los indicadores sociales

ligados al contexto.

Deterioro Cualitativo en la Comunicacion. La funcion expresiva del lenguaje, en el espectro autista,

va desde el completo mutismo hasta la fluidez verbal, aunque esta fluidez normalmente se
acompafa de muchos errores semanticos (el significado de las palabras ) y pragmaticos (el uso
del lenguaje para comunicarse) en el habla. Los nifios autistas, incluso los que tienen un buen
nivel de expresion verbal, presentan déficits de comprension. Muchos nifios autistas cuando
quieren algo no senalan si no que utilizan la mano de la otra persona para sefialar el objeto

deseado.

Otra caracteristica del habla autista es la ecolalia inmediata o demorada. El término ecolalia
inmediata se refiere a la repeticién inmediata de palabras o frases dichas por otra persona y que
puede ser normal a la edad de los dos afios. Llega a ser patoldgica cuando se mantiene como
modo preferente de lenguaje expresivo después de los dos afios. La ecolalia demorada se refiere
al uso de frases ritualizadas que han sido aprendidas y que el sujeto expresa en diferentes
circunstancias mas o menos adecuadas. También son frecuentes el uso de neologismos y la

inversion de los pronombres, refiriéndose a él, por ejemplo, en tercera persona.

Patrones de Conducta, Intereses y Actividades Restrictivas, Repetitivas y Estereotipadas. Algunos

nifos repiten una pregunta insistentemente, sin tener en cuenta la respuesta que hayan obtenido.
Los nifios autistas con un buen nivel verbal comparten “a menudo” sus conocimientos con los
demas pero no suelen tener en cuenta el interés del otro y a veces continlan a pesar de que el

otro le haya comunicado que no le interesa el tema.

Muchos nifios presentan rituales y necesitan que todo permanezca en la misma posicion no

pudiéndose cambiar lo mas minimo sin provocarles rabietas u otros trastornos emocionales.

Con frecuencia manifiestan movimientos corporales estereotipados, tales como aplaudir con las
manos, balanceos, aleteos con los brazos cuando estan nerviosos o alterados, lo que es poco

frecuente en niflos normales mayores de dos afios.

Otros nifios estan fascinados por las partes de algunos objetos, se implican en acciones
repetitivas, como abrir y cerrar cajones, encender y apagar la luz etc. Los autistas mas jévenes a

menudo se interesan por el agua y otros presentan conductas de esnifar cualquier objeto.
b. Sindrome de Asperger

Un afio después de la primera descripcion del autismo de Kanner en el afio 1943, Asperger,
pediatra austriaco, describid a cuatro nifios con "psicopatia autista”, que presumiblemente tenian

conductas autistas poco severas y un Cl normal. Este informe escrito en aleman no fue
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ampliamente conocido hasta la década de los 80. Este término diagnéstico fue incluido por
primera vez en el DSM-IV (APA, 1994), y los criterios para los deterioros cualitativos en la
interaccion social, los patrones de conducta y actividades restrictivos y repetitivos, son idénticos
que los del Trastorno Autista.

En contraste con los criterios del Trastorno Autista, que incluyen déficits en comunicacién verbal
y no verbal, y en el juego, los actuales criterios del Sindrome de Asperger establecen que no haya
"evidencia significativa" de retraso en el desarrollo del lenguaje, de forma que el nifio usa palabras
simples a los 2 afios, y frases comunicativas a los 3 afios. Ademas se exige que el Cl sea normal
o cercano a la normalidad. La falta de una desviacion clara en el lenguaje usualmente lleva a un
reconocimiento clinico mas tardio que en otros trastornos del espectro autista, lo que se debe,
presumiblemente, a la conducta adaptativa temprana normal o casi normal. Sin embargo, el
lenguaje en el Sindrome de Asperger claramente ni es normal ni tipico. Los individuos con
Sindrome de Asperger normalmente tienen un habla pedante y pobremente modulada, una
pragmatica no verbal o habilidades de conversacion pobres, e intensa preocupacion sobre temas
muy concretos tales como el tiempo atmosférico o los horarios de autobuses. Su habla es a
menudo concreta y literal, y sus respuestas normalmente no enlazan con la pregunta. Algunos de
estos nifios han sido etiquetados Trastorno del Lenguaje Semantico—Pragmatico, en lugar de
Asperger o autismo. Sin embargo, este diagndstico de trastorno en el lenguaje no es una
sustitucion adecuada del diagnéstico de autismo, ya que no cubre el déficit social y los intereses
restrictivos y repetitivos. Socialmente los nifios con Asperger son incapaces de hacer amigos,
muestran reacciones sociales inapropiadas y son ridiculizados con frecuencia por sus
companieros. Igualmente suelen presentar alteraciones de la motricidad gruesa y fina, incluyendo

movimientos torpes y descoordinados y posturas extrafias.
c. Trastorno Desintegrativo de la Infancia

El Trastorno Desintegrativo de la Infancia es un trastorno poco frecuente y se define por una rapida
regresion neuroldgica, que acaba la mayoria de las veces, en una sintomatologia autista. Aparece
tras un desarrollo temprano normal hasta la edad de 24 meses. Se le ha denominado de diferentes
formas a lo largo de la historia como Sindrome de Heller, Demencia Infantil o Psicosis
Desintegrativa. Normalmente aparece entre los 36 y los 48 meses de edad, pero puede ocurrir
hasta los 10 afios de edad. Se caracteriza por la pérdida de lenguaje, habilidades sociales, de
juego, o motrices, previamente normales, y frecuentemente incluye la aparicion de conductas
repetitivas restrictivas, todas tipicas del autismo. Se asocia frecuentemente con los sintomas
autistas mas severos, incluyendo pérdida profunda de habilidades cognitivas, dando como
resultado retraso mental. Revisiones frecuentes sobre el Trastorno Desintegrativo han observado

una predominancia masculina (4 a 1) y una edad media de aparicion de 29 meses.

En nifios con autismo también esta bien establecido que una regresioén clinica puede ocurrir y a
menudo ocurre, a los 15 meses de edad pero esta regresiéon no debemos confundirla con el

Trastorno Desintegrativo que aparece mas tarde.

De todas formas a veces resulta muy dificil diferenciar la regresion autista que suele ocurrir a los

15 meses del Trastorno Desintegrativo y su clarificacion implicaria diferenciar la “edad de
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aparicion” con la “edad de reconocimiento”. Quizas la evaluacion retrospectiva mediante las

grabaciones de video domésticas nos ayuden a clarificar e identificar estas alteraciones.
d. Autismo Atipico

Este diagndstico se usa cuando estad presente una sintomatologia autista significativa desde el
punto de vista clinico, incluyendo déficits en la interaccion social reciproca, en comunicacion
verbal o no verbal, o conducta, intereses y actividades estereotipadas, pero no se cumplen todos
los criterios para el diagndstico de eautismo; por ejemplo, un nifio que no cumple al menos 6 de
los 12 posibles criterios para el diagnostico de Trastorno Autista, o cuya aparicion de la
sintomatologia es posterior a los 36 meses. De la misma forma, se incluiria a nifios cuyos sintomas

son atipicos 0 no son tan severos como para codificarlos bajo este diagnostico.
e. Sindrome de Rett

El Sindrome de Rett, un trastorno neurodegenerativo esencialmente limitado a nifias y se
manifiesta después de un periodo de funcionamiento normal. Las nifias con sindrome de Rett
presentan los sintomas a partir de los de 6 a 8 meses de edad. Presentan en el nacimiento un
perimetro cefalico normal y avances evolutivos tempranos normales. Posteriormente manifiestan
una desaceleracion del crecimiento craneal entre los 5 y 48 meses que puede llegar a
microcefalia, pérdida de habilidades manuales intencionales, hiperventilacion, estereotipias y
movimientos con las manos tales como retorcer las manos, movimientos de lavado de manos,
chupérselas, palmotear, mala coordinacion de la marcha y pérdida de la interacciéon social y
desarrollo del lenguaje receptivo y expresivo severamente deficitario.

4. Deteccion y Diagnéstico del Autismo

En la actualidad no disponemos de ningun marcador bioldgico para el autismo y por tanto la deteccion debe
focalizar su atencion en la conducta. Existen dos niveles de deteccion: el primero que se dirige a toda la
poblacion e implica identificar todos los nifios con riesgo de cualquier trastorno evolutivo, y un segundo
nivel que implica una investigacién mas en profundidad de los nifios anteriormente identificados como de
riesgo de padecer un trastorno evolutivo, diferenciando aqui el autismo de otras clases de dificultades

evolutivas.

Las grabaciones de video domésticas han puesto de manifiesto que a los 12 meses es posible diferenciar
a nifos autistas de otros nifios normales e incluso diferenciarlos de nifios afectos de retraso mental. Las

conductas mas estudiadas a estas edades han sido:
«  El contacto ocular
«  Girarse cuando se les llama por su nombre
e Sedalar

. Mostrar.

Mas dificil resulta identificar los nifios con variantes menos severas del trastorno (sin retraso mental y del

lenguaje), por lo que a veces permanecen sin diagnostico durante afos, causandoles importantes
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dificultades en sus intentos de responder a las demandas de la educacién elemental sin los apoyos

especificos.

En el momento actual en nuestro pais no se suele utilizar en atenciéon primaria tests estandarizados de

deteccion de conductas.

Es importante aceptar que los padres normalmente estan en lo cierto en lo referente a sus sospechas el
desarrollo de sus hijos y sus sospechas deben ser valoradas y conducir a posteriores investigaciones. Sin
embargo, la ausencia de sospechas por parte de los padres no implica un desarrollo normal y por tanto el

desarrollo del nifio debe ser evaluado de forma sistematica.

En la Tabla Il se muestra las sospechas de los padres que deben ser consideradas como sefales de alerta
por los profesionales y en la Tabla IV una serie de preguntas especificas para explorar la presencia de

sintomas pertenecientes al espectro autista

Tabla lll. Senales de alerta expresadas por los padres

Preocupaciones sobre la comunicacion
* No responde a su nombre
*  No puede decirme lo que quiere
*  Lenguaje retrasado
* No sigue instrucciones
*  Parece sordo a veces
»  Parece oir algunas veces y otras
*  No sefiala ni dice adids con la m
»  Solia usar unas pocas palabras,

no

Jero ya no las dice

Preocupaciones sobre el aspecto Socia |
*  No sonrie socialmente
»  Parece jugar solo/a
»  Consigue las cosas por si
mismo/a
*  Es muy independiente
»  Tiene pobre contacto escolar
»  Esta en su propio mundo
»  Es como si no estuviera con
nosotros
* No esta interesado/a por otros
nifos/as
Preocupaciones sobre la Conducta
* Rabietas
»  Es hiperactivo, no cooperado
oposicionista
*  No sabe como jugar con sus

*  Anda de puntillas
»  Tiene un carifio extrafio por a
juguete I los objetos una y otra vez (p. ej: no los suelta)
*  Pone los objetos en fila
*  Es hipersensible con ciertas t
0 sonidos
»  Tiene patrones de movimient
Indicacion absoluta para una evaluacion mas amplia inmediata
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*  No balbucea a los 12 meses
. No hace gestos (sefialar, decir adiés con la mano, etc) a los
meses
. No dice palabras sencillas a los 16 meses
. No dice frases espontaneas de 2 palabras (no simplemente
ecolalicas) a los 24 meses CUALQUIER PERDIDA EN EL
LENGUAJE O HABILIDAD SOCIAL

Tabla IV. Preguntas Especificas sobre el Desarrollo

Socializacién

. aza como los otros nifios?

nira cuando le hablas o juegas?

rie en respuesta a las sonrisas de los otros?

mplica en juegos reciprocos?

ticipa en juegos sencillos de imitacion, como “palmas, palmitas” o “Cucu”

nteresa por otros nifios?

Comunicacion

o la con su dedo?
. gestos como si 0 no?
: tu atencion cogiendo objetos para que ta los veas?
*  ¢Hay algo raro en su lenguaje?
*  ¢Muestra cosas a la gente?
*  ¢Lleva a un adulto de la mano a algun sitio?
«  ¢Darespuestas inconsistentes a su nombre o a las érdenes que recibe?
*  ¢Usa habla ecolalica, repetitiva o aprendida de memoria?
*  ¢Memoriza series de palabra o frases hechas?

Conducta

Tiene conductas repetitivas, estereotipadas o movimientos corporales raros?

Se preocupa por un nimero pequefo de intereses?

* * Sefijamas en parte de los objetos que en los objetos en si mismos? ¢ Tiene
. 1ego simbdlico limitado o ausente?

Imita las acciones de otras personas?

Juega con los juguetes siempre de la misma forma?

Esta fuertemente encarifiado con algun especifico e inusual objeto?

Actualmente los instrumentos diagnésticos disponibles son dificiles de aplicar a los nifios mas pequefios.
Esto podria tener su explicacion en las diferencias sintomaticas entre los casos y también a que las
carencias sociales, linguisticas y ciertos retrasos no se ponen de manifiesto hasta que el nifio no tiene la
oportunidad de interaccionar con sus compafieros en la guarderia. Los sintomas primarios del autismo
cambian con la edad y los nifios menores de tres afios raramente presentan las conductas perseverativas,
preocupaciones o resistencia a cambiar; pueden no tener la habilidad cognitiva necesaria para jugar de
forma repetitiva. En niflos muy pequefios ciertos retrasos y alteraciones del patrén de la interaccién social
pueden ser confundidos con timidez, temperamento inhibido o con rasgos evolutivos relacionados con

caracteristicas familiares.

De momento no existen instrumentos sencillos y fiables que permitan su uso en las consultas pediatricas

en estas primeras edades y ademas estén adaptados a los tiempos de consulta.

Los padres empiezan a ser conscientes de las dificultades del hijo entre los 15 y 22 meses de edad, aunque

se pueden detectar antes si existe un retraso mental asociado. El nifio no suele ser visto por el especialista
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hasta los 22-27 meses, no emitiéndose un diagndstico definitivo antes de los tres afios en el mejor de los

casos.

Diferentes estudios han demostrado que este retraso en el proceso diagndstico produce una pérdida de los
tiempos de intervencién con la consecuente repercusion sobre el prondstico. Conocemos, por ejemplo, que

la introduccién de juegos simbdlicos y del lenguaje antes de los 5 afios mejoran el prondstico.

Los profesionales implicados en la atenciéon temprana del nifio deben de estar lo suficientemente
familiarizados con los signos y sintomas de autismo como para reconocer los posibles indicadores que

hacen necesaria una evaluacion diagnéstica mas amplia.

Nuevos instrumentos para el diagnodstico precoz se estan investigando en la actualidad y segun los
resultados publicados parece que algunos de ellos estan llamados a convertirse en valiosos utiles para la

detecciodn de estos problemas en las consultas pediatricas.

A continuacién vamos a mostrar dos instrumentos estandarizados con unos niveles de sensibilidad y

especificidad satisfactorios que podrian ser aplicables en nuestro medio asistencial.

El primero de ellos (Anexo 1) es el Cuestionario para el Autismo en Nifios Pequefios (CHAT; BaronCohen
et al., 1996) que fue disefiado para detectar el autismo a los 18 meses de edad. Estd compuesto por dos
partes, la primera de ellas dirigida a los padres formada por nueve preguntas, y la segunda consta de una
serie de cinco preguntas disefiadas para ser observadas o administradas al nifio por el profesional durante
la visita. Como puntos fuertes de este cuestionario tenemos su facil aplicacion y su capacidad para

identificar nifios de 18 meses de edad con riesgo de padecer autismo en la poblacion normal.

Estudios de seguimiento han puesto de manifiesto que preguntas claves como el sefialamiento
protodeclarativo, desajustes en el contacto ocular y los juegos simbdlicos son signos precoces de autismo
con alto valor predictivo. Baron-Cohen investigé a mas de 16000 nifios con el CHAT detectando 12 nifios
de alto riesgo, 10 recibieron diagnodstico de autismo y dos de retraso del desarrollo. Todos los diagndsticos
fueron confirmados 3,5 afios después.

Otro estudio longitudinal (Baird et col, 2000) de 6 afios de seguimiento efectuado sobre los nifios
previamente evaluados con el CHAT y utilizando métodos intensivos de diagnéstico, identifico un total de
94 nifios (de ellos 50 estaban diagnosticados de Trastorno Autista y 44 de otros Trastornos del Desarrollo).
Se comprobé que el CHAT presentaba una sensibilidad del 38% y una especificidad del

98% para el diagndstico del Trastorno Autista. La sensibilidad disminuia cuando se trataba de diagnosticar
los Trastornos del Espectro Autista. Los autores concluyeron que el CHAT era un instrumento valido para
identificar casos de Autismo y Trastornos Generalizados del Desarrollo a la edad de 18 meses. Sin embargo
el CHAT no era un instrumento diagnodstico util para identificar posibles casos potenciales del espectro

autista.

Por tanto una de las deficiencias encontradas es que es menos sensible para a los sintomas menos severos

del autismo como aquellos que presentan Trastornos No especificados, Asperger o Autismo Atipico.

Recientemente ha sido elaborado otra escala derivada de la anterior y disefiada por Robins et al.

(2001) y que viene en cierto modo a complementarla. Se trata del MCHAT (Modified Checklist for
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Autism in Toddlers) que es cumplimentada exclusivamente por los padres y consta de 23 items. Su formato
y las primeras nueve preguntas estan tomadas directamente del CHAT (Anexo 2). La version original estaba
formada por 30 items pero tras realizar estudio del analisis discriminante y excluir aquellas que muchos

padres no las habian contestado se quedé tal y como lo conocemos actualmente.

Los objetivos de los autores del MCHAT al ampliar el cuestionario era identificar un nimero mayor con
Trastornos Generalizados del Desarrollo y no tener que depender de las observaciones del personal
médico. Se intentaba que el MCHAT obtuviera una mejor sensibilidad entre razones por situar la edad de

investigacion a los 24 meses y por lo tanto se incluirian a los nifios que regresan después de los 18 meses.

Una vez realizado el estudio sobre una poblacion de 1276 nifios y efectuar analisis estadistico se encontré
una fiabilidad de a=0,85 para los items criticos (los 6 items que se habian mostrado mas discriminates: 7,
14, 2,9, 15y 13) y un 0=0,83 para el cuestionario total. El analisis de la Chi Cuadrado indicé que todos los
items del MCHAT fueron significativamente diferentes entre los nifios diagnosticados como autistas en

comparacion con los nifios no diagnosticados excepto los items 1 y 16 que eran de relleno.

Basandose exclusivamente en los 6 items extraidos del Analisis de la Funcion Discriminante los autores

encuentran una sensibilidad del 0,87 y una especificidad del 0,99.

Ambos instrumentos se pueden considerar como validos para una investigacion de Nivel 1 (Deteccion) y
se lleva a cabo sobre poblaciones no seleccionadas. Una vez que los pacientes han sido detectados como
sujetos de riesgo se pasaria a una investigacion de Nivel Il en dénde se confirmaria el diagnéstico y se
efectuaria una evaluacion mas detallada con la finalidad de elaborar las pertinentes medidas terapéuticas.
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Anexo 1
CHAT
(CUESTIONARIO PARA DETECCION DE RIESGO DE AUTISMO A LOS 18 MESES) Autores: Baron-

Cohen et al.

El CHAT (CHecklist for Autism in Toddlers) es un cuestionario para determinar posibles casos de nifios con autismo
en la exploracion evolutiva rutinaria de los 18 meses por parte de Médicos Generales (MG) y Diplomados
Universitarios de Enfermeria (DUE). Se tarda alrededor de 20 minutos en completarlo.
SECCION A: PREGUNTAR AL PADRE/MADRE:
1. ¢ Disfruta su hijo al ser mecido, botar en sus rodillas, etc?

Si/ No
2. 4 Se interesa su hijo por otros nifos? (*) .
Si/No
3. ¢ Le gusta a su hijo subirse a los sitios, como a lo alto de las escaleras? Si/N
i/ No
4. ; Disfruta su hijo jugando al cucu-tras/ escondite? )
Si/ No
5. ¢ Simula alguna vez su hijo, por ejemplo, servir una taza de té usando una tetera y una .
taza de juguete, o simula otras cosas? (*) Si/No
6. ¢ Utiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefalar, para pedir algo? si/N
i/ No
7. ¢ Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefalar, para indicar interés por algo? (*) o
i/ No
8. ¢ Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequefios (p.ej. coches o bloques), )
y no solo llevarselos a la boca, manosearlos o tirarlos? Si/No
9. ¢ Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para mostrarle algo? (*) =
i/ No
SECCION B: OBSERVACION DEL MG O DUE
I. ¢ Ha establecido el nifio contacto ocular con Vd durante la observacion Ssi/N
i/ No
Il. Consiga la atencioén del nifio, entonces sefale un objeto interesante en la habitacion )
y diga: “iOh miraj Hay un (nombre de juguete);” Si (1)/ No
I1l. Consiga la atencién del nifio, entonces dele una tetera y una taza de juguete y diga )
“; Puedes servir una taza de t&?” (*) Si(2)/ No
IV. Diga al nifio “; Donde esta la luz?”. ; Senala el nifo con su dedo indice a la luz? )
Si (3)/ No
V. ¢ Sabe el nifio construir una torre de bloques?. Si es asi, ¢ Cuantos? Si/N
i/ No

1. Para contestar Si en esta pregunta, asegurese de que el nifio no ha mirado sélo su mano, sino que
realmente ha mirado el objeto que esta Vd. sefalando.

2. Sipuede lograr un ejemplo de simulacién en cualquier otro juego, puntue Si en este item.

3. Repitalo con ";Doénde esta el osito?" o con cualquier otro objeto inalcanzable, si el nifio no entiende la
palabra "luz". Para registrar Si en este item, el nifio debe haber mirado a su cara en torno al momento de
sefalar.

La Seccién A evalta 9 areas del desarrollo, con una pregunta para cada area: juego brusco y desordenado, interés
social, desarrollo motor, juego social, juego simulado, sefalar protoimperativo, sefialar protodeclarativo, juego
funcional, atencion conjunta. La Seccién B se ha incluido para que el médico compruebe el comportamiento del
nifo, comprobando las respuestas de los padres dadas en la Seccion A.
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Anexo 2
MCHAT
CUESTIONARIO MODIFICADO PARA DETECCION DE RIESGO DE AUTISMO (Robins et al, 2001)

Con relacioén a su hijo/a conteste lo que crea mas apropiado. Por favor intente contestar todas las preguntas. Si el
comportamiento es infrecuente (usted soélo lo ha observado una o dos veces) conteste que el nifio no lo
manifiesta.

1. ¢Disfruta su hijo siendo montado a caballito y siendo balanceado sobre sus rodillas?. Si/ No
2. ¢Se interesa su hijo por otros nifios? Si/ No
3. ¢Le gusta a su hijo subirse a los sitios, como a lo alto de las escaleras? Si/ No
4. ;Disfruta su hijo jugando al cucu-tras/ escondite? Si/ No

5 ¢Simula alguna vez su hijo, por ejemplo, servir una taza de té usando una tetera y una taza de
juguete, o simula otras cosas?

Si/ No
6. ¢ Ultiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefalar, para PEDIR algo? Si/ No
7 ¢Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar, para indicar INTERES por algo? Si/ No
8. ¢Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequefios (p.ej. coches o bloques), y no sélo
llevarselos a la boca, manosearlos o tirarlos?

Si/ No
9 ¢Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para MOSTRARLE algo? (*) Si/ No
10.¢Mira a los ojos mas de un segundo o dos? Si/ No
11.¢ Parece hipersensible al ruido? Si/ No
12. ;Sonrie como respuesta a su cara o a su sonrisa? Si/ No
13.¢Le imita su hijo? (Ej. Si vd hace gestos ¢ los imita él? Si/ No
14.; Responde su hijo a su nombre cuando lo llaman? Si/ No
15.Si Vd apunta a un objeto ¢ Su hijo lo mira? Si/ No
16.¢,Camina su hijo? Si/ No
17.¢Mira su hijo las cosas que Vd mira? Si/ No
18.¢,Hace movimientos inusuales o extrafos delante de su cara? Si/ No
19.¢ Intenta atraer su atenciéon cuando esta haciendo algo? Si/ No
20.¢,Se han preguntado si su hijo es sordo? Si/ No
21.; Comprende su hijo lo que la gente dice? Si/ No
22; Mira su hijo de manera fija al vacio o anda como si no supiera donde va? Si/ No
23¢ Mira su hijo a su cara para comprobar su reaccion cuando se enfrenta a algo extrano? Si/ No

Traduccién por Francisco Diaz Atienza y Enrique Prados Martin
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Tabla V. Items incluidos en el andlisis de la Funcién Discriminante del MCHAT

7. Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar, para indicar INTERES por algo?
14.; Responde su hijo a su nombre cuando lo llaman?

2. ;Se interesa su hijo por otros nifios?

9 ¢Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para MOSTRARLE algo?

15.Si Vd apunta a un objeto ¢ Su hijo lo mira?

13.¢Le imita su hijo? (Ej. Si vd hace gestos ¢ los imita él?

Traduccion por Francisco Diaz Atienza y Enrique Prados Martin
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