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Presentacion

La préctica asistencial es cada vez mas compleja debido a diversos factores, entre los que
se encuentra el aumento de la informacién cientifica disponible. La ciencia, algo que se
encuentra en permanente cambio, requiere estar constantemente actualizando los cono-
cimientos para poder cubrir las necesidades de atencion a la salud y a la enfermedad de
manera efectiva y segura.

En el ano 2003 el Consejo Interterritorial del SNS creé el proyecto GuiaSalud que tie-
ne como objetivo final la mejora de la calidad en la toma de decisiones clinicas. Para ello se
ha creado un registro de Guias de Practica Clinica (GPC) en el Sistema Nacional de Salud
elaboradas segtin unos criterios explicitos generados por su comité cientifico.

A principios del afio 2006 la Direccion General de la Agencia de Calidad del Sistema
Nacional de Salud elabor6 el Plan de Calidad para el Sistema Nacional de Salud que se
despliega en 12 estrategias. El propdsito de este Plan es incrementar la cohesion del Siste-
ma y ayudar a garantizar la méxima calidad de la atencion sanitaria a todos los ciudadanos
con independencia de su lugar de residencia. Este Plan incluye la elaboracién de GPC
por diferentes agencias y grupos expertos en patologias prevalentes relacionadas con las
estrategias de salud.

En este marco se ha elaborado la presente guia para el manejo de pacientes con Tras-
tornos del Espectro Autista (TEA) en Atencion Primaria.

Los trastornos mentales constituyen una importante carga social y econdmica, tanto
por su frecuencia, coexistencia y co-morbilidad, como por la discapacidad que producen.
En el caso de los TEA, se produce un impacto considerable no s6lo en el desarrollo y
bienestar de los afectados, sino también en sus familiares. El cardcter crénico y la gravedad
de estos trastornos, hace que se precise un plan de deteccidén precoz y tratamiento multi-
disciplinar personalizado y permanente a lo largo de todo el ciclo vital, con un importante
coste social y econdémico.

La evidencia de que los TEA son mas frecuentes de lo que se pensaba ha aumentado
en las dltimas décadas. El conocimiento de esta realidad sustenta la elaboracion de esta
Guia de Practica Clinica sobre los Trastornos del Espectro Autista para Atencion Primaria,
ya que los profesionales sanitarios de este &mbito de atencidn, en coordinacién con otros
profesionales (educacion, servicios sociales), son agentes fundamentales en la deteccion
precoz y consiguiente instauracion de la mejor atencion integral a los nifios y nifias. Son
ademas los mds indicados para proporcionar a la familia informacién, apoyo y pautas.

Confiamos en que esta Guia facilite la labor de los profesionales asi como que mejore
la calidad de la atencion prestada a los nifios con TEA vy sus familias.

Pablo Rivero Corte
D. G. de la Agencia de Calidad del SNS
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Preguntas para responder

Definicion, manifestaciones clinicas y clasificaciones

e ,;Cual es la definicion de los TEA?

e ;Cudl es la etiologia de los TEA?

e ;Cudl es la co-morbilidad de los TEA?

e ,;Cuales son las manifestaciones clinicas de los TEA?
e ;Cudl es la clasificacion de los TEA?

Criterios diagnédsticos

e ,;Cuales son los criterios diagndsticos de los TEA?
e ,Son dttiles los criterios diagndsticos establecidos en los manuales DSM-IV-TR o
CIE-10 para el diagnéstico de los TEA?

Deteccidn precoz

e ;Por qué es importante la detecciéon precoz?

e ;Como debe ser el seguimiento del nifio sano en AP para detectar precozmente
problemas en el desarrollo?

e ;Existen sefales de alerta/criterios de sospecha especificos de los TEA itiles para la
deteccion precoz en AP?

e ;La alerta de los padres puede ser efectiva en AP para la evaluacion del riesgo de
TEA?

e ;Qué escalas de evaluacién de sospecha de TEA son mads efectivas?

¢ ;Esnecesario un seguimiento mds exhaustivo en los grupos de riesgo?

e ;Cudl es la edad minima de sospecha?

Estrategias de manejo de sospecha de TEA en AP

e ,;Cuales son los pasos a seguir ante la sospecha de TEA? ;Cuadles son los criterios de
derivacion de los TEA? - algoritmo

Aspectos a tener en cuenta al proporcionar informacion a los padres

e La informacion que se da a los padres de un nifio con sospecha de TEA, ;modifica su
satisfaccion y su capacidad de afrontamiento del problema?

e ;Cuales son los aspectos a tener en cuenta en relacion a los padres al proporcionar la
informacion ante sospecha de TEA y tras un diagndstico de TEA?

e ;Cudl es la informacién basica que en AP se debe proporcionar a los padres de nifios
con sospecha de TEA o recientemente diagnosticados de TEA?

Estrategias para el seguimiento de ninos con TEA en AP

¢ ;Cémo planificar la consulta en AP de los nifios con TEA en AP?
e ,Qué aspectos deben ser explorados/seguidos en la consulta de AP de los nifios con
TEA?
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Recomendaciones

Criterios diagnosticos

C

Se recomienda a los profesionales implicados en la deteccién de niflos con TEA, sobre
todo a aquellos con poca experiencia, usar los manuales diagnésticos del DSM-IV-TR y/o
CIE-10

Deteccion Precoz

C

Se recomienda la deteccion precoz de nifios con TEA como parte del proceso de atencién
del nifio sano

Los profesionales sanitarios y educacionales deben regularmente discutir con los padres
el desarrollo psicomotor, intelectual y conductual de sus hijos (al menos entre los 8-12
meses, entre los 2-3 afios y entre 4-5 afios) como parte del seguimiento del nifio sano

Los profesionales sanitarios deben incorporar un alto nivel de vigilancia en los campos de
desarrollo social, juego, lenguaje y comportamiento para la identificacién temprana de los
TEA y otros desérdenes

En la vigilancia del desarrollo del nifo sano en AP, como ayuda para detectar cualquier
trastorno del desarrollo, incluidos los TEA, es aconsejable el uso de escalas (como la
escala Haizea-Llevant desarrollada en nuestro contexto) (ANEXO 3)

Senales de alerta

D,V

Los profesionales sanitarios deben monitorizar el desarrollo de los nifios sanos teniendo
en cuenta las “sefales de alerta” propuestas (ANEXO 4):

- sefales de alerta inmediata

- compendio de sefales de alerta de TEA segun periodos de edad

Alerta de los padres

Las preocupaciones o alarma de los padres con respecto al desarrollo de sus hijos deben

C . .
valorarse tanto como la propia presencia de rasgos anormales

c Aprovechar cualquier visita (de seguimiento rutinaria o por enfermedad) para consultar a
los padres las preocupaciones o problemas respecto al desarrollo de sus hijos

J Los profesionales pueden utilizar los items de la escala PEDS para orientar las preguntas

sobre las preocupaciones de los padres (ANEXO 5)

Escalas de evaluacion de sospecha de TEA

C

Elcribado poblacional paralos TEAno estarecomendado conlosinstrumentos desarrollados
actualmente, aunque se esté investigando la capacidad del M-CHAT y Escala Auténoma

B,C

Se recomienda el instrumento M-CHAT como una herramienta util para la confirmacion de
la sospecha clinica del TEA en nifios entre 16 y 30 meses (ANEXO 6)
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Se recomienda el uso de la Escala Auténoma, en niflos mayores de 5 afios, como una
herramienta Gtil para la confirmacién de la sospecha clinica del trastorno de Asperger
(ANEXO 7)

Seguimiento en grupos de riesgo

Se recomienda tener en cuenta aquellos factores asociados al desarrollo de TEA en las
visitas periddicas: factores perinatales (consumo de farmacos o sustancias teratégenas,
infecciones perinatales, diabetes gestacional, sangrado gestacional, sufrimiento fetal,

C,D . . .

’ prematuridad, bajo peso), enfermedades metabdlicas, edad avanzada de los padres,
padres con antecedentes de psicosis esquizofrénicas o afectiva y antecedentes familiares
de TEA (hermanos con TEA)

c Los profesionales deberan seguir de forma exhaustiva, el desarrollo de aquellos hermanos

de los niflos con TEA por ser poblacion de riesgo

Edad minima de sospecha

C

Los profesionales deben vigilar la presencia de posibles senales de alarma desde al menos
los 6 meses de edad

Dado que no se ha evidenciado una edad minima para detectar alteraciones, la derivacién a
Atencién Especializada puede ser considerada a cualquier edad en que se sospeche un TEA

Informacion a los padres ante sospecha de TEA

v

Los profesionales deben proporcionar informaciéon a los padres sobre lo que es un
desarrollo adecuado del nifio

Se recomienda atender siempre a cualquier preocupacién que pudieran tener los padres
sobre el comportamiento o desarrollo de sus hijos para mejorar su satisfaccién con el
trato recibido por el profesional

Se debe tener presente que los padres primerizos o sin referentes previos pueden
presentar mayor dificultad para detectar trastornos en el desarrollo de sus hijos

Ante la sospecha de TEA, se debe alertar a los padres pero sin alarmarles, haciéndoles
conscientes de la importancia de una valoraciéon inmediata

Los profesionales deberan facilitar correctamente la informacion, para ayudar a los padres
adarse cuenta de los problemas de su hijo, ya que algunas familias tienen dificultades para
reconocer, comprender y aceptar el trastorno, especialmente cuando los profesionales
les estan dando informacion completamente inesperada

Se recomienda NO UTILIZAR los términos “trastorno” o “autismo” (puesto que aun no se
ha hecho un diagnéstico), y expresarse en términos como: su hijo/a “parece” no tener un
desarrollo comunicativo y social adecuados para su edad

Se debe actuar ante los sentimientos de miedo y negacion de los padres siendo positivo,
sin juzgar y escuchando activamente sus preocupaciones sobre la derivacion a Atencién
Especializada

Ante cualquier sospecha de TEA, se debe ser agil y dar informacién sobre el proceso
diagnéstico (derivacién), para aumentar la satisfaccion sobre el proceso diagnéstico y la
confianza de los padres y disminuir su incertidumbre (ANEXO 8)
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El Equipo de Atencién, en especial el trabajador social, debe ejercer un papel “facilitador” a
la hora de proporcionar e interpretar la informacién de manera conjunta con las familias

Informacion a los padres tras diagnostico de TEA

Q

Los profesionales deben aceptar y comprender las primeras emociones resultantes del
diagnéstico como parte del proceso de aceptacioén de la nueva realidad

Los profesionales deben proporcionar informacion objetiva y sencilla a los padres sobre
lo que son los TEA, su etiologia, y responder ante cualquier duda o consulta que pudieran
solicitar, para que puedan controlar la situacién cuanto antes y aumentar su capacidad de
afrontamiento (ANEXO 9)

Los profesionales deben estar atentos ante los fendmenos de sobrecarga, depresion y
estrés del cuidador principal, habitualmente la madre

Los profesionales deben ser positivos en los mensajes que se trasmiten para que el
proceso de adaptacién y aceptacion de las familias sea efectivo, ya que deben reconstruir
su conceptualizacion social de lo que significa tener un hijo con autismo, asi como adquirir
habilidades de manejo

El Equipo de Atencion, en especial el trabajador social, debe ejercer un papel “facilitador” a
la hora de proporcionar e interpretar la informacién de manera conjunta con las familias

Manejo y seguimiento de los nifios con TEA en AP

Los profesionales deberan tener en cuenta la sintomatologia y los trastornos conductuales
de los nifios con TEA para preparar, en coordinacién con los padres, las consultas del nifio y
prevenir confusiéon o sobreestimulacién y posibles problemas de salud o habitos de riesgo

Se recomienda filiar a los nifios con TEA en cuanto al nivel madurativo (cociente intelectual
o nivel de desarrollo) por ser un importante factor pronéstico, que condiciona la evolucién
global (aprendizajes, comunicacion, habilidades sociales)

Los profesionales pueden utilizar intervenciones con apoyo visual como el uso de
pictogramas, vifetas, imitacion en munecos, para apoyar los procesos de comunicacion
en los ninos con TEA. Ej: para mostrarles el instrumental, procedimientos y técnicas,
exploracion del dolor y otros sintomas

Los profesionales deberan utilizar frases cortas, simples, sin dobles sentidos para
comunicar previamente al nifio lo que se le va a hacer, y utilizar 6rdenes directas cuando hay
que solicitarles algo, utilizando la ayuda de los padres para entenderles y comunicarse

En la consulta de nifios con TEA, los profesionales de AP deberian tener en cuenta:

- Coordinarse con los padres para que éstos anticipen la consulta al nifio

-Procurar que no esperen en la sala de espera mucho tiempo, sobre todo si ésta esta liena
con otros pacientes

- Confie en el criterio de manejo de los padres

- Procure recibirle en un ambiente ordenado y tranquilo

- Los refuerzos con premios (juguetes, pegatinas y otros) pueden facilitar futuras visitas

- En el caso de necesitar un determinado procedimiento que implica contacto fisico hay
que valorar el riesgo/beneficio de realizarlo. Por ejemplo, extracciéon sanguinea, donde
habria que prepararle en la medida de lo posible, flexibilizar normas como permitir el
acompanamiento de los padres, o adaptar el procedimiento si fuera necesario
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- Se debe estar atento a los trastornos de sensibilidad y de conducta para detectar:
sintomas enmascarados como el dolor, determinados habitos nocivos o peligrosos como
inhalar o ingerir sustancias téxicas, autoagresiones

- Ajustar el formato de la medicacion a las preferencias del nifio en la medida de lo posible
(ej. jarabes en vez de comprimidos)

Los profesionales deberan vigilar el estado nutricional de los nifios con TEA, recomendando
suplementos dietéticos si fuera necesario o incluso derivando

Los profesionales deberan manejar los problemas gastrointestinales de los niflos con
TEA de la misma manera que en nifos sin TEA, teniendo en cuenta que la existencia de
problemas digestivos funcionales (estrefiimiento, alteraciones del ritmo intestinal, y otros)
puede tener mayores consecuencias comportamentales y adaptativas que en poblacién
sin TEA

Los profesionales deben informar a los padres sobre habitos saludables como la dieta o el
ejercicio y la realizacion de actividades de ocio y tiempo libre, seleccionando aquellas que,
dentro de las posibilidades familiares y la oferta comunitaria, proporcionen mayor disfrute
y bienestar al nifo

Se deberan vigilar la higiene bucal de los nifios con TEA. En caso de que se comiera la
pasta dentrifica, recomendar una sin fltor. Las asociaciones de pacientes y padres pueden
orientar sobre qué dentistas tienen experiencia atendiendo a nifios con autismo, ya que en
ocasiones pueden ser necesarias algunas adaptaciones en los procedimientos. Lo mismo
ocurre si precisa revision oftalmolégica

Todos los nifios con TEA deben seguir el calendario vacunal indicado al igual que el resto
de los nifos, incluyendo la vacunacion de la triple virica (Rubéola, Sarampion y Paperas).
Los profesionales deberan informar de la importancia de ello a los padres

Los profesionales de Atencion Primaria deben vigilar la presencia de trastornos del
sueno

Los profesionales deberan informar a los padres de que no existe evidencia de que los
TEA estén relacionados con trastornos digestivos

A,B

Los profesionales deberan informar a los padres de que actualmente no existe evidencia
de la efectividad de las dietas libres de gluten y caseina, secretina, vitamina B6 + magnesio,
acidos grasos Omega-3, dimetilglicina, oxigeno hiperbarico y musicoterapia, para el
tratamiento especifico de los TEA

C,D

Los profesionales deberan informar a los padres de que actualmente no existe evidencia
de la efectividad de terapias con antimicéticos, quelantes e inmunoterapia

Los profesionales deben informar a los padres de que existen en la actualidad determinados
“tratamientos alternativos” que no tienen base cientifica que respalde su uso y que
pudieran ser potencialmente peligrosos, por lo que se les recomienda tengan en cuenta
so6lo aquellas intervenciones recomendadas por los profesionales
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1. Introducciéon

La salud mental, como parte indivisible de la salud, contribuye de manera significativa a la
calidad de vida y a una plena participacion social. Los trastornos mentales constituyen una
importante carga social y econdmica, tanto por su frecuencia, coexistencia y comorbilidad,
como por la discapacidad que producen. La enfermedad mental es la segunda causa de carga
de enfermedad en las sociedades con economias de mercado, sin que haya perspectiva de
control de estas cifras, por pronosticarse un aumento considerable!. En nuestro contexto, se
confirma como una de las causas que mds contribuyen a la pérdida de afios de vida libre de
enfermedad, utilizando como medida de carga de enfermedad la tasa de AVAD (Aifios de
Vida Ajustados por Discapacidad)?. Por ello, la salud mental ha requerido una atencién es-
pecial por parte de todos los agentes implicados, reflejada en las grandes lineas de actuacién
del documento de “Estrategia en Salud Mental para el Sistema Nacional de Salud’”: atencién
sanitaria a los pacientes, coordinacion entre instituciones, sociedades cientificas y asociacio-
nes, formacion del personal sanitario, fomento de la investigacion y sistemas de informacién y
evaluacion. El objetivo de esta estrategia es mejorar la atencion de las personas que padecen
estos trastornos, reducir el estigma y la marginacion al que se ven sometidos e impulsar las ac-
tividades de prevencion, diagnostico precoz, tratamiento, rehabilitacion y integracion social.

En el caso de nifios con necesidades especiales, en el Informe Técnico de problemas
de salud y sociales de la infancia en Espana (2005)*y el Libro Blanco de la Atencion Tem-
prana’, se reitera la prioridad de potenciar al maximo el desarrollo de aquellos nifios que
presentan deficiencias y propiciar su integracion escolar y social, asi como su autonomia
personal. Ademas, se comenta que este objetivo precisa profesionales adecuadamente for-
mados trabajando de forma interdisciplinar en cooperacién y coordinacion con los padres
y las entidades institucionales implicadas (sanitarias, educacionales, sociales).

Los Trastornos del Espectro Autista (TEA ) forman parte de los problemas de salud
mental. Los TEA son una serie de trastornos neuropsiquidtricos, catalogados como “tras-
tornos generalizados del desarrollo”segun la clasificacion diagnéstica del DSM-IV-TR, los
cuales pueden detectarse a edades muy tempranas (por definicion, el trastorno autista es
de inicio anterior a los 3 afios de edad)®. Esta disfuncionalidad tiene un impacto conside-
rable no sélo en el correcto desarrollo y bienestar de la persona afectada, sino también de
los familiares, dada la elevada carga de cuidados personalizados que necesitan’. Ademas
hay que afadir, que la prevalencia de dichos trastornos ha aumentado considerablemente.
Lo que unido a su cardcter crénico y la gravedad de los trastornos, precisan de un plan de
tratamiento multidisciplinar personalizado y permanente a lo largo de todo el ciclo vital,
en constante revision y monitorizacion, que favorezca el pleno desarrollo del potencial de
las personas con TEA y favorezca su integracion social y su calidad de vida®.

Al igual que ocurre con otros trastornos de salud mental u otras discapacidades, son un
problema que puede producir estigmatizacion, lo que se agrava aun mds por ser un trastorno
poco visible socialmente, oculto o poco conocido por la ciudadania y las instituciones en su
conjunto. Las familias ponen de manifiesto los sentimientos de aislamiento, invisibilidad y
falta de conocimiento de lo que son los TEA por parte de la sociedad en general®’.

La diversidad de manifestaciones clinicas que pueden presentarse en el TEA dificulta la
deteccion precoz de sintomatologia compatible con dichos trastornos'!, y como consecuencia
se ve retrasado su diagnoéstico, que en bastantes ocasiones no se confirma antes de los 3 afios.
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A ello se afiade un cierto desconocimiento del problema en dmbitos médicos y educativos.
Con el objetivo de lograr un diagndstico lo més precoz posible, es muy importante concien-
ciar de la importancia de la deteccion temprana de los TEA y proporcionar herramientas que
ayuden a detectarlos precozmente y a tomar decisiones en este sentido'.

El presente documento constituye la version completa de la “Guia de Practica Cli-
nica para el Manejo de Pacientes con Trastorno del Espectro Autista (TEA) en Atencion
Primaria (AP)”. La Guia de Practica Clinica (GPC) estd estructurada por capitulos en los
que se da respuesta a las preguntas que aparecen al inicio del mismo. Un resumen de la
evidencia cientifica y las recomendaciones se presentan al final de cada capitulo. A lo largo
del texto, en el margen derecho se indica el tipo de estudio y la posibilidad de sesgo de la
bibliografia revisada.

El material donde se presenta de forma detallada la informacién con el proceso me-
todoldgico de la GPC (estrategia de biisqueda para cada pregunta clinica, tablas de guias)
estd disponible tanto en la pagina web de GuiaSalud como en la de la UETS, Unidad
de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias de la Agencia Lain Entralgo (Madrid). En estas
paginas web puede consultarse también el Manual Metodoldgico de elaboracion de GPC
que recoge la metodologia general empleada’®. Ademads, existe una version resumida de la
GPC, de menor extension y con los principales anexos de la GPC en versién completa, una
guia rdpida con las recomendaciones, escalas y algoritmos principales, y una version para
los padres y tamiliares de nifios con sospecha y con diagndstico de TEA. Estas versiones se
encuentran tanto en las paginas web citadas como en edicion impresa.

Prevalencia de los Trastornos del Espectro Autista
y cargas de enfermedad asociada

Tradicionalmente se ha considerado al autismo como un trastorno de escasa prevalencia.
La cifras estimaban en los afios 70 una prevalencia alrededor de 4-5 por 10.000 , pero en la
actualidad las cifras han aumentado'#'". La prevalencia global estimada para el trastorno
autista, trastorno de Asperger, trastorno desintegrativo de la infancia y trastorno generali-
zado del desarrollo no especificado se muestran en la figura 1.

Figura 1. Prevalencia de los Trastornos Generalizados del Desarrollo - TGD / 10.000*
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Estudios mds actuales llegan a alcanzar una prevalencia mayor de 60 por 10.000 para
todo el espectro autista, como en el estudio situado en la poblacién de New Jersey (Esta-
dos Unidos), que aporté datos de una prevalencia total de 67 casos por 10.000 nifios para
todo el espectro autista, divididos en 40 casos por 10.000 nifios para el trastorno de autismo
y 27 casos por 10.000 para el trastorno de Asperger'®; o el estudio de Kent (Reino Unido)
con una prevalencia de 82,2 por 10.000 para todo el espectro autista'.

El aumento de las cifras ha sido progresivo a lo largo de los ultimos 30 afios. Algunos
autores estan de acuerdo con las estimaciones més altas y argumentan que es debido a un
cambio en los criterios diagndsticos, ahora menos restrictivos al ampliarse el espectro (el
trastorno de Asperger fue incluido en los manuales en los afios 90), y a un aumento de la
sensibilidad de los profesionales hacia estos tratornos®. Otros autores en cambio sugieren
que los datos actuales no sustentan completamente esta hipdtesis y que no se deben dejar
de vigilar las cifras en los proximos afios para asegurarnos que realmente no existe aumen-
to de la incidencia de autismo®.

En el contexto espafiol son pocos los estudios que han abordado este trastorno en
diferentes CCAA. Los resultados no han superado una prevalencia estimada de 5 por
10.000 casos en Espaiia, pero los datos son de estudios realizados entre los afios 1990-1998,
no habiendo registros posteriores!'®*?2, Un estudio calculé una estimacién de la incidencia
en Espafia por grupos de edad a partir de las tasas de incidencia de un estudio situado en
Australia, obteniendo una tasa ajustada de incidencia de 8 por 10.000 para el grupo de au-
tismo y trastorno de Asperger en el grupo de 0-4 afos, y 3,5 por 10.000 en el grupo de 5-9
anos y 1,4 por 10.000 en el grupo de 10-14 afos®.

Ademas se ha observado que los hombres tienen més riesgo que las mujeres de pa-
decer este trastorno, estimandose una ratio de 4:1, no encontrandose diferencias significa-
tivas en la proporcidon de casos de autismo entre las diferentes clases sociales y culturas
estudiadas**.

La edad de inicio de los trastornos es muy temprana, en algunos casos se han podido
observar las primeras manifestaciones durante el primer afio de vida, de ahi la importancia
de un seguimiento exhaustivo del desarrollo infantil?.

En cuanto a la afectacion de la capacidad cognitiva, segun algunos autores, la discapacidad
intelectual entre los nifios con TEA fue del 29,8% (un 67% entre personas con trastorno autista,
un 12% en nifos con trastorno del desarrollo no especificados y un 0% en nifios con Sindrome de
Asperger)".

Segtn la encuesta del INE (Instituto Nacional de Estadistica) sobre Discapacidades,
deficiencias y estado de salud de 1999, existen en nuestro pais 3,8 millones de personas con
discapacidad, de las cuales, unas 4.500 personas estan diagnosticadas de autismo (0,12% )?.
Sin embargo, a pesar del caracter cronico de estos trastornos, no todas las personas diag-
nosticadas de autismo se encuentran en situacion de dependencia. Muchos nifilos con TEA
pueden alcanzar niveles de funcionalidad e independencia elevados, en funcion no sélo de
sus propias caracteristicas o gravedad de los trastornos (C.I. bajo o normal, existencia o
ausencia de lenguaje funcional), sino también en funcién de los apoyos, tanto al nifio como
a la familia, recibidos desde etapas tempranas.

Las cifras del coste social de las personas con TEA son elevadas. Una revisiéon econo-
mica del 2007 estima los costes totales que precisa una persona con autismo a lo largo de
su vida en 3,2 millones de délares. Dicho estudio esta basado en una revision de estudios
de los ambitos de Estados Unidos, Reino Unido y Canad4, realizando una distribuciéon
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por edades segiin los costes directos (médicos y no médicos) e indirectos (productividad
perdida en las personas con autismo y en el tiempo que los padres dedican a los hijos con
autismo)?®. En otro estudio del 2006 se compar el coste anual de servicios médicos entre los
nifios de edades comprendidas entre los 2 y 18 afios diagnosticados de autismo y sin autismo,
estimando un coste anual tres veces superior en el grupo de nifios con autismo respecto los que
no tienen este trastorno®. El estudio se realizo con la poblacion de un plan de salud del Norte
de California. Concluian que la utilizacion de los servicios sanitarios y el coste de los mismos
era significativamente mas elevado para los nifios con TEA comparados con nifios sin TEA?’.

Segun un estudio sobre la carga total de morbilidad del TEA en Espaifia en el afio
2003, se estimaron 43.928 Afios de Vida Ajustados por Discapacidad (AVAD), de los cua-
les 33.797 eran atribuibles a trastorno autista y 10.131 al trastorno de Asperger junto los
trastornos generalizados del desarrollo no especificado. Dichas cifras se calcularon sobre
una poblacion de referencia de 6.043.479 (ninos de entre 0 y 14 afios en Espaiia en el 2003,
lo que representaba un 14,5% del total de la poblacién). Un importante aspecto de este
estudio se refiere a la importancia de la deteccidon precoz e intervencion temprana de los
TEA. Seguin el mismo, cuando se ajusta la carga de morbilidad después de recibir una
intervencion temprana adecuada, los expertos suponen una reduccion del peso de la disca-
pacidad de 0,4 en el grupo con trastorno autista, y de 0,25 en el de trastorno de Asperger y
trastornos generalizados del desarrollo no especificado; lo que supone una reduccién total
de 11.817 Aiios de Vida Ajustados por Discapacidad (26,95%). Sin embargo, el beneficio
real de la intervencién temprana no puede simplemente estimarse en funcién de la carga
de morbilidad, ya que también supone una reduccion del estrés familiar, un aumento de
la capacidad de afrontamiento del problema y aumento del optimismo en el futuro; por lo
que los beneficios son mucho maés elevados que la simple reduccion de los Afios de Vida
Ajustados por Discapacidad®.

Variabilidad en la practica clinica

A pesar de que los TEA suelen manifestarse en edades muy tempranas, no todos los pro-
fesionales que evaldan el desarrollo del nifio sano frecuentemente, tanto de AP (pediatras,
enfermeras, médicos de familia), como del &mbito educacional (profesores o educadores),
han incorporado en su practica diaria un sistema de vigilancia que permita detectar tras-
tornos del desarrollo de manera eficaz, por lo que a veces la obtencién de un primer diag-
nostico llega a demorarse meses e incluso afios®*!.

Los profesionales de la atencion primaria pueden tener poca informacién o forma-
cion para detectar dichas anomalias del desarrollo, 0 no se tienen tan presentes como otras
patologias o trastornos del desarrollo infantil***. De igual forma es comun que se desco-
nozcan qué instrumentos o escalas son ttiles para detectar precozmente los TEA. En un
informe* sobre la demora diagnostica del TEA en Espaiia, en el que participaron 607 fami-
lias de toda Espafia, se encontré que la familia es la primera en sospechar que algo no iba
bien en el desarrollo de su hijo cuando éste tiene 1 afio y 10 meses y que la edad media de
la primera consulta se sittia cerca de los 2 afios y 2 meses. El 63% de los pediatras derivan
a servicios especializados antes de los 6 meses, pero un 21 % lo hace después de los 6 meses,
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y un 16% no llega a derivar nunca. En este mismo estudio se refleja que a pesar de que el
72% de las familias comenta haber acudido en algiin momento a la sanidad publica (en el
51% se refieren a AP) menos del 38% reflejan haber recibido el diagndstico especifico en
la sanidad publica, ya que las familias terminan recurriendo a la asistencia privada argu-
mentando fundamentalmente falta de conocimiento sobre los TEA en la sanidad publica
y una asistencia privada mas rapida y mejor para confirmar el diagndstico. Esta demora
diagndstica es aun mayor en el trastorno de Asperger y en el autismo sin discapacidad inte-
lectual asociada (a veces llamado autismo de alto funcionamiento, aunque los expertos no
recomiendan el uso de éste término ya que no representa a ninguna categoria diagnostica),
donde la sintomatologia puede pasar mds desapercibida en los primeros afios. De hecho,
el diagnéstico del trastorno de Asperger, en nifios menores de 4 afios, puede resultar muy
dificil. En Espana, los datos de un estudio realizado recientemente* han puesto de mani-
fiesto que el proceso diagnoéstico suele demorarse varios afios y que la edad de diagndstico
puede retrasarse hasta los 11 afios. Otros estudios a nivel internacional han revelado el
mismo retraso para el grupo de nifios con TEA y en especial con trastorno de Asperger.
Por ello, es necesario incentivar la deteccion precoz teniendo en cuenta el abanico gradual
de sintomas y grados de afectacion de los TEA, desde las alteraciones més leves hasta los
trastornos del desarrollo més graves.

Algunos profesionales pueden pensar de forma optimista que el nifio s6lo presenta
signos leves de retraso en el desarrollo, que es un poco “lento”, pero que se recuperara con
el tiempo y alcanzara a los demas®*’. Se favorece asi el retraso en el diagndstico, llevando
a algunos padres a una situaciéon de desamparo, visitando diferentes consultas médicas,
hasta encontrar a algin profesional que oriente el diagndstico®. La angustia e incertidum-
bre con que se vive ese periodo es muy importante®*.

Otro estudio realizado en el dmbito espafiol sobre 68 familias y a 109 profesionales
sanitarios describe los problemas de accesibilidad de las personas con TEA al sistema
sanitario®. Un 62,5% de las familias afirma que tuvieron dificultades en la realizacion del
diagnéstico debidas al desconocimiento del trastorno por parte de los profesionales (un
28,2%), la diversidad de diagndsticos (un 23,1%), retrasos en la obtencién del diagnéstico
(un 15,4%), desconocimiento sobre dénde acudir (un 12,8%), poca o ninguna coordina-
cién entre los profesionales implicados (un 12,8%), y necesidad de desplazarse a otra ciu-
dad (un 7,7%). Respecto al tiempo que tardaron en recibir un diagndstico definitivo, un
41,4% de las familias expresan que tardaron mas de cuatro afios en recibir un diagnéstico
definitivo. Por su parte, el 80% de los profesionales sanitarios consideraron que conocen
poco o nada sobre el autismo y el 20% bastante o mucho.

Por todo ello, es prioritario ofrecer la informacidén necesaria para realizar una de-
teccion precoz tanto a los profesionales de la atencién primaria!®*#2 como a los servi-
cios educativos, ya que son estos profesionales los que van a ser consultados en primer
lugar por los padres que detecten alguna alteracion, o bien, los que van a detectar ellos
mismos alteraciones en las evaluaciones programadas del nifio. La deteccion precoz va
a depender de que dichos profesionales tengan los conocimientos apropiados sobre este
trastorno®#.

Ademas es critico que los padres obtengan informacion objetiva y fiable, basada en la
evidencia, tras una sospecha de TEA. Dicha informacién disminuira el estrés y la incerti-
dumbre en el proceso de derivacion a Atencioén Especializada (AE), tanto a los profesio-
nales de AP como a los padres, prepardndoles ademds para el mismo.
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En cuanto al manejo de los TEA en atencion primaria tras el diagndstico puede verse
influido por determinados problemas asociados a estos trastornos y que pueden requerir
alguna consulta por parte de las familias al pediatra o profesional de AP. Por ello es im-
portante conocer los sintomas y la co-morbilidad asociada a los TEA, de tal forma que se
puedan llevar a cabo medidas de prevencion y promocion de la salud, facilitando ademas
la accesibilidad al sistema sanitario de los nifios con TEA®.

Dada la relevancia de los TEA, en algunas comunidades auténomas estdn surgien-
do programas para facilitar la atencion sanitaria especializada a los pacientes con TEA,
de forma que se eliminen las barreras que el sistema tiene para que estos pacientes sean
atendidos de acuerdo con sus recursos y caracteristicas. Un ejemplo de estas iniciativas
es el programa AMI-TEA (atencién médica integral de los pacientes con TEA), ins-
taurado en la Comunidad de Madrid, en el Hospital General Universitarios Gregorio
Maranon.

Importancia de la deteccion precoz de los trastornos
del espectro autista

Una deteccion precoz va a desembocar en una intervencion temprana en los niflos con
TEA y en sus familias, lo cual contribuird a reducir el estrés familiar, aumentar su capa-
cidad de afrontamiento y el desarrollo de la adaptacién social del nifio en el futuro®. Las
instituciones de apoyo a los TEA, los profesionales y las publicaciones al respecto sugieren
que una identificacién y diagndstico precoz son importantes (ver tabla 1)*:

Tabla 1: Ventajas de la deteccion precoz de los TEA:

e previenen o rectifican diagndsticos erroneos e ayuda a identificar necesidades de apoyo familiar
e reduce incertidumbres de los padres e ayuda a las personas con TEA a entenderse a si
e ayuda a la identificacion de opciones de mismos y a otras personas
educacion e ayuda a otras personas a entender a las personas
e ayuda en la orientacion profesional, e con TEA, incluyendo familiares, parejas y la
identifica servicios que faciliten dicha eleccion sociedad
® proporciona acceso a recursos, apoyo e previene problemas futuros de comorbilidad
y servicios e reduce el aislamiento
e posibilita el consejo genético a las familias e orienta la identificacion del fenotipo mas amplio de
e posibilita soporte ambiental adecuado TEA en miembros familiares
e facilita el contacto con otras personas o
familiares con TEA

La atencion temprana derivada de la deteccion precoz de un problema de salud esta
justificada por si misma, ya que la demora terapéutica siempre es contemplada como un fa-
llo del sistema sanitario. Se entiende por atencidén temprana “e/ conjunto de intervenciones,
dirigidas a la poblacion infantil de 0-6 ajios, a la familia y al entorno, que tienen por objetivo
dar respuesta lo mds pronto posible a las necesidades transitorias o permanentes que pre-
sentan los nifios con trastornos en su desarrollo o que tienen el riesgo de padecerlos. Estas
intervenciones, que deben considerar la globalidad del niio, han de ser planificadas por un
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equipo de profesionales de orientacion interdisciplinar o transdisciplinar’. En la mayoria
de estos equipos de atencién se cuenta con psicélogos, psicopedagogos, logopedas, fisiote-
rapeutas, psicomotricistas y neuropediatras. En el caso de un trastorno del desarrollo, la
atencion temprana como poco va a reducir el estrés familiar y la incertidumbre sobre el
futuro del nifio afectado.

Esta guia pretende, por tanto, ser una herramienta util para todos los profesionales
implicados en la deteccion precoz y seguimiento de los TEA en AP, asi como para los pa-
dres y familiares implicados en su cuidado, de tal forma que pueda mejorar la calidad de
vida de los nifios con TEA vy sus familias.
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2. Alcance y objetivos

El objetivo principal de esta guia es facilitar que los profesionales sanitarios de Atencion
Primaria sean capaces de detectar precozmente y realizar el seguimiento de nifios con
TEA de acuerdo a recomendaciones basadas en la evidencia cientifica.

Los aspectos abordados en la guia se traducen en los siguientes objetivos especificos:

- Conseguir que en AP los pediatras y médicos de familia sean capaces de identifi-
car de forma precoz en nifios alteraciones del desarrollo y concretamente signos
de sospecha de trastornos del espectro autista, y procedan a una adecuada deri-
vacion a atencion especializada.

- Facilitar que el personal de enfermeria de Atencién Primaria e incluso otros pro-
fesionales relacionados con la deteccion precoz (personal docente, orientadores),
sean capaces de reconocer precozmente los signos de alerta propios de una alte-
racion del desarrollo y concretamente de un trastorno del espectro autista.

- Proporcionar a los profesionales sanitarios de Atenciéon Primaria la informacién
adecuada a suministrar a la familia ante un caso de sospecha de TEA que precise
derivacion y tras el diagnéstico confirmado.

- Capacitar a los profesionales de AP para actuar de forma coordinada y eficaz
(cada uno segun sus funciones profesionales) a la hora de realizar el seguimiento
de los nifios con TEA en AP.

Con estos objetivos se pretende mejorar los canales de comunicacién entre AP y
AE para facilitar un diagndstico temprano y agilizar un plan asistencial personalizado,
esperando mejorar asi la calidad de vida no solo de los pacientes, sino también de sus
familias.

La guia considera, dentro de los TEA: el trastorno autista, el trastorno generalizado
del desarrollo no especificado, el trastorno de Asperger, el trastorno de Rett y el trastorno
desintegrativo de la infancia; teniendo en cuenta que éstos estdn dentro de la categoria de
trastornos generalizados del desarrollo (TGD) segtin la clasificacion diagnéstica del DSM-
IV-TR. EI DSM-IV-TR denomina los TEA como TGD, por lo que ambas denominaciones
son equivalentes. Actualmente, la mayoria de los autores no consideran dentro de los TEA
el trastorno de Rett y el trastorno desintegrativo de la infancia por sus caracteristicas clini-
cas especiales, sin embargo, dado el alcance de esta guia, se consideraran dentro del TEA
todos los TGD.

Esta guia se centra en nifios de 0 a 6 afios de edad, periodo que abarca a la mayoria
de los diagndsticos de TEA* y que coincide con el periodo de vigilancia de Atencion Tem-
prana’. Este periodo de tiempo excluye poblacién adolescente y adultos.

Por tanto, la guia se dirige fundamentalmente a los profesionales que trabajan en el
ambito de Atencion Primaria (pediatras, médicos de familia, enfermeras, trabajadores so-
ciales). Dado el contenido del documento elaborado, la informacién sera de utilidad para
otros profesionales implicados en la deteccion y atencion de los TEA, tanto del dmbito
educativo (educadores en general y Equipos de Orientacion) como de servicios sociales
(Unidades de Atencién Temprana).
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También se dirige a los padres que acuden a este primer nivel asistencial. Para estos
ultimos se trata de una herramienta que les permitird conocer qué son los TEA, el proceso
de diagnodstico, mitigar el estrés ocasionado por la incertidumbre y la falta de informacion,
pudiendo manejar informacion fiable de tal forma que puedan evitarse pautas no avaladas
por la evidencia.

Se han tenido en cuenta los recursos con los que se dispone actualmente en AP antes
de la elaboracién definitiva de las recomendaciones. Esta guia no abordara aspectos rela-
tivos al tratamiento de los TEA, disponible en otros trabajos*. Dada la diversidad de los
cuadros clinicos, la guia tampoco emite recomendaciones sobre problemas que pueden es-
tar asociados al TEA como el manejo de la epilepsia, hiperactividad, ansiedad, depresion,
trastorno del suefio, trastornos alimenticios, agresividad, autolesiones, rituales obsesivos,
déficit de atencion y otros.

Al tratarse esta guia de un trabajo con un enfoque nacional, no se abordan temas
relacionados con la organizacion de los servicios sanitarios de forma particular, si bien se
tratan de establecer unas recomendaciones basicas sobre criterios de derivacion a atencion
especializada, por lo que la guia también se difundird entre otros profesionales relaciona-
dos con la atencién de los TEA.
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3.

Metodologia

La metodologia empleada se recoge en el Manual de elaboraciéon de GPC del Ministerio
de Sanidad y Consumo*.
Los pasos que se han seguido son:

Constitucion del grupo elaborador de la guia, integrado por profesionales de: Aten-
cion Primaria (pediatras, médicos de familia y enfermeras), Atencion Especializada
(neurdpediatras, psic6logos y psiquiatras infanto-juveniles) y técnicos de la Unidad
de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias (UETS); ademas, en la elaboracion de esta
guia se ha contado con la participacidén de dos representantes de pacientes con TEA
dentro del propio grupo elaborador, desde las primeras fases de trabajo.
Constitucion de un subgrupo, con miembros del grupo de la guia, para la elabora-
cion de la version dirigida al paciente.

Delimitacién del alcance y objetivos de la guia.

Formulacién de preguntas clinicas siguiendo el formato Paciente/Intervencion/
Comparacion/Outcome o resultado (PICO).

Busqueda bibliografica en: Medline, Embase, Pascal Biomed, Cochrane Plus,
DARE,HTA, Clinical Evidence, INAHTA, NHS, PsycINFO, EED, CINDOC. Idio-
mas: espaiiol, inglés. Poblacion de estudio: nifios de 0-6 anos. Limitacién de afio de
publicacidn: solo para estudios primarios. En primer lugar se realizé una busqueda
para localizar guias de préctica clinica (GPC), y se evalud su calidad utilizando
el instrumento de evaluacion de GPC elaborado por la colaboracion internacio-
nal -Appraisal of Guidelines Research and Evaluation (AGREE). Se han incluido
como fuente secundaria de evidencia dos GPC para ayudar a responder algunos
apartados de la guia, una de Nueva Zelanda (2008) y otra de SIGN (2007). En una
segunda fase se ha realizado una busqueda de revisiones sistemadticas, metaanalisis
e informes de evaluacién en las bases de datos mencionadas anteriormente. En
una tercera fase, se ha realizado una busqueda ampliada de estudios primarios
(ensayos clinicos, estudios observacionales, estudios de pruebas diagnédsticas y de
prondstico).

Evaluacion de la calidad de los estudios y resumen de la evidencia para cada pre-
gunta siguiendo las recomendaciones de SIGN (Scottish Intercollegiate Guidelines
Network) para estudios de intervencién y de NICE (National Institute for Clinical
Excellence) para estudios de diagndstico.

Formulacion de recomendaciones basada en la “evaluacion formal” o “juicio razo-
nado” de SIGN (Anexo 1). Las recomendaciones controvertidas o con ausencia de
evidencia se han resuelto por consenso del grupo elaborador.

Se realiz6 una revision externa de la guia por un grupo de profesionales selec-
cionados por su conocimiento sobre la metodologia en la elaboracion de guias, la
patologia abordada y el &mbito de aplicacion.

Han participado las siguientes Sociedades Cientificas implicadas: Asociacion Espa-
nola de Profesionales del Autismo (AETAPI), Asociacion Espaifiola de Pediatria
en Atencion Primaria (AEPAP), Federacion de Asociaciones de Enfermeria Co-
munitaria y de Atencién Primaria (FAECAP), Sociedad Espafiola de Neurologia
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Pediatrica (SENP), Federacién Espafiola de Asociaciones de Enfermeria Comu-
nitaria y de Atencién Primaria (FAECAP), Asociacién Nacional de Enfermeria
de Salud Mental (ANESM), Confederacion Espaifiola de Organizaciones a favor
de las Personas con Discapacidad Intelectual (FEAPS), y la Asociacién Espafiola
de Psiquiatria del Nifio y el Adolescente (AEPNYA). Para la participacién de pa-
cientes se ha contado con la Confederacion de Autismo de Espaiia (CAE) y con la
Federacion Espafiola de Asociaciones de Padres/Tutores de Personas con Autismo
(FESPAU). Todas las sociedades estan representadas por alguno de los miembros
del grupo elaborador o por los revisores externos.

En www.guiasalud.es esta disponible el material donde se presenta de forma deta-
llada la informacién con el proceso metodolégico de la GPC (estrategia de busque-
da para cada pregunta clinica, tablas de guias).

Actualizacién de la GUTA

La UETS, responsable de la publicacién de la GUIA, sera también la encargada de la
actualizacion de la misma en un plazo de 3 a 5 afios, o con anterioridad, en funcién de la
nueva evidencia disponible. Esta actualizacion se realizard a través de la incorporacién
de busquedas bibliograficas actualizadas, y sobre todo centradas en aquellos aspectos en
que las recomendaciones pudieran ser modificadas sustancialmente. La metodologia para
llevar a cabo este proceso de actualizacion estd reflejada en el Manual Metodolégico para
la Actualizacion de las Guias de Prdctica Clinica, disponible en www.guiasalud.es.
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4. Definicion, manifestaciones clinicas
y clasificaciones

Preguntas para responder:

e ;Cudl es la definicion de los TEA ?

e, Cudl es la etiologia de los TEA?

e ;Cudl es la co-morbilidad de los TEA?

e ;Cuales son las manifestaciones clinicas de los TEA?
e, Cudl es la clasificacion de los TEA?

4.1. Definicidn

Los TEA se definen como una disfunciéon neurolégica crénica con fuerte base genética que
desde edades tempranas se manifiesta en una serie de sintomas basados en una triada de tras-
tornos (triada de Wing*) (ver figura 2) en la interaccion social, comunicacién y falta de flexi-
bilidad en el razonamiento y comportamientos (descritas en el DSM-IV-TR)®. El grado de
gravedad, forma y edad de aparicién de cada uno de los criterios va a variar de un individuo a
otro, definiendo cada una de las categorias diagndsticas. A pesar de las clasificaciones, ninguna
persona que presenta un TEA es igual a otro en cuanto a caracteristicas observables.

Figura 1. Triada de Wing*

Flexibilidad e Interaccién
Imaginacién Social

4.2. Etiologia

El autismo es un trastorno cerebral complejo que afecta a la coordinacidn, sincronizacion
e integracion entre las diferentes dreas cerebrales. Las alteraciones esenciales de estos
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trastornos (interacciones sociales, comunicacidn y conductas repetitivas e intereses restric-
tivos) se justifican por multiples anomalias cerebrales, funcionales y/o estructurales, que no
siempre son las mismas>’. Este planteamiento proporciona el creciente interés por el con-
cepto del autismo como un espectro de trastornos, que puede abarcar distintos fenotipos
conductuales, con diferentes grados de intensidad entre las personas que los presentan, asi
como durante la evolucién, que dependen de las diversas areas cerebrales involucradas,
con la posibilidad de ser etiol6gicamente distintas.

Esta complejidad de manifestaciones clinicas sugiere la existencia de una multicausa-
lidad. Los avances mas recientes indican la importancia de los factores genéticos y de algu-
nos posibles factores ambientales que dan lugar a alteraciones cerebrales muy tempranas.

La hipotesis més aceptada es que los trastornos esenciales de los TEA se originan
durante el embarazo (se sugiere antes del 6° mes), por lo que suelen estar ya presentes en
el nacimiento, y se manifiestan cuando interfieren con el curso normal del desarrollo.

LosTEA, por tanto, tienen una heterogeneidad etioldgica primaria, no siempre la misma
en todas las familias y personas afectadas, en la que pueden influir factores ambientales, sobre
todo en los primeros meses del embarazo, dando lugar al trastorno nuclear con distinta am-
plitud y gravedad, dependiendo de los factores (genéticos y ambientales) que participan®-*,

Factores genéticos

Se acepta que “el autismo es el trastorno més genético de los sindromes neuropsiquidtricos” y
que es, primordialmente, la consecuencia de la alteracion de un conjunto de genes interdepen-
dientes, distribuidos en distintos puntos del genoma, siendo necesaria la participacion de un
nimero minimo de genes, aunque no siempre coincidentes, para su desarrollo y aparicion®.

Los resultados sobre exploraciones de genoma completo apoyan la hipétesis de que la
persona debe de heredar, al menos,de 15 a 20 genes (heterogeneidad genética), que interac-
tdan de manera sinérgica para expresar el fenotipo completo del autismo*®. De esos genes,
unos actuarian en todos los casos y otros en distintas combinaciones que influirian en las
variaciones familiares y en la gravedad o la expresion del fenotipo. La hipétesis propuesta
es que cada uno de los genes que intervienen aporta una pequefia cantidad de riesgo para
el trastorno y que, sélo cuando esa cantidad supera un umbral determinado, la persona
presenta el fenotipo completo®. Otros aspectos genéticos que concurren en el autismo son:
caracter cuantitativo, poligenicidad y pleiotropismo®**. El conjunto de estas caracteristicas
genéticas, ademas de favorecer la comorbilidad, explica el extenso espectro fenotipico que
suelen mostrar estos trastornos. Ademads, el balance entre rasgos cuantitativos desfavora-
bles y rasgos cuantitativos protectores contribuye a comprender la gran variabilidad entre
miembros de una misma familia para cualquiera de los rasgos propios del autismo. La situa-
cion se complica mds todavia, si se tiene en cuenta que la expresividad de los rasgos cuanti-
tativos, tanto positivos como negativos, tiene una fuerte influencia ambiental.

La tasa de recurrencia en hermanos de personas con autismo es del 2,2%, que puede
llegar hasta el 8% cuando se incluyen todos los TEA!7%% 1o que significa unas 50-75 veces el
riesgo de la poblacidn general®>. Los estudios sisteméticos realizados en gemelos concluyen
que los gemelos monocigéticos (MC) tienen una tasa de concordancia (probabilidad de que
ambos hermanos tengan autismo) superior al 60% para el sindrome completo®’!. Ademas, se
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ha comprobado que los MC que no son concordantes con el autismo, tienen trastornos cog-
nitivos, alteraciones del lenguaje y /o anomalias sociales en un grado muy elevado, pudiendo
llegar hasta el 76 % respecto del 10% en los dicigdticos’">. Estas observaciones permiten con-
cluir que el autismo es un trastorno poligénico en el que las interacciones entre varios genes
pueden dar lugar al fenotipo caracteristico de los TEA en grados de intensidad variable®-".

Los estudios del cariotipo han permitido observar que la préactica totalidad de los cro-
mosomas se encuentra implicada en un 5-9% de las personas con autismo®#7¥, En toda per-
sona con autismo se estd explorando especificamente la presencia de “cromosoma X-fragil”.

Ademas del cariotipo, existen nuevas tecnologias genéticas (genética molecular, es-
tudios de ligamento, polimorfismos, hibridacién fluorescente in situ (FISH), microarrays
de hibridacién genémica comparada del genoma completo (CGH-arrays) y, mas reciente-
mente, técnicas de ampliacién multiple dependiente de ligamento (MLPA)), usadas como
pruebas complementarias en el proceso diagndstico para detectar los sindromes/trastor-
nos asociados.

Se han realizado numerosos estudios en grupos de familias multiples y de exploraciones
del genoma completo®** que han sugerido diferentes regiones, de casi todos los cromoso-
mas, en las que pueden encontrarse loci y genes implicados en la etiologia del autismo.

En un 5-8% de las personas con autismo, se documentan trastornos monogénicos con
caracteristicas geno y fenotipicas especificas, asociadas a un trastorno biolégico que permi-
ten su individualizacion’!<254%91 Entre ellos, se incluyen (Tabla 2)>114;

Tabla 2: Trastornos genéticos y autismo

sindrome de Angelman
sindrome de Apert

sindrome de Cohen
sindrome de Cowden
esclerosis tuberosa
sindrome de Cornelia de Lange
sindrome velocardio facial
fenilcetonuria

enfermedad de Steinert
distrofia muscular progresiva
enfermedad de Duchenne
sindrome de Headd
hipomelanosis de Ito
sindrome de Joubert

e sindrome de Aarskog e sindrome de Lange

sindrome de Lesch-Nyhan
sindrome de Lujan-Fryns
sindrome de Moebius
neurofibromatosis tipo 1
sindrome Noonan

sindrome de Prader-Willi
sindrome de Rett

sindrome de Rubinstein-Taybi
sindrome de Smith-Lemli-Opitz
sindrome Smith-Magenis
sindrome de Timothy
sindrome de Sotos

sindrome de Williams
sindrome de X-fragil

Epilepsia y autismo

La epilepsia es un trastorno asociado en un alto porcentaje de personas con autismo, con
dos picos importantes de incidencia, antes de los cinco afios y a partir de la pubertad-ado-
lescencia, dependiendo de diversos factores (alteracion organica cerebral, regresiones evo-
lutivas, asociacion de discapacidad intelectual grave, determinadas anomalias genéticas...)
que puede causar una neuropatologia mas amplia con autismo asociado a epilepsia y, en la
mayoria de las ocasiones, también asociado a discapacidad intelectual.
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El EEG no es una prueba indicada como examen de rutina en nifios con autismo
primario sin historia ni sospecha clinica de crisis epilepticas, porque no aporta datos diag-
ndsticos, prondsticos ni terapedticos. Sin embargo, puede ser ttil, cuando exista historia
clinica o sospecha de crisis epilépticas, y/o necesidad de descartar o filiar la sospecha de
sindromes especificos.

De entre todos los cuadros de epilepsia y sindromes epilépticos!’, el que adquiere
mayor interés es el sindrome de West (SW). Un porcentaje importante de nifios/as con
SW (hasta el 16%)!'¢ desarrolla autismo y otro alto porcentaje de niflos con autismo (12-
15% )17 presentan crisis epilépticas en la primera infancia, sobre todo SW, sin que esté
aclarado si es el SW o la etiologia de éste (complejo esclerosis tuberosa, neurofibromatosis,
fenilcetonuria, entre otros) los causantes del autismo, siendo atin mayor el porcentaje de
nifios con SW y afectacién bitemporal (71%) el que evoluciona a autismo™.

El sindrome de Landau-Kleffner, afasia adquirida con epilepsia, es un tratorno neu-
rolégico que debe diagnosticarse sélo cuando el nifio presenta dos sintomas esenciales
(100% de los casos): una afasia adquirida que, inicialmente, corresponde a una agnosia
auditiva verbal y alteraciones especificas en el EEG. El 75% presenta crisis epilépticas
entre los 5-7 afios, que desaparecen alrededor de los 10-15 afios, y una conducta excitada
y desorganizada, pero sin las caracteristicas patognomonicas del autismo. La OMS en la
CIE-10 (1992) puntualiza que la afasia adquirida con epilepsia y el trastorno autista son
dos trastornos clinicos con criterios diagnésticos excluyentes!!®!1.

Alteraciones neuroquimicas

Dado que cada vez se acepta mas que el TEA puede estar propiciado por anomalias
neuroquimicas, que alteran o modifican la maduracion del SNC en alguna etapa del desa-
rrollo temprano, se plantean posibles correlatos neuroquimicos de la serotonina, la oxito-
cina, la dopamina, la noradrenalina y la acetilcolina'*!2!,

Alteracion de la funcion inmune

El papel potencial de los autoanticuerpos maternos en la etiologia de algunos casos de
autismo ya ha sido propuesto. Trabajos recientes, indican que la presencia de autoan-
ticuerpos IgG en el plasma materno durante el embarazo contra proteinas del cerebro
fetal, junto con la labilidad genética, puede dar lugar a una regresion global del neuro-
desarrollo que conduce al desarrollo de autismo de inicio temprano!?*'2,

Factores ambientales
Como se ha descrito, aunque los factores genéticos son prioritarios en la etiologia de los
TEA, no deben ser los unicos factores causales, sugiriendo que deben existir factores am-
bientales, que actuando sobre el genotipo, dan lugar al fenotipo caracteristico de los TEA.
La respuesta especifica de una persona frente a su ambiente depende de su genoma y la
expresion del genoma de una persona estd condicionada por el ambiente; es decir, los fac-
tores genéticos y los ambientales estdn en una situacién de reciprocidad, no de oposicion.
Complicaciones obstétricas. La mayoria de las complicaciones obstétricas suelen
ser una consecuencia de anomalias propias del feto adquiridas en las primeras etapas
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del desarrollo embrionario, mas que la causa del autismo, como sucede en un elevado
porcentaje de partos distocicos de nifios sin autismo'*. No obstante, este factor ambien-
tal, sin ser la causa bdsica del autismo, puede ser un agravante global por los posibles
trastornos asociados (discapacidad intelectual, crisis epilépticas, trastornos de conducta,
y otros) debido a la interaccién genética.

Enfermedades infecciosas. En general, no hay evidencia de inflamacion o respuestas
histoldgicas a infecciones, o de desmielinizacion en el SNC de las personas con TEA, con-
secutivas a infecciones.

Vacuna triple-virica (sarampion, parotiditis, rubéola). Los numerosos estudios epide-
mioldgicos realizados no han probado una relacion causal entre la vacuna triple-virica, la
“colitis autista” y los TEA, y no apoyan la hip6tesis propuesta de una asociacion entre la
vacuna y TEA. Los investigadores del Cochrane Vaccines Field, tras la revision de 139 es-
tudios realizados sobre la vacuna trivalente, concluyen que no se hallaron pruebas creibles
acerca de una relacién entre la vacuna triple con el autismo'*.

Opidceos cerebrales exogenos (gluten y caseina). Se ha demostrado la inconsistencia
de las teorias que afirman que los nifios con autismo metabolizan de manera incompleta
los productos metabdlicos del gluten y la leche, por lo que no se justifica el uso de las dietas
libres de gluten y caseina”!?’.

Exposicion al mercurio (Hg). Relacionada con la teoria de la vacuna triple-virica sur-
gi6 la hipétesis de que el Hg, que llevaba como preservante, era un factor causal del autis-
mo. Numerosos estudios no han podido confirmar esta conclusion. Es importante destacar
que la eliminacion del tiomersal (etilmercurio) de las vacunas no ha proporcionado una
disminucion de la prevalencia de autismo.

Enfermedades toxicas. Se ha estudiado la exposicidn intra-utero a diversos agentes
toxicos que pueden alterar el neurodesarrollo y generar fetopatias de tipo autista. Entre
ellas, el dcido valproico y otros antiepilépticos, la cocaina, el alcohol, la talidomida (aunque
es un farmaco contraindicado en las embarazadas, desde hace décadas), el plomo, la expo-
sicion crénica de la madre y el feto a niveles bajos de mondxido de carbono y otros, con
conclusiones no siempre coincidentes.

Misceldnea. También se han planteado teorias sin ninguna base cientifica como: sus-
tancias quimicas e industriales presentes en el medio ambiente, que han entrado en la
cadena alimentaria, uso de champus para animales domésticos utilizado por madres emba-
razadas, efectos quimicos de la lluvia, exposicion a la TV, sustancias quimicas de la casa, la
falta de vitamina D por escasa exposicion al sol, nacimiento en primavera, riesgo en padres
mayores de 40 afios, padres cientificos, ingenieros, fisicos y matematicos, candidiasis, enfer-
medad de Borna, clostridia en heces, disfuncion de la metalotioneina, la incapacidad para
metabolizar aminas fendlicas, factores endocrinos (aumento de estréogeno, progesterona,
testosterona en liquido amnidtico).

4.3. Comorbilidad y autismo sindréomico

En general, cuando se habla de autismo sin otra especificacion, se hace referencia al
autismo idiopético o primario, sin sindromes asociados. En todos los casos de TEA el
diagnodstico se realiza a través de la observacion directa de las alteraciones del compor-
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tamiento ya que no existe ningiin marcador bioldgico especifico para el autismo. Las
pruebas complementarias que se solicitan vienen determinadas por la bisqueda de una
etiologia especifica o sindrome asociado, dando lugar a un portador de un “sindrome
doble”, es decir, estos nifios poseerian dos diagnoésticos, el correspondiente al TEA y el
de la patologia asociada’'. Hablamos por tanto de “autismo sindromico” cuando la per-
sona afectada de TEA posee ademds algiin sindrome asociado. Cuando una enfermedad
o sindrome se presenta asociado al autismo no significa necesariamente que exista una
relacion etioldgica entre ambos problemas, por lo que sélo se puede considerar un caso
de autismo secundario si se puede determinar un nexo causal entre ambos trastornos.
Los nifios con TEA pueden presentar asociadas patologias como: diversas metabo-
lopatias, intoxicaciones, infecciones, epilepsia!>?1? (prevalencia mds alta con respecto
a la poblacion general y mucho més elevada en los casos de TEA con discapacidad cog-
nitiva'*), problemas motores, alteraciones oculares y auditivas, hiperactividad, insomnio,
y otras®1¥, También se han observado la asociacion de otros trastornos de salud mental
como el trastorno obsesivo compulsivo, la ansiedad, la depresion y otros trastornos del es-
tado del animo, sobre todo en pacientes con Trastorno de Asperger o autismo sin discapa-
cidad intelectual asociada, que pueden empezar a manifestarse en la adolescencia!®!133-135,

4.4. Manifestaciones clinicas

En todos los casos se presentan manifestaciones clinicas en varios aspectos de las siguien-
tes dreas: interaccion social, comunicacion y repertorio restringido de intereses y compor-
tamientos. Las manifestaciones del trastorno suelen ponerse de manifiesto en los primeros
afnos de vida y variaran en funcion del desarrollo y la edad cronolégica de los nifios.

En la siguiente tabla se presentan las principales manifestaciones clinicas que definen
el TEA, incluyendo los recogidos en los manuales diagndsticos®, asi como otras no clara-
mente expuestas en dichos manuales'*:

Tabla 3: Manifestaciones clinicas recogidas en los manuales diagnésticos®

Bebés: contacto visual, expresiones y gestos limitados. Lo que se traduce a
veces en una especie de sordera selectiva ya que no suelen reaccionar cuando
Interaccion social se les llama por su nombre.

alterada Nifos pequefos: falta de interés en ser ayudados, falta de habilidad para
iniciar o participar en juegos con otros nifios o adultos, juegos en solitario,
respuesta inapropiada en las relaciones sociales formales.

No usan el lenguaje verbal y/o corporal como comunicacion funcional,
incluso puede existir mutismo en los casos mas graves. Algunos ninos inician
el desarrollo del lenguaje en el primer afo de vida pero pueden sufrir una
regresion a partir del segundo afno y perderlo. Otros en cambio sufren retrasos
generalizados en todos los aspectos del lenguaje y de la comunicacion (no
compensan con gestos 0 mimica).

Cuando el lenguaje esta presente existe alteracion importante de la capacidad
para iniciar o mantener una conversacion: ecolalia, confusion de pronombres
personales (se refieren a ellos mismos en segunda o tercera persona),
repeticion verbal de frases o alrededor de un tema particular y anormalidades
de la prosodia. Utilizan un lenguaje estereotipado y repetitivo.

Comunicacioén verbal y
no-verbal alteradas
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Preocupaciones absorbentes por uno o0 mas patrones estereotipados y
Restriccion de intereses | restrictivos deinterés que resultan anormales en suintensidad o en su contenido.

y comportamientos Es comun: la insistencia exagerada en una misma actividad, rutinas o rituales
estereotipados y especificos. Tienen escasa tolerancia a los cambios de dichas rutinas. Suelen
repetitivos adquirir manierismos motores estereotipados y repetitivos como sacudir o girar

las manos o dedos, o movimientos complejos de todo el cuerpo.

Otras manifestaciones clinicas comunes y no claramente
expuestas en los manuales diagnosticos son'3;

Percepcion selectiva de determinados sonidos que se traduce en no responder
a voces humanas o a su propio nombre y en cambio son extremadamente
sensibles a ciertos sonidos, incluso considerados suaves para la mayoria. De
Respuesta inusual a los | igual forma ocurre con determinados estimulos visuales, tactiles, de olor o sabor.

estimulos Esto se traduce a veces en trastornos de la alimentacion por su preferencia o
rechazo a determinados sabores o texturas, o rechazo a determinadas prendas
de vestir por el color y tacto. A veces disfuncion grave de la sensacion del dolor
que puede enmascarar problemas médicos como fracturas.

A veces muestran dificultad para centrar la atencion en determinados temas o
actividades que no han sido elegidos por ellos mismos. Algunos ninos suelen
ser considerados hiperactivos o con problemas de déficit de atencion, llegando
incluso a niveles significativos de ansiedad. Otros responden a los cambios o
frustraciones con agresividad o auto-agresion.

Trastornos del
comportamiento

Algunos nifios pueden mostrar habilidades especiales en areas concretas
Habilidades especiales | sensoriales, de memoria, célculo, y otras, que pueden hacer que destaquen
en temas como por ejemplo, musica, arte 0 matematicas.

4.5. Clasificacion de los trastornos del espectro autista

Actualmente la terminologia de TEA, aunque no existe como término clasificatorio den-
tro de los manuales DSM-IV o CIE-10, hace referencia a los Trastornos Generalizados del
Desarrollo (TGD), llegando el primero a utilizarse mas ampliamente por la flexibilidad
dimensional que el concepto TEA ofrece. El concepto de TEA puede entenderse como
un abanico gradual de sintomas, un “continuo” donde en un extremo estd el desarrollo
totalmente normal y en otro aquellos trastornos generalizados del desarrollo mas graves®.
Este término fue acufiado por Lorna Wing y Judith Gould en 1979 y representa un avance
pragmatico mds que tedrico, en tanto en cuanto implica una valoraciéon pormenorizada de
todas las capacidades y déficits de los sujetos, con lo que ayuda a definir sus necesidades de
apoyo y operativiza el plan de tratamiento individualizado.

Bésicamente las dos clasificaciones (CIE-10 y DSM-1V) integran los mismos criterios
diagndsticos, sin embargo, los argumentos a favor de usar el termino TEA en lugar de TGD
son varios. El término “generalizado” puede resultar confuso o ambiguo, pues implicaria
una afectacién en todos los aspectos del desarrollo, lo cual no es correcto, ya que algunas
personas con autismo tienen un desarrollo ordinario en algunas dreas y afectado en otras.

Los criterios incluidos dentro de la clasificaciéon del DSM-IV son menos especificos
que en el CIE-10. Dentro de los desérdenes definidos por el DSM-1V, el autismo es el que
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estd mds definido, mientras que el trastorno de Asperger o el trastorno generalizado del
desarrollo no especificado son los menos. De ahi que se originen falsos positivos dentro de
estas categorias, lo cual influye a nivel de investigacion y de adquisicion de servicios socia-
les y educacionales'?’. Ademas, las categorias diagnosticas ofrecidas por dichos manuales
contindan siendo insuficientes y poco operativas para el diagnostico diferencial de muchos
casos clinicamente “limitrofes”.

El grupo elaborador recomienda fundamentalmente el uso de la clasificacion CIE-10
(OMS) y/o DSM-IV-TR (American Pschiatric Association) para estos trastornos®*3%, A con-
tinuacion se presenta una tabla (Tabla 4) de comparacion de estas clasificaciones diagndsticas:

Tabla 4: Comparacion de clasificaciones diagnésticas CIE-10 y DSM-IV-TR

DSM-IV-TR /
CIE-10 DSM-IV-AP-TR
Autismo infantil (F84.0) Trastorno autista
Sindrome de Rett (F84.2) Trastorno de Rett

Otros trastornos desintegrativos infantiles (F84.3) | Trastorno desintegrativo infantil

Sindrome de Asperger (F84.5) Trastorno de Asperger
Autismo Atipico (F84.1)

Otros trastornos generalizados del
desarrollo(F84.8) Trastornos generalizados del desarrollo no especificado
(incluido autismo atipico)

Trastorno generalizado del desarrollo
inespecifico (F84.9)

Trastorno hiperactivo con discapacidad
intelectual y movimientos estereotipados

Siguiendo la clasificacion diagnéstica del DSM-IV-TR se identifican cinco tipos de
trastornos en los TGD:

1. Trastorno autista, autismo infantil o Sindrome de Kanner. Cuya caracterizacion co-
incide con la descrita por Leo Kanner en 1943, describiendo manifestaciones en mayor
o menor grado de las tres dreas principales descritas anteriormente.

2. Trastorno de Asperger o Sindrome de Asperger. Se caracteriza por una incapaci-
dad para establecer relaciones sociales adecuadas a su edad de desarrollo, junto con una
rigidez mental y comportamental. Se diferencia del trastorno autista porque presenta un
desarrollo lingiiistico aparentemente normal y sin existencia de discapacidad intelectual.

3. Trastorno de Rett o Sindrome de Rett. Se diferencia de los anteriores en que sélo
se da en nifias e implica una rdpida regresion* motora y de la conducta antes de los 4 afios
(con estereotipias caracteristicas como la de “lavarse las manos”). Es un trastorno que
aparece en baja frecuencia con respecto a los anteriores. Este trastorno esta asociado a una
discapacidad intelectual grave. Esta causado por mutaciones en el gen MECP2!4!,

*Nota sobre regresiones especificas: entre el 15 y el 30 % de los nifios afectados de TEA hay un periodo de estasis
del desarrollo e incluso de pérdida de las habilidades adquiridas. El momento comtn del cambio se empieza a notar
entre los 15y 19 meses. La regresion tras un desarrollo normal ocurre entre los 2 y 4 afios de edad, siendo sumamente
distintivo en el sindrome de Rett y en el trastorno desintegrativo infantil'**
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4. Trastorno desintegrativo infantil o Sindrome de Heller. Es un trastorno muy poco
frecuente en el que después de un desarrollo inicial normal se desencadena, tras los 2 afios
y antes de los 10 afios, una pérdida de las habilidades adquiridas anteriormente. Lo mas
caracteristico es que desaparezcan las habilidades adquiridas en casi todas las dreas. Suele
ir asociado a discapacidad intelectual grave y a un incremento de alteraciones en el EEG
y trastornos convulsivos. Se sospecha por tanto que es resultado de una lesion del sistema
nervioso central no identificada.

5. Trastorno generalizado del desarrollo no especificado. Agrupa todos los casos en

los que no coinciden claramente con los cuadros anteriores, o bien se presentan de forma
incompleta o inapropiada los sintomas de autismo en cuanto a edad de inicio o existencia
de sintomatologia subliminal.
En la discusion sobre la clasificacion de los trastornos mentales en el futuro, el grupo de
trabajo del DSM-V estd contemplando, entre otros aspectos, la eliminacion del sindrome
de Rett del capitulo de Trastornos Generalizados del Desarrollo, y la introduccién de un
aspecto dimensional a la categorizacion de las enfermedades mentales. Este tltimo aspec-
to serd comun a muchos otros trastornos mentales y no afectard solo a los trastornos del
espectro autista.

A continuacion se presenta una tabla de comparacion de otras clasificaciones diagnos-
ticas médicas y de enfermeria que estan siendo utilizadas para el TEA en nuestro dmbito.

Tabla 5: Comparacion de otras clasificaciones diagnésticas

CIAP-2

CIE-9-MC (WONCA) NANDA DC: 0-3R
(299.0) Autismo Infantil
(299.8) Otras psicosis (111)Alteracion
no especificadas de la 12 i
fancia OTROS PROBLEMAS gjs:f;'g'e”to y (710) Trastorno

— PSICOLOGICOS/MENTALES (112) Riesgo de del Desarrollo
(299.1)Psicosis (P99) 165 Multisistérmico
desintegrativa - alteracion del -

desarrollo

(299.8) Otras psicosis -
especificadas de la 12
infancia

e CIE-9-MC (Clasificacion Internacional de las Enfermedades): En la actualidad existe
una version més actualizada CIE-10, pero en nuestro contexto, sobre todo en el ambito
de atencion especializada se sigue utilizando la version 9, incluida en el sistema infor-
matico de los mismos. Accesible en version electrénica en el portal del Ministerio de
Sanidad y Consumo en: http://www.msc.es/ecie9mc-2008/html/index.htm

e CIAP-2 (WONCA)- Clasificacion Internacional de la Atencion Primaria de laOrga-
nizacién Mundial de los Médicos Generales/de Familia, publicado en 1999 la version
espaifiola de la edicién segunda (CIAP-2)'*. Esta nueva version permite clasificar
por “episodios de atencién”, concepto mds amplio que el hospitalario de “episodio
de enfermedad”, que permite incluir: razén de consulta expresada por el paciente,
problemas de salud detectados por el profesional y las intervenciones o proceso de
atencion.
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NANDA - Clasificacion internacional de la Asociacion Norteamericana de Diagnosti-
cos de Enfermeria (North American Nursing Diagnosis Association)'**!. NANDA es
una sociedad cientifica de enfermeria cuyo objetivo es estandarizar el diagndstico de
enfermeria, desarrollando la nomenclatura, criterios y taxonomia de dichos diagnosti-
cos. En 2002, NANDA se convierte en NANDA International. En la tabla, se enume-
ran las caracteristicas definitorias y los factores relacionados con los nifios con TEA,
segun los criterios enfermeros. Sin embargo, actualmente se estd trabajando con otros
diagndsticos NANDA orientados a los padres de los nifios con TEA, que pueden ser
también de ayuda (ver Anexo 2).

MANUAL DC: 0-3R - Clasificacion diagndstica sobre la salud mental y los trastornos
del desarrollo en la primera infancia de 0 a 3 afios de edad. No existe una version es-
pafiola, pero en nuestro contexto se utiliza a nivel conceptual en algunos equipos de
atencion primaria. Su creacion por: Zero to Three/Nacional Center for Clinical Infant
Programs en Estados Unidos es relativamente nueva y estd poco estandarizada, sobre
todo en nuestro contexto. Estudios al respecto de su uso han concluido que presenta
limitaciones a la hora de abordar criterios para diferentes tipos de trastornos y diag-
noésticos de comorbilidad, siendo en general poco precisos'#.

Por ultimo existe también, una clasificacion diagnoéstica, poco utilizada en nuestro contexto,
y que fue desarrollada para la deteccion de trastornos mentales infantiles, por la Sociedad
Americana de Pediatria: “The Classification of Child and Adolescent Mental Diagnoses in
Primary Care: Diagnostic and Statistical Manual for Primary Care”'¥. Dicho manual esta
orientado para profesionales de la Atencién Primaria, aunque existen pocos estudios que
examinen su fiabilidad y utilidad frente a otros manuales.
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5. Criterios diagnosticos

Preguntas para responder

e ;Cudles son los criterios diagnosticos de los TEA?
e ;Son tiles los criterios diagnosticos establecidos en los manuales DSM-IV-TR o CIE-10 para el diagnostico de los TEA?

Los manuales diagnoésticos se utilizan tanto a nivel de AP como AE, aunque es necesario
comentar que existe una evidencia limitada sobre la utilizaciéon de los mismos para mejo-
rar el proceso diagndstico de los nifilos con TEA.

Existen estudios que hace referencia al uso de criterios diagnodsticos Estudios de
segtin DSM-IV-TR y CIE-10; se observé que usando tanto el DSM-IV-TR Diagnostico
como el CIE-10 se aumentaba la fiabilidad de proceso diagndstico, y que (1, 11
los efectos eran mayores si el profesional implicado es inexperto en realizar
diagndsticos. Ademds, observaron que los actuales criterios para el trastorno
de Asperger y autismo tienen poca validez discriminatoria'#-15,

A continuacion, se presentan los criterios diagnosticos que deben cumplir los trastor-
nos del espectro autista para ser considerados como tal segtin el DSM-IV-TR. Los c6digos
numéricos junto a la cada categoria diagndstica se corresponden con el CIE-10 y el CIE-9
consecutivamente®.

Criterios para el diagnéstico de F84.0 Trastorno autista [299.00]
A. Un total de 6 (0 mas) items de (1), (2) y (3), con por lo menos dos de (1), y uno de (2) y de (3):
(1) alteracion cualitativa de la interaccion social, manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:
(@) importante alteracion del uso de multiples comportamientos no verbales, como son contacto ocular, expresion facial,
posturas corporales y gestos reguladores de la interaccion social
(b) incapacidad para desarrollar relaciones con comparieros adecuadas al nivel de desarrollo
(c) ausencia de la tendencia espontanea para compartir con otras personas disfrutes, intereses y objetivos (p. €j., no
mostrar, traer o sefialar objetos de interés)
(d) falta de reciprocidad social 0 emocional
(2) alteracion cualitativa de la comunicacion manifestada al menos por una de las siguientes caracteristicas:
(@) retraso 0 ausencia total del desarrollo del lenguaje oral (no acompafiado de intentos para compensarlo mediante modos
alternativos de comunicacion, tales como gestos 0 mimica)
(b) en sujetos con un habla adecuada, alteracion importante de la capacidad para iniciar o mantener una conversacion con otros
(c) utilizacion estereotipada y repetitiva del lenguaje o lenguaje idiosincrasico
(d) ausencia de juego realista espontaneo, variado, o de juego imaginativo social propio del nivel de desarrollo
patrones de comportamiento, intereses y actividades restringidos, repetitivos y estereotipados manifestados por lo menos
una de las siguientes caracteristicas:
(@) preocupacion absorbente por uno 0 mas patrones estereotipados y restrictivos de interés y que resulta anormal, sea en
su intensidad, sea en su objetivo.
(b) adhesion aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos, no funcionales.
(c) manierismos motores estereotipados y repetitivos (gj. aleteo o giro de las manos o los dedos, 0 movimientos complejos
de todo el cuerpo).
(d) preocupacion persistente por partes de objetos.

@
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B. Retraso o funcionamiento anormal en al menos una de las siguientes areas, que aparece antes de los 3 afios de edad: (1)
interaccion social, (2) lenguaje utilizado en la comunicacion social, o (3) juego simbélico o imaginativo.
C. Eltrastorno no se explica mejor por la presencia de un trastorno de Rett o de un trastorno desintegrativo infantil.

Criterios para el diagnéstico de F84.2 Trastorno de Rett [299.80]
A. Todas las caracteristicas siguientes:
(1) desarrollo prenatal y perinatal aparentemente normal
(2) desarrollo psicomotor aparentemente normal durante los primeros 5 meses después del nacimiento
(3) circunferencia craneal normal en el nacimiento
B. Aparicion de todas las caracteristicas siguientes después del periodo de desarrollo normal:
(1) desaceleracion del crecimiento craneal entre los 5y 48 meses de edad
(2) pérdida de habilidades manuales intencionales previamente adquiridas entre los 5y 30 meses de edad, con el subsiguiente
desarrollo de movimientos manuales estereotipados (p. €j., escribir o lavarse las manos)
(3) pérdida de implicacion social en el inicio del trastorno (aunque con frecuencia la interaccion social se desarrolla
posteriormente)
(4) mala coordinacion de la marcha o de los movimientos del tronco
(5) desarrollo del lenguaje expresivo y receptivo gravemente afectado, con retraso psicomotor grave.

Criterios para el diagnéstico de F84.3 Trastorno desintegrativo infantil [299.10]

A. Desarrollo aparentemente normal durante por lo menos los primeros 2 afos posteriores al nacimiento, manifestado por la
presencia de comunicacion verbal y no verbal, relaciones sociales, juego y comportamiento adaptativo apropiados a la edad
del sujeto.

B. Pérdida clinicamente significativa de habilidades previamente adquiridas (antes de los 10 arios de edad) en por lo menos dos
de las siguientes areas:

(1) lenguaje expresivo o receptivo

(2) habilidades sociales o comportamiento adaptativo
(3) control intestinal o vesical

(4) juego

(5) habilidades motoras

C. Anormalidades en por lo menos dos de las siguientes areas:

(1) alteracion cualitativa de la interaccion social (p. ej., alteracion de comportamientos no verbales, incapacidad para
desarrollar relaciones con comparieros, ausencia de reciprocidad social 0 emocional)

(2) alteraciones cualitativas de la comunicacion (p. ej., retraso 0 ausencia de lenguaje hablado, incapacidad para iniciar o
sostener una conversacion, utilizacion estereotipada y repetitiva del lenguaje, ausencia de juego realista variado)

(3) patrones de comportamiento, intereses y actividades restrictivos, repetitivos y estereotipados, en los que se incluyen

estereotipias motoras y manierismos

D. El trastorno no se explica mejor por la presencia de otro trastorno generalizado del desarrollo o de esquizofrenia.

Criterios para el diagnéstico del F84.5 Trastorno de Asperger [299.80]
A. Alteracion cualitativa de la interaccion social, manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:
(1) importante alteracion del uso de mltiples comportamientos no verbales como contacto ocular, expresion facial, posturas
corporales y gestos reguladores de la interaccion social
incapacidad para desarrollar relaciones con companeros apropiadas al nivel de desarrollo del sujeto
ausencia de la tendencia espontanea a compartir disfrutes, intereses y objetivos con otras personas (p. ej., no mostrar,
traer o ensefiar a otras personas objetos de interés)
(4) ausencia de reciprocidad social 0 emocional
B. Patrones de comportamiento, intereses y actividades restrictivos, repetitivos y estereotipados, manifestados al menos por una
de las siguientes caracteristicas:
(1) preocupacion absorbente por uno 0 mas patrones de interés estereotipados y restrictivos que son anormales, sea por su
intensidad, sea por su objetivo
adhesion aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos, no funcionales
manierismos motores estereotipados y repetitivos (p. ej., sacudir o girar manos o dedos, 0 movimientos complejos de
todo el cuerpo)
(4) preocupacion persistente por partes de objetos
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C. El trastorno causa un deterioro clinicamente significativo de la actividad social, laboral y otras areas importantes de la
actividad del individuo.

D. No hay retraso general del lenguaje clinicamente significativo (p. ej., a los 2 afios de edad utiliza palabras sencillas, a los 3
afos de edad utiliza frases comunicativas).

E. No hay retraso clinicamente significativo del desarrollo cognoscitivo ni del desarrollo de habilidades de autoayuda propias de
la edad, comportamiento adaptativo (distinto de la interaccion social) y curiosidad acerca del ambiente durante la infancia.

F. No cumple los criterios de otro trastorno generalizado del desarrollo ni de esquizofrenia.

Diagnéstico del F84.9 Trastorno generalizado del desarrollo no especificado (incluyendo autismo
atipico) [299.80]

Esta categoria debe utilizarse cuando existe una alteracion grave y generalizada del desarrollo de la interaccion social reciproca
o de las hablilidades de comunicacion verbal o no verbal, o cuando hay comportamientos, intereses y actividades estereotipadas,
pero no se cumplen los criteros de un trastorno generalizado del desarrollo especifico, esquizofrenia, trastorno esquizotipico de
la personalidad o trastorno de la personalidad por evitacion. Por ejemplo, esta categoria incluye el “autismo atipico”: casos que
no cumplen los criterios de trastorno autista por una edad de inicio posterior, una sintomatologia atipica 0 una sintomatologia
subliminal, o por todos estos hechos a la vez.

Resumen de la evidencia:

Los criterios diagndsticos del DSM-IV-TR y CIE-10 aumentan la fiabilidad del proceso diagndstico, sobre todo en
profesionales inexpertos'+-'*"

i, m
Los criterios diagndsticos del DSM-IV-TR y CIE-10, por si solos, tienen poca validez discriminatoria para el trastorno
de Asperger y autismo'#*15!
Recomendaciones:
c Se recomienda a los profesionales implicados en la deteccion de nifios con TEA, sobre todo a aquellos con poca
experiencia, usar los manuales diagndsticos del DSM-IV-TR y/o CIE-10
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6. Deteccion Precoz

Preguntas para responder:

e ;Por qué es importante la deteccion precoz?

e ;Como debe ser el seguimiento del nifio sano en AP para detectar precozmente problemas en el
desarrollo?

e Existen sefales de alerta/criterios de sospecha especificos de los TEA (tiles para la deteccion precoz en

AP?

;La alerta de los padres puede ser efectiva en AP para la evaluacion del riesgo de TEA?

¢+ Qué escalas de evaluacion de sospecha de TEA son mas efectivas?

¢Es necesario un seguimiento mas exhaustivo en los grupos de riesgo?

¢Cual es la edad minima de sospecha?

6.1. Importancia de la deteccion precoz

Desde una perspectiva evolutiva, la intervencion temprana parece mejorar el pronds-
tico global de los nifios con TEA en cuanto a adaptabilidad en el futuro, ademas de los
beneficios afiadidos sobre la familia, aunque los trabajos al respecto son escasos en can-
tidad y calidad metodoldgica. Algunos trabajos han demostrado resultados positivos
sobre todo en lo referente a problemas en la comunicacidn e interaccion social, aunque
contindan siendo necesarios més estudios®!*2. Por tanto, aunque se necesitan ensayos
controlados comparando una misma intervencién realizada de manera temprana y rea-
lizada a edades més avanzadas, lo indiscutible es que una intervencién temprana, que
despliegue apoyos adecuados (individuales, educativos, familiares y sociales), repercute
ampliamente en la calidad de vida de los nifios y capacidad de afrontamiento de sus
familias, facilitando su futura insercion social como persona mds independiente, favo-
reciéndose resultados positivos en dreas cognitivas, del lenguaje y en habilidades de la
vida diarials3154,

En algunos estudios han identificado aquellas variables predictoras de Estudio de
resultados positivos en nifios diagnosticados de autismo no asociado a disca- Cohortes
pacidad intelectual y trastorno de Asperger. Dichas variables son sobre todo el 2+)
lenguaje y las habilidades no verbales. El poder predictor de dichas variables
apoya los programas de intervencion temprana, sobre todo en lo que respecta
al lenguaje*®1.

Otro estudio exploré la edad y el Cociente Intelectual antes y después Estudios de
de una programa de tratamiento intensivo, determinando que existe una re- Cohortes
lacién significativa entre la edad del nifio cuando es admitido y su situacion +)
educacional al final, siendo ésta mejor entre los que eran mads jovenes al ser
ingresados. El CI también resulto ser un predictor de la situacién educacio-
nal final'*®.

GPGC PARA EL MANEJO DE PACIENTES CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA EN ATENCION PRIMARIA 43



Existen justificaciones a favor de la intervencién temprana basadas en Opinion de
los conocimientos de neuro-plasticidad. Aunque no se sabe todavia cémo ca- Expertos
pitalizar totalmente la plasticidad cerebral y su potencial de recuperacion, si @
se estd de acuerdo en que las técnicas de estimulacién precoz mas claras son
las que siguen el camino de la naturaleza, facilitando los procesos normales de
desarrollo a partir de intervenciones con el nifo, la familia y el entorno'%.

Otro aspecto importante a favor de la deteccion precoz, dado el impor- Estudios
tante componente genético del TEA, es el consejo genético que se puede Descriptivos
ofrecer a las familias en las que se detecte de manera precoz un hijo con TEA. ®)

Este consejo es tan prioritario como la propia intervencion del nifio afectado.
Sin embargo, el consejo genético va a variar en funcion de determinados fac-
tores (si es autismo primario o secundario y si hay causa génica)®*!15"-1%

Resumen de la evidencia:

La deteccion precoz de nifios con TEA posibilita la intervencion tempranay lleva a mejores resultados de comportamiento
2+ adaptativo sobre todo en nifios con autismo no asociado a discapacidad intelectual y entre los que eran mas jovenes
al ser ingresados en el programa 1%

La deteccion precoz posibilita el consejo genético de las familias dado el importante componente genético de los

TEA33,157460
Recomendaciones:
(o] Se recomienda la deteccion precoz de nifios con TEA como parte del proceso de atencion del nifio sano

6.2. Seguimiento del nifio sano para la deteccion
precoz del TEA

El autismo se contempla como un problema a tener en cuenta en el seguimiento del nifio
sano'*"1% sin embargo, la formacion al respecto es escasa y la utilizacién de escalas de de-
sarrollo no estd estandarizada. En algunos casos estas escalas tienen escasa sensibilidad y
especificidad para detectar determinados problemas del desarrollo, como el caso del test
de Denver Devopmental Screening Test (DDST-II), la prueba de monitorizacién mas uti-
lizada internacionalmente!s*16,
LaescalaDenver-II(DDST-1I)de 1992'%esunarevisionyactualizacién Estudios de

del Denver Developmental Screening Test, DDST (1967)'¢7, que explora Diagndstico
cuatro areas del desarrollo (motricidad fina, motricidad gruesa, personal- -

. . - . Opinion de
social y lenguaje) desde los 3 meses hasta los 6 afios de edad. Segun otros Expertos
autores posee una sensibilidad del 43%), una especificidad del 83% y un (4
valor predictivo positivo del 37%'%. Un estudio reviso las escalas de uso
mas estandarizado para valorar el desarrollo infantil, descartando el test
de Denver-II por su escasa sensibilidad y especificidad!®.
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En nuestro contexto las escalas més utilizadas para la vigilancia
del desarrollo del nifio sano son el Denver Developmental Screening
Test (DDST-II) y la escala Haizea-Llevant!®!™. Esta dltima ha sido
desarrollada en nuestro pais a partir de una revision de los items
utilizados en diferentes escalas de uso internacional como Denver-II,
Bailey, y otras.

Laescala Haizea-Llevant permite comprobar el nivel de desarrollo
cognitivo, social y motor de nifios de 0 a 5 afnos. Este instrumento
se desarrolld con una muestra representativa de 2519 nifios de las
Comunidades Auténomas del Pais Vasco y Cataluiia. Ofrece el
margen normal de adquisicion de algunas habilidades fundamentales
durante la infancia. El test incluye 97 elementos que se distribuyen en
las siguientes dreas: socializacion (26 elementos), lenguaje y légica-
matemadtica (31 items), manipulacion (19) y postural (21 elementos).
En cada uno de los elementos se indica la edad en que lo ejecutan el
50%, el 75% y el 95% de la poblacién infantil. Ademds, como valor
afiadido, el instrumento incluye unos signos de alerta, cuya presencia,
en cualquier edad o a partir de edades concretas, indican la posibilidad
de alteraciones.

En la GPC de Nueva Zelanda (NZ)-2008* basandose en la opinion
de los expertos que realizaron el Manual del nifio sano del Ministerio de
Sanidad de N.Z. 1996 se describe cudl debe ser la cartera de servicios
para el seguimiento del nifio sano con el fin de identificar cualquier pro-
blema en su desarrollo, teniendo en cuenta areas de valoracion, momen-
tos y actividades de educacion/promocion para que los padres desarrollen
habilidades sobre la vigilancia y cuidado de los nifios. Los autores esta-
blecen procedimientos de monitorizacion y seguimiento del desarrollo de
los nifios, intercambiando informacién con padres y cuidadores aprove-
chando cada encuentro o visita.

La guia de NZ establece como los profesionales sanitarios y educa-
cionales deben discutir regularmente el desarrollo de los nifios con los
padres (al menos entre los 8-12 meses, entre los 2-3 afos y entre 4-5 afios)
como parte del seguimiento del nifio sano para detectar y responder rapi-
damentre ante cualquier problema*-17!

Enla GPC del SIGN-2007' se presenta un estudio donde se evalian
historias clinicas de nifios afectados con TEA que nacieron entre 1991-
9219 para ver como fue el proceso de deteccion de los mismos. Las cifras
de prevalencia estimadas eran elevadas, un 55% mas con respecto a los
resultados del periodo 1991-96. Los expertos creen que la deteccion de
casos es mayor en la ultima década gracias al nivel de vigilancia y no por
un aumento real de los casos. Se cree que la incorporacion de un alto nivel
de vigilancia por los profesionales, en los campos de desarrollo social,
juego, lenguaje y comportamiento, mejora la identificaciéon temprana de
los TEA y otros desérdenes.
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Resumen de la evidencia:

Los profesionales sanitarios establecen determinados procedimientos de monitorizacion y seguimiento del desarrollo
de los nifios, intercambiando informacion con padres y cuidadores aprovechando cada encuentro o visita'

La guia de NZ establece que los profesionales sanitarios y educacionales deben regularmente discutir el desarrollo
de los nifios con los padres (al menos entre los 8-12 meses, entre los 2-3 afios y entre 4-5 afios) como parte del
seguimiento del nifio sano para detectar y responder rapidamentre ante cualquier problema“:'"

La incorporacion de un alto nivel de vigilancia por los profesionales, en los campos de desarrollo social, juego, lenguaje
y comportamiento, mejoran la identificacion temprana de los TEA y otros desordenes'® 48

m, 4

Existen escalas de seguimiento del desarrollo que se estan utilizando en nuestro contexto como la escala Haizea-Llevant
(desarrollada en nuestro contexto) y el Denver-ll (no validada en nuestro contexto). Esta Gltima ha sido descartada por
expertos internacionales por su escasa sensibilidad y especificidad?®616?

Recomendaciones:

Los profesionales sanitarios y educacionales deben regularmente discutir con los padres el desarrollo psicomotor,
intelectual y conductual de sus  hijos (al menos entre los 8-12 meses, entre los 2-3 afios y entre 4-5 afios) como parte
del seguimiento del nifio sano

Los profesionales sanitarios deben incorporar un alto nivel de vigilancia en los campos de desarrollo social, juego,
lenguaje y comportamiento para la identificacion temprana de los TEA y otros desordenes

En la vigilancia del desarrollo del nifio sano en AP, como ayuda para detectar cualquier trastorno del desarrollo,
incluidos los TEA, es aconsejable el uso de escalas (como la escala Haizea-Llevant desarrollada en nuestro contexto)
(ANEXO 3)

6.3.

6.3.1.

Senales de Alerta y Escalas

Senales de alerta

El conocimiento de lo que supone un desarrollo normal tanto por padres como por
profesionales es el primer paso para la deteccion de problemas. De igual forma es im-
portante el hecho de conocer los antecedentes familiares y perinatales y la evolucion
en la adquisicion de las habilidades esperadas seguin la edad de desarrollo: “hitos del
desarrollo infantil”!72.

Existen determinadas sefales de alerta inmediata para cualquier nifio que Opinion de
indican necesidad de una evaluacién especifica mas amplia'’* Expertos

46

No balbucea, no hace gestos (seiialar, decir adios con la mano) a los 12 4)
meses.

No dice palabras sencillas a los 18 meses.

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

Cualquier pérdida de habilidades del lenguaje o a nivel social a cualquier
edad.
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Existen otras sefales de alarma del desarrollo del nifio,importantes para Opinién de
la sospecha de TEA, basadas en el consenso del grupo elaborador de esta Expertos
guia siguiendo la opinién de otros expertos internacionales*17>175, Dichas @)
sefiales se presentan segln su aparicion mds frecuente por grupos de edad,
teniendo en cuenta que en cualquier edad se pueden presentar los signos
de etapas previas. Estas sefiales se exponen en la siguiente tabla (Tabla 6 y
Anexo 4):

Tabla 6: Compendio de senales de alerta de TEA segun periodos de edad

en ninos evaluados en las edades referenciadas.

Nota: En cualquier edad se pueden presentar los signos establecidos en las etapas previas. Estos
factores de forma aislada no indican TEA. Deben alertar a los profesionales del riesgo de TEA, de
forma que la derivaciéon dependera de la situacién en su conjunto. Tampoco pueden interpretarse
desde el punto de vista evolutivo del TEA, sino como posibles signos que podemos encontrarnos

Antes de los 12 meses

- poca frecuencia del uso de la mirada dirigida a personas

- no muestra anticipacion cuando va a ser cogido

- falta de interés en juegos interactivos simples como el “cucu-tras” o el “toma y daca”
- falta de sonrisa social

- falta de ansiedad ante los extranos sobre los 9 meses

Después de los 12 meses

- menor contacto ocular

- no responde a su nombre

- no seNala para “pedir algo”(protoimperativo)

- no muestra objetos

- respuesta inusual ante estimulos auditivos

- falta de interés en juegos interactivos simples como el “cucu-tras” o el “toma y daca”
- no mira hacia donde otros sefialan

- ausencia de imitacién espontanea

- ausencia de balbuceo social/comunicativo como si conversara con el adulto

Entre los 18-24 meses

- no sefala con el dedo para “compartir un interés” (protodeclarativo)
- dificultades para seguir la mirada del adulto

- no mirar hacia donde otros sefialan

- retraso en el desarrollo del lenguaje comprensivo y/0 expresivo

abrir y cerrar, encender y apagar, etc)
- ausencia de juego simbdlico
- falta de interés en otros nifios o hermanos
- Nno suele mostrar objetos
- no responde cuando se le llama
- noimita ni repite gestos o0 acciones que otros hacer (ej. muecas, aplaudir)
- pocas expresiones para compartir afecto positivo
- antes usaba palabras pero ahora no (regresion en el lenguaje)

- falta de juego funcional con juguetes o presencia de formas repetitivas de juego con objetos (gj. alinear,

GPGC PARA EL MANEJO DE PACIENTES CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA EN ATENCION PRIMARIA

47



A partir de los 36 meses

Comunicacion

- ausencia o retraso en el lenguaje o deficit en el desarrollo del lenguaje no compensado por otros
modos de comunicacion

- uso estereotipado o repetitivo del lenguaje como ecolalia o referirse a si mismo en 22 o 3% persona

- entonacion anormal

- pobre respuesta a su nombre

- deficit en el comunicacion no verbal (gj. no senalar y dificultad para compartir un “foco de atencion”
con la mirada)

- fracaso en la sonrisa social para compartir placer y responder a la sonrisa de los otros

- consigue cosas por si mismo, sin pedirlas

- antes usaba palabras pero ahora no

- ausencia de juegos de representacion o imitacion social variados y apropiados al nivel de desarrollo

Alteraciones sociales

- imitacion limitada (g]. aplaudir) o ausencia de acciones con juguetes o con otros objetos

- no “muestra” objetos a los demas

- falta de interés o acercamientos extrafios a los nifios de su edad

- escaso reconocimiento o respuesta a la felicidad o tristeza de otras personas

- no se une a otros en juegos de imaginacion compartidos

- fracaso ala hora de iniciar juegos simples con otros o participar en juegos sociales sencillos
- preferencia por actividades solitarias

- relaciones extrafias con adultos desde una excesiva intensidad a una llamativa indiferencia

- escasa utilizacion social de la mirada

Alteraciones de los intereses, actividades y conductas

- insistencia en rutinas y/o resistencia a los cambios en situaciones poco estructurada

- juegos repetitivos con juguetes (gj. alinear objetos, encender y apagar luces, etc)

- apego inusual a algun juguete u objeto que siempre lleva consigo que interfiere en su vida cotidiana
- hipersensibilidad a los sonidos, al tacto y ciertas texturas

- respuesta inusual al dolor

- respuesta inusual ante estimulos sensoriales (auditivos, olfativos, visuales, tactiles y del gusto)

- patrones posturales extranos como andar de puntillas

- estereotipias 0 manierismos motores

Deteccion a partir de los 5 anos*

Alteraciones de la comunicacion

- desarrollo deficiente del lenguaje, que incluye mutismo, entonacion rara o inapropiada, ecolalia,
vocabulario inusual para su edad o grupo social

- enlos caso en que no hay deficiencias en el desarrollo del lenguaje existe uso limitado del lenguaje
para comunicarse y tendencia a hablar espontaneamente sélo sobre temas especificos de su interés
(lenguaje fluido pero poco adecuado al contexto)

Alteraciones sociales

- dificultad para unirse al juego de los otros nifios o intentos inapropiados de jugar conjuntamente

- limitada habilidad para apreciar las normas culturales (en el vestir, estilo del habla, intereses, etc)

- los estimulos sociales le producen confusion o desagrado

- relacion con adultos inapropiada (demasiado intensa o inexistente)

- muestra reacciones extremas ante la invasion de su espacio personal o mental (resistencia intensa
cuando se le presiona con consignas distintas a su foco de interés)

Limitacion de intereses, actividades y conductas

- ausencia de flexibilidad y juego imaginativo cooperativo, aunque suela crear solo/a ciertos escenarios
imaginarios (copiados de los videos o dibujos animados)

- dificultad de organizacion en espacios poco estructurados
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- falta de habilidad para desenvolverse en los cambios o situaciones poco estructuradas, incluso en

- acumula datos sobre ciertos temas de su interés de forma restrictiva y estereotipada

Otros rasgos
- perfil inusual de habilidades y puntos débiles (por ejemplo, habilidades sociales y motoras
escasamente desarrolladas, torpeza motora gruesa)

mental)

- cualquier historia significativa de pérdida de habilidades

- ciertas areas de conocimientos pueden estar especialmente desarrolladas, mostrando habilidades
sorprendentes en areas como matematicas, mecanica, musica, pintura, escultura

aquellas en las que los nifios disfrutan como excursiones del colegio, cuando falta una profesora, etc

- el conocimiento general, la lectura o el vocabulario pueden estar por encima de la edad cronoldgica o

desapercibidos en evaluaciones anteriores por ser cuadros de TEA con menos afectacion como el caso del Asperger.

* Las seniales de alarma a partir de los 5 afios de edad estan mas orientadas a aquellos casos que han podido pasar

Resumen de la evidencia:

sefiales de alerta en el desarrollo” del nifio sano*6:'7>175

La labor de identificacion temprana de los TEA por los profesionales sanitarios se facilita teniendo en cuenta “hitos y

Recomendaciones:

alerta” propuestas:
D , \/ ) prop . .
- sefiales de alerta inmediata
- compendio de sefiales de alerta de TEA seguin periodos de edad

Los profesionales sanitarios deben monitorizar el desarrollo de los nifios sanos teniendo en cuenta las “sefiales de

6.3.2. Preocupaciones de los padres

Segun un estudio de Reino Unido del 2001'°, en la mayoria de los Estudios
casos (60%) son los padres los primeros en sospechar el problema en Descriptivos
comparacioén con el 10% de profesionales sanitarios y el 7% de profesio- )
nales del sector educativo. En la GPC de Nueva Zelanda-2008% se hace
referencia al estudio descriptivo anterior y a otro de 1998 también de
Reino Unido!”, donde igualmente se recoge informacion sobre las fa-
milias de nifios afectados de TEA, identificando las necesidades de los
nifios, asi como de sus familias, y donde se explora la visién de los padres
sobre el proceso diagndstico de sus hijos (edad de diagnéstico, demora,
problemas, profesionales implicados, etc).

Otros estudios descriptivos'**!7*1% donde se exploran la clinica inicial y Estudios
el proceso diagndstico de nifios con TEA dan resultados similares en tanto Descriptivos
que suelen ser los padres los primeros en preocuparse, sobre todo en aspectos )
relativos al desarrollo del lenguaje, seguido por la presencia de respuestas
socio-emotivas anormales y problemas médicos o de retraso en desarrollo.
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En una revision realizada sobre 78 estudios publicados en la que se com- Opinion de
pararon la informacién dada por los padres con la de los pediatras se conclu- Expertos
y6 que en la mayoria de los estudios se observaban tasas entre el 75% y el ()

95% de las veces en que existia acuerdo entre las observaciones de ambos'®.

Dos estudios descriptivos al respecto exploraron el valor predictivo de las Estudio de
preocupaciones de 95 padres sobre la conducta de sus hijos concluyendo una Diagnéstico
sensibilidad de 70% y una especificidad de 73% para tales preocupaciones'®, (Il

Otro estudio explord a los padres de 234 nifios desde el nacimiento hasta Estudio de
los 77 meses para valorar si los padres podian sobreestimar adecuadamente la Diagnéstico
edad de desarrollo comparada con la cronoldgica de sus hijos, encontrando (i
una sensibilidad de 75% si era menor a la edad cronoldgica y una sensibilidad
del 90% si la edad de desarrollo era igual o superior a la cronolégica'®.

En nuestro contexto, se ha llevado a cabo una investigacion con cerca de Estudios
650 familias de todo el territorio espaiiol (2003-04)'3, recogiendo datos sobre el Descriptivos
proceso de diagndstico que han seguido esas familias con un hijo con autismo. ©)

Los resultados del estudio indican que en un 80% de los casos es la
familia la primera en sospechar que hay un problema en el desarrollo de su
hijo, siendo la edad media de sospecha de los nifios con TGD de un afio y diez
meses. S6lo un 5% de las familias aseguran que fue el pediatra el primero en
sospechar un trastorno del desarrollo, aunque, cuando lo hace, es a una edad
media inferior a la edad de sospecha que cuando estas sospechas surgen por
parte de un miembro de la familia.

Existen determinados estudios que valoran la capacidad de una he- Estudio de
rramienta desarrollada sobre las preocupaciones de los padres: la escala Diagnstico
Parent’s Evaluation of Developmental Status (PEDS). Dicha herramienta (!
autoadministrada a los padres tiene una sensibilidad del 74%-79% y una
especificidad del 70%-80% para detectar problemas del desarrollo de los
nifios de 0-8 afios de edad. Dicha herramienta esté traducida pero no vali-
dada en nuestro pais!'®>1%,

Resumen de la evidencia:

A pesar de que los padres habitualmente sospechan que algo esta mal en el desarrollo de sus hijos alrededor de los

3 o . .
18 meses de edad, el diagndstico se realiza mas tardg's:176-180.184

Los padres tienen un rol importante en la vigilancia del desarrollo infantil ya que son los que detectan en la mayoria de

m, 3 . B
’ los casos que algo no va bien con sus hijog'176-178:180-184

La escala PEDS sobre las preocupaciones de los padres tiene una sensibilidad del 74%-79% y una especificidad del
|| 70%-80%, que aunque no sirve como herramienta de cribado, puede ayudar a detectar nifios con sospecha de tener
algtin problema de desarrollo en AP185.186

Recomendaciones:

Las preocupaciones o alarma de los padres con respecto al desarrollo de sus hijos deben valorarse tanto como la

C . ,
propia presencia de rasgos anormales
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c Se debe aprovechar cualquier visita (de seguimiento rutinaria o por enfermedad) para consultar a los padres las
preocupaciones o problemas respecto al desarrollo de sus hijos
Los profesionales pueden utilizar los items de la escala PEDS para orientar las preguntas sobre las preocupaciones
v
de los padres (ANEXO 5)

6.3.3. Escalas de deteccion precoz

Existen diferentes instrumentos utilizados para la deteccion de los trastornos

del espectro autista dentro de los cuales existe una version en castellano,aunque Diagnostico

no validada, del Checklist for Autism in Toddlers (CHAT)'®” de Baron-Cohen
et al., diseflada con la intencién de discriminar de forma adecuada entre nifios
con neurodesarrollo normal y nifios con trastorno de espectro autista antes de
los 2 afios de edad. Dado que dicho instrumento posee una alta especificidad
(99%), pero una baja sensibilidad (38% ) no es recomendable como método de
cribado. De hecho, los propios autores estan validando una version mejorada,
el Q-CHAT™,

Existe ademas otra escala, el Modified Checklist for Autism in Toddlers

(M-CHAT)*#*™, disefiada con la intencion de aumentar la sensibilidad del Diagnostico

CHAT para detectar TEA en nifios entre 16-30 meses de edad. Consiste
en una ampliacion del instrumento CHAT a 23 preguntas (antes eran 9)
autoadministrada para los padres. Los autores utilizan como criterios de re-
sultado alterado el fallo en 3 de las 23 preguntas o fallo en 2 de 6 preguntas
consideradas claves: interés en otros nifios e imitacion, atencién conjunta
(utilizacion de protodeclarativos y seguimiento de la mirada), traer objetos
para mostrar a los padres y contestar a la llamada. Este cambio incrementé
la sensibilidad y la especificidad al 97% y 95% utilizando el primer criterio;y
del 95% y 99% utilizando el segundo criterio, respectivamente.

Dicha herramienta ha sido traducida al castellano y est4 validada y en
proceso de publicacién mediante un estudio liderado por el grupo espafol
GETEA. Es un estudio longitudinal, de validacién poblacional, con una
muestra total de 2480 nifios de 18 y 24 meses de edad, de las areas de salud
de Salamanca y Zamora, que acudian a la consulta del nifio sano y/o vacuna-
cion. Los resultados estimaron una sensibilidad del 100% y una especificidad
del 98,3% para discriminar entre nifios con TEA y nifios sin TEA; y una
sensibilidad del 75,3% y una especificidad del 99,8% para discriminar entre
nifios con TEA y nifios con otros trastornos (datos facilitados por el equipo
investigador).

Bajo el concepto de instrumento de cribado poblacional, los expertos
del Reino Unido consideran'*#!! que son necesarios unos niveles de sensibi-
lidad elevados, que actualmente no cumplen los instrumentos del CHAT y
M-CHAT. Sin embargo, el M-CHAT puede utilizarse como instrumento de
ayuda a la identificacion de elementos de sospecha de riesgo de TEA.
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Una revisién sistematica' de 2005 de intrumentos de cribado de au- RS de
tismo de habla inglesa descarta el CHAT como instumento de screening y eﬁtUdiOS de
recomienda seguir investigando la capacidad del M-CHAT. Diagnostico (1)

La guia SIGN' la AAP (Academia Americana de Pediatria)'®> y el GPC
grupo elaborador de esta guia, ha considerado el instrumento M-CHAT Opinion de
como una herramienta ttil para la confirmacién de la sospecha clinica del Expertos
TEA. @

Existe otro cuestionario desarrollado para el cribado de los TEA, el Estudios de

Social Communication Questionnary (SCQ). Ha sido desarrollado para eva- Diagnéstico
luar a nifios mayores de 4 afios de edad, con una edad mental superior a los (Il
2 afios. Esté disponible en dos formas de evaluacion de la situacion actual o
de toda la vida. Son 40 preguntas a responder SI/NO autoadministrado por
los padres. Este cuestionario estd traducido al castellano, pero no validado
en nuestro contexto. Se desarroll6 sobre una poblacion de 160 individuos
con TGD y 40 sin TGD de entre 4-5 afios de edad, dando una sensibilidad
de 85% y una especificidad de 75% a partir de un punto de corte de 15.
Otros estudios posteriores muestran resultados muy similares: sensiblidad
86% y especificidad 78% para una poblacion de 119 nifios entre 9-13 afios
con necesidades de educacion especial y sin TEA. Otro estudio mostré una
sensibilidad 88% y especificidad 72% con nifios entre 9-10 afios dentro de
una cohorte. Y en otro estudio sobre 81 nifios de edades 2-6 afios los datos
variaban: sensibilidad 93% vy especificidad 58% para nifios de 2-6 afios y
sensibilidad 100% vy especificidad 62% para nifios de 3-5 afios con un punto
de corte de 11"+1%,

Dentro de la deteccion especifica de los trastornos de Asperger nos Estudio de
encontramos con herramientas como la escala Childhood Asperger Syn- Diagnostico
drome Test (CAST), para el cribado de personas con trastorno de As- M
perger. Son 39 preguntas a responder SI/NO autoadministrado por los Ezt:cdrligtivo
padres. Dicha herramienta se desarrollé en un estudio piloto con una @)
muestra total de 50 nifios con trastorno de Asperger o autismo y nifios con
un desarrollo normal entre 3-9 afios. La validacién se realizé sobre una
muestra de 139 nifios entre los 4-11 afios de edad. Se estimé una sensibi-
lidad de 87,5 % y una especificidad de 98%, para un punto de corte de 15
para los casos de trastorno de Asperger'”. Un estudio obtuvo datos supe-
riores pero sobre una muestra menor?”. Otro trabajo evalu6 la fiabilidad
test-retest?”! con una muestra de 73 padres que completaron dos veces el
CAST en dos meses desde la primera vez dando un Kappa de 0,41 y un
Coeficiente de Correlacion de Spearman de 0,67. La escala no ha sido
validada en nuestro contexto.

Ademids existe una escala que ha sido desarrollada y validada en Estudio de
nuestro contexto, la Escala Auténoma para la deteccion del trastorno de Diagnostico
Asperger y autismo de alto funcionamiento®?. Es una escala de 39 pre- M
guntas a responder entre cinco categorias (nunca, algunas veces, frecuen-
temente, siempre, no observado) autoadministrado por padres y profeso-
res. El proceso de validacion ha sido realizado sobre una poblacién de 109

52 GUIAS DE PRACTICA CLINICA EN EL SNS



personas entre 5-31 aflos en tres grupos: uno compuesto por nifios y jéve-
nes diagnosticados de trastorno de Asperger, otro de autismo no asociado
a discapacidad intelectual, y otro con trastorno por déficil de atencion con
hiperactividad. Los resultados estimaron una sensibilidad entre 97,8% vy
100% y una especificidad entre 98,9 y 72% para los puntos de corte 37 y
36 respectivamente, con un 30,2% de falsos positivos en el punto de corte
36. Los autores aconsejan la derivacion a partir del punto de corte de 36.
La correlacion interjueces (0,83) y test-retest (0,94 para los padres y 0,97
para los profesores) dieron resultados positivos.

Resumen de la evidencia:

No se ha identificado ningun instrumento para la deteccion de los TEA que cumpla con los criterios de prueba de
cribado poblacional'4"

La escala Checklist for Autism in Toddlers (CHAT) posee una especificidad de 99%, pero una baja sensibilidad de
38%. Su version modificada M-CHAT posee una mejor sensibilidad de 95% y una especificidad de 99%, aunque
s0n necesarios mas estudios sobre sus propiedades psicométricas. Los datos de validacion en Espafia ofrecen una
sensibilidad de 100% y una especificidad de 98,3%148.187.167.189,67,190,192

La guia del SIGN™8, la AAP (Academia Americana de Pediatria)'®y el grupo elaborador de esta guia han considerado
4 el instrumento M-CHAT como una herramienta Util para la confirmacion de la sospecha clinica de TEA en nifios entre
16y 30 meses.

La escala Auténoma para la deteccion precoz del trastorno de Asperger posee mejor sensibilidad entre 97,8-100%
|| y una especificidad entre 72-98,9% a partir de un punto de corte de 37; aunque son necesarios mas estudios sobre
sus propiedades en una poblacion mas amplia®?

Recomendaciones:
c El cribado poblacional para los TEA no estd recomendado con los instrumentos desarrollados actualmente, aunque se
esta investigando la capacidad del M-CHAT y Escala Auténoma
B. C Se recomienda el instrumento M-CHAT como una herramienta Util para la confirmacion de la sospecha clinica del TEA
’ en nifios entre 16 y 30 meses (ANEXO 6)
B. C Se recomienda el uso de la Escala Auténoma, en nifios mayores de 5 afios, como una herramienta Util para la
’ confirmacion de la sospecha clinica del trastorno de Asperger (ANEXO 7)

6.3.4. Seguimiento en grupos de riesgo

El seguimiento de nifios de alto riesgo esta referido a la valoraciéon de TEA en nifios que
por sus antecedentes personales o familiares presentan mayor riesgo de TEA, aunque no
se haya evidenciado ningtin sintoma especifico.
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Segun los estudios sobre la etiologia de los TEA, se ha evidenciado Estudio de
que aquellos nifios que han presentado algtin proceso perinatal que pudiera Cohorte
haber afectado al sistema nervioso (como el consumo materno de alcohol, (2+)
farmacos teratdgenos u otras sustancias durante la gestacion; o también las
infecciones pre o postnatales como rubéola congénita, haemophilus influenzae
y citomegalovirus, que cursen con meningitis o encefalitis), podrian desarrollar
TEA con mayor probabilidad. También algunas enfermedades metabdlicas
como la fenilcetonuria no tratada tras nacimiento. La presencia de ataques
epilépticos (en el contexto de encefalopatias epilépticas) en el primer afo de
vida también parece estar asociado al diagndstico de autismo posteriormente
aunque no puede ser considerado factor de riesgo sino comorbilidad asociada'®.
Otros estudios observacionales han encontrado que la edad avanzada en el
padre o la madre estdn asociados al riesgo de TEA; sin embargo, la presencia
de hiperbilirubinemia al nacer no es factor de riesgo®>*.

En otro estudio observacional, los resultados principales sugerian
que los factores perinatales como la presentacién de nalgas, Apgar bajo
(= 7 alos 5 min.), bajo peso, nacimiento antes de la semana 35 y tamano
pequeiio para la edad gestacional, aumentaban significativamente el riesgo
de TEA. Igualmente los hijos de padres con historial psiquidtrico de psicosis
esquizofrénica o trastorno afectivo también tenian un riesgo aumentado de
TEA. Estos factores parecian actuar de forma independiente®”.

Un estudio de cohortes sobre una poblacién de nifios entre 3y 10 afios de Estudio de

Atlanta identificé 617 nifios con autismo. Tras ajustar con los datos del histo- Cohorte
rial del nacimiento se observé que el nacimiento con un peso < 2.500 gramos 2+)
y a pretermino <33 semanas estaba asociado a un incremento de dos veces el
riesgo de autismo, aunque la magnitud del riesgo variaba de acuerdo al género
(més alto en nifas) y al subgrupo de autismo (mas alto en autismo acompaiia-
do por otra discapacidad como por ejemplo discapacidad intelectual))>®.

Una revision de siete estudios (4 cohortes y 3 casos y controles) sobre RS de
factores de riesgo de TEA concluye que los estudios sugieren que la edad estudios de
parental y determinadas condiciones obstétricas estan asociadas con un au- ¢ohorte
mento del riesgo de TEA, aunque no estdn probados como factores inde- (2++)
pendientes para el TEA. Estas variables deberfan examinarse en estudios
futuros con cohortes poblacionales, ya que algunos resultados son inconsis-
tentes. Como perspectiva potencial para futuros andlisis se debe tener en
cuenta la susceptibilidad genética del autismo, factor de riesgo claro de TEA,
el cual estd a su vez asociado con condiciones obstétricas no optimas®”.

Otra revision sistemadtica con metaandlisis evaluo factores prenatales relacio- RS de estudios
nados con riesgo de TEA. Los factores asociados positivamente a riesgo de au- de cohorte
tismo fueron: edad avanzada de los padres y complicaciones durante la gestacion (2++)_
(diabetes gestacional y sangrado). Sin embargo, concluye que no existe suficiente (E;t:::; de
evidencia para implicar cualquiera de los factores prenatales en la etiologia del (5,
autismo®®. Un estudio prospectivo que evalué la edad parental (no incluido en la
revision anterior) llegd a la misma conclusion tras ajustar el andlisis a una edad
materna = 35 afios versus 25-29 afios, y a una edad paterna = 40 afios versus 25-29
afios, encontrando la edad parental asociada positivamente al riesgo de autismo™”.
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Dado el componente genético del TEA aquellos hermanos de nifios Estudios
diagnosticados de TEA tienen una probabilidad de desarrollar TEA mas Descriptivos
elevada que el resto de la poblacion general, que podra ser aun mas alta, ©)
si el componente genético es determinado como en el caso de algunos sin-
dromes asociados. Estos nifios con familiares que presenten TEA (padres o
hermanos), son candidatos a una vigilancia mds exhaustiva por parte de los
prOfeSiOIlaleS de AP60.66,67,74,157-160,210.

Resumen de la evidencia:

Existen determinados factores que parecen incrementar el riesgo de desarrollo de TEA: factores perinatales (consumo
de farmacos o sustancias teratdgenas, infecciones perinatales, diabetes gestacional, sangrado gestacional, sufrimiento
fetal, prematuridad, bajo peso), enfermedades metabdlicas, edad avanzada de los padres y padres con antecedentes
de psicosis esquizofrénica o afectiva'?3208-207.209

2+

2++

El componente genético del TEA hace que aquellos hermanos de nifios diagnosticados de TEA tienen una probabilidad
de desarrollar TEA mas elevada que el resto de la poblacion general®0.66.67.74:157-160.208,210

Recomendaciones:

Se recomienda tener en cuenta aquellos factores asociados al desarrollo de TEA en las visitas periodicas: factores
perinatales (consumo de farmacos o sustancias teratogenas, infecciones perinatales, diabetes gestacional, sangrado
gestacional, sufrimiento fetal, prematuridad, bajo peso), enfermedades metabdlicas, edad avanzada de los padres y
padres con antecedentes de psicosis esquizofrénica o afectiva y antecedentes familiares de TEA (hermanos con TEA)

Los profesionales deberan seguir de forma exhaustiva, el desarrollo de aquellos hermanos de los nifios con TEA por
ser poblacion de riesgo

6.3.5. Edad minima de sospecha

A pesar de que los especialistas suelen hacer el diagnoéstico diferencial a partir de los 2 afios
de vida, las manifestaciones pueden observarse antes. Los estudios que recogen la preocupa-
cion de los padres informan que éstos suelen darse cuenta alrededor de los 18 meses de edad
de que existen comportamientos extrafios en sus hijos, muchos incluso antes'".

Es complejo determinar con exactitud en qué momento se evidencian alteraciones y
qué tipo de alteraciones especificas diferentes al comportamiento de un nifio sin trastornos se
manifiestan, ya que los estudios que pueden determinar dichas sefiales son retrospectivos y se
basan en la observacion de videos caseros y en la exploracion de lo que recuerdan los padres,
con lo que el riesgo de obtener resultados sesgados es mayor. Existe otro grupo de estudios
longitudinales, en los que se sigue a los hermanos menores de nifios con diagnéstico de TEA,
cuyas probabilidades de que tengan TEA son también mayores, con lo que se puede realizar
una observacion y registro mas exhaustivo del comportamiento. Otros estudios reafirman que
existe una importante estabilidad en el diagnéstico de TEA realizado antes de los 3 afios®!!.
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Los estudios encontrados no evidencian una edad minima de diagnoéstico especifico de
TEA, pero las primeras manifestaciones ya pueden aparecer en edades muy tempranas, an-
teriores a los dos afios de edad, aunque hay que tener presente que la ausencia de tales com-
portamientos no descarta la posibilidad de que se evidencien alteraciones posteriormente'*.

Otro estudio de casos y controles ha valorado de forma ciega y por
pares el comportamiento en videos caseros (de los 6 primeros meses de
vida) de nifios que fueron diagnosticados con TEA antes de los 3 afios fren-
te a la observacion de videos de un grupo de nifios sin TEA. El estudio in-
dica una concordancia interobservador elevada. Los resultados establecian
que existian diferencias significativas en la frecuencia entre ambos grupos
para las manifestaciones de: mirar a las personas, orientarse hacia las perso-
nas, buscar contacto, sonreir a la gente y vocalizar a la gente?'.

En el estudio de cohortes descrito previamente en el apartado de segui-
miento de nifios de riesgo, con una muestra de 150 hermanos de nifios con TEA,
se identifican varios trastornos observables en el primer afio de vida, en el grupo
de nifios posteriormente diagnosticados de autismo, tanto en los campos del
desarrollo social y no social®. Otros estudios prospectivos valoran la estabilidad
del diagnédstico de TEA realizado alos 2 'y a los 9 afos. El porcentaje de acuerdo
entre del diagnostico de TEA alos 2 anos y a los 9 fue del 67 %2314,

Otro estudio longitudinal prospectivo valora el comportamiento de nifios
incluidos en el seguimiento de 3.021 nifios menores de 2 afios que no han sido
previamente identificados con ningtin retraso del desarrollo. Se observaron
los videos de archivo a partir del afio de edad de un grupo de 18 nifios con un
diagnostico posterior de TEA frente a un grupo de 18 nifios con otro trastor-
no del desarrollo no TEA y frente a otro grupo de nifios sin trastorno del de-
sarrollo. Adicionalmente se incluyeron los datos de los exdmenes periddicos
y las respuestas de los padres ante la pregunta de si estaban preocupados por
el desarrollo de sus hijos.

Se identificaron diferencias entre el grupo de nifios con TEA frente al
grupo de otro trastorno del desarrollo y de nifios con TEA frente al grupo de
nifos sin trastorno en: falta de mirada social, falta de miradas que expresen
afecto o cercania, falta de respuesta a su nombre, falta de disfrute o intereses
compartidos, no sefialan y poseen estereotipias corporales y con objetos. No
se observaron diferencias entre el grupo de nifios con TEA y el grupo con
otros trastornos, pero si con respecto al grupo sin trastornos en: falta de mo-
vimientos o posturas anticipatorias, falta de respuesta a sefales contextuales,
falta de vocalizacion con consonantes, falta de juego funcional con juguetes y
dificultad para calmarse cuando se alteran?®.

Un estudio exploré el comportamiento de los nifios a través de entrevistas
en profundidad de lo que recordaban los padres sobre el comportamiento de sus
hijos a edades muy tempranas®'. Una revision de estudios que evaldan las sefiales
de alarma desde edades muy tempranas concluye que: se evidencian alteraciones
antes de los 12 meses, y que un 80% de los padres notaron tratornos antes de los
2 afios de edad con una media de 18 meses?'!. Otro estudio que evaluaban videos
caseros en un grupo de nifios con TEA frente a otro sin TEA al cumplir un afio de
edad, encontraron comportamientos diferenciados en ambos grupos?.

Casos y
Control
(2+)

Estudio de
Cohorte (2+)
Estudio
Descriptivo
@)

Casos y
Control
(2+)

Estudio
Descriptivo
@)

Casos y
Control
(2+)
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Resumen de la evidencia:

24 Existen diferencias significativas en el comportamiento de nifios con TEA observables desde los 6 meses de edad
frente al comportamiento de nifios sin trastornos. A medida que pasan los meses, las diferencias en el desarrollo con

3 respecto a nifos sin TEA, en campos tanto sociales como no sociales, van siendo mas llamativas. Existe un porcentaje
de estabilidad diagnostica importante a partir de los 2 afios de edad?6:2'1-216

2+ No hay evidencia concluyente de cual es la edad minima para poder detectar alteraciones de TEA?6.211-213215

3

Recomendaciones:
(o] Los profesionales deben vigilar la presencia de posibles sefiales de alarma desde al menos los 6 meses de edad
J Dado que no se ha evidenciado una edad minima para detectar alteraciones, la derivacion a Atencion Especializada
puede ser considerada a cualquier edad en que se sospeche un TEA

GPGC PARA EL MANEJO DE PACIENTES CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA EN ATENCION PRIMARIA 57






7. Estrategias de manejo de sospecha
de TEA en AP

Preguntas para responder:

e ; Cudles son los pasos a seguir ante la sospecha de TEA?- algoritmo
e ; Cudles son los criterios de derivacion de los TEA? — algoritmo

Pasos a seguir ante la sospecha de un TEA

Como orientacion inicial, ante un paciente con sospecha de TEA, se presenta el siguiente
algoritmo para orientar la labor de derivacion, basado en las recomendaciones presenta-

das previamente en la guia:

ALGORITMO DE MANEJO DE SOSPECHA DE TEA EN AP

{ Vigilancia rutinaria del desarrollo (0-6 afios) ]

- Escalas de evaluacién del desarollo (1)
- Signos de alerta(2)

- Factores de riesgo (3)

- Preocupacion de los padres (4)

¢Existe

NO

sospecha
de TEA ?(5)

Tiene < 16 meses
edad 6 entre 30
meses y 5 afios

—>

SI
Y /
Tiene entre )

16-30 meses ~T|er:je >d5 d
de edad afios de eda
Y l

Instrumento Escala
M-CHAT (6) Auténoma (6)

¢ Resultado
M-CHAT

NO

¢Se descarta
otro trastorno
del desarrollo?

SI

oE.
Auténoma
alterado?

sw

Remitir a Atencion especializada
o
Centros de Referencia

\/

NO

Seguir vigilancia
hasta los 6 afios

1

{
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NOTAS DEL ALGORITMO DE MANEJO DE SOSPECHA DE TEA EN AP:

60

(1) Escalas de evaluacion del desarrollo: Escala Haizea-Llevant
(desarrollada en nuestro contexto). (Anexo 3)

J

~
(2) Senales de alerta inmediata y compendio de sefiales de alerta de
L TEA segun periodos de edad (Anexo 4)

~

a (8) Factores de riesgo de TEA a tener en cuenta en la valoracion de
antecedentes del nifo: factores perinatales (consumo de farmacos
o sustancias teratdégenas, infecciones perinatales, diabetes gestacio-
nal, sangrado gestacional, sufrimiento fetal, prematuridad, bajo peso),
enfermedades metabdlicas, edad avanzada de los padres, padres con
antecedentes de psicosis esquiezofrénica o afectiva y antecedentes

L familiares (hermanos con TEA)

N

~
(4) La preocupacion de los padres. Escala PEDS para orientar al profe-

sional sobre qué preguntar a los padres (Anexo 5)

.

J

( (5) Descartar alteraciones metabdlicas y auditivas

~
(6) Escala M-CHAT y Escala Auténoma. Usar como complemento si hay

sospechas en nifios:

- Entre 16-30 meses: M-CHAT (Auto-administrada a padres) - Anexo 6

- Mayores de 5 anos: Escala Auténoma (Auto-administrada a padres y
profesores) - Anexo 7

AVE

J\ J \__J \U

(7) Otros trastornos del desarrollo. Se refiere a la presencia de otros
trastornos que no cumplan los criterios de los TEA, como trastornos
de la habilidades motoras (ataxias, problemas de coordinacién, hipo-
tonia, que son indicativos de Paralisis Cerabral Infantil, etc.), disca-
pacidad intelectual (en cualquier grado), trastornos de aprendizaje, o
trastornos de la comunicacion (expresivo, receptivo, mixto o fonolé-
gico) y otros.

(*) Proporcionar

% informacion
|

para padres
antela

k& sospechade
[~

TEA (Anexo 8)
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8. Aspectos a tener en cuenta al
proporcionar informacion a los
padres

Preguntas para responder:

e [ainformacion que se da a los padres de un nifio con sospecha de TEA, ;modifica su satisfaccion y su capacidad
de afrontamiento del problema?

e ;Cudles son los aspectos a tener en cuenta en relacion a los padres al proporcionar la informacion ante sospecha
de TEA o recientemente diagnosticados de TEA?

e ;Cual es la informacion basica que en AP se debe proporcionar a los padres de nifios con sospecha de TEA o
recientemente diagnosticados de TEA?

8.1. Aspectos a tener en cuenta al proporcionar
informacion a los padres ante sospecha de TEA

Informar a los padres de que su hijo puede tener algin problema en su desarrollo es una
de las noticias mds dificiles de trasmitir, por lo que hay que ser cuidadosos al facilitar dicha
informacién.

Nos podemos encontrar con dos situaciones en la consulta. La primera en la que los
padres ya sospechaban que su hijo tenia algtin problema, con lo que la confirmacién por
parte del profesional es vivenciada como un alivio ya que reafirma sus sospechas. En tal
caso, el proceso de derivacion es recibido como algo positivo ya que los padres agradecen
que se haga algo al respecto y se investigue sobre dicho problema.

La segunda situacién que nos podemos encontrar es en la que los padres por primera
vez oyen que sus hijos pueden tener algtn trastorno del desarrollo, con lo que la forma
de actuar debe ser mds cautelosa. Igualmente hay que derivar al nifio, pero conciencian-
do a los padres de que hay un problema que hay que investigar. Esta situacién puede ser
mas comun en padres primerizos en los que no existe un referente comparativo anterior.
La informacién que los profesionales ofrezcan sobre lo que son las etapas de desarrollo
normal en un nifio desde el nacimiento, es por tanto tan importante como cualquier otra
informacion que se les dé sobre el cuidado del nifio.

A veces, cuando se evidencian los primeros signos de alarma los padres pueden dudar
entre negar o aceptar dicha realidad. “Cerrar los 0jos” ante esta realidad es un mecanismo
de autodefensa contra la ansiedad que ello produce.

Los momentos vivenciados por los padres entre la evidencia de que existe un tras-
torno y la obtencién de un diagndstico generan altos niveles de estrés y ansiedad ante la
incertidumbre. Algunos estudios describen cémo en muchos casos cuando consultaron con
los profesionales dichas preocupaciones, éstos negaron o restaron importancia a las mis-
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mas, con lo que se contribuia a aumentar el estrés y la sensacion de desamparo, asi como a
devaluar la confianza en los profesionales sanitarios!215,

Durante el periodo de prediagndstico los sentimientos de estrés y confusion precisan
el apoyo por parte de los profesionales. El factor tiempo es muy importante, la confirma-
cién de un diagndstico va a disminuir la incertidumbre del proceso?”.

Un estudio cualitativo fenomenoldgico describio el proceso de criar  Investigacion
a un nifio con autismo, abordando tanto el proceso alrededor del diagngs- Cualitativa
tico y la influencia del autismo en las diferentes areas familiares. Entre las
experiencias principales sobre el proceso del diagndstico estan?'’:

- Algunos participantes reflejaron el hecho de que tuvieron malas
experiencias en las primeras demandas de ayuda profesional. Los
participantes sintieron que los profesionales negaban sus preocu-
paciones y no les prestaban la atencion necesaria con respecto al
retraso del desarrollo de sus hijos. Lo cual contribuia a aumentar el
estrés y la sensacion de impotencia y desamparo.

Reflejaron dificultad para detectar sefiales por parte de los padres
primerizos.

Los padres con frecuencia negaban o restaban importancia a los
primeros signos que observaban de que algo va mal con el desarro-
llo de sus hijos, antes de preguntar a los profesionales.

- Los momentos entre los primeros signos de alarma de autismo y la

obtencion del diagnoéstico fueron los maés dificiles en sus vidas con
sus hijos con TEA. Ellos se sentian frecuentemente bloqueados,
ansiosos y asustados ante la perspectiva de que algo podia estar
terriblemente mal con sus hijos, al igual que agotados por su inca-
pacidad para entender los problemas del comportamiento de los
nifos. Vivencian el proceso diagndstico como un periodo de estrés
y gran incertidumbre.

- Cuando por fin llega un diagndstico en un principio puede resultar

un alivio ya que reduce la incertidumbre vivida durantedel proceso.

- Los participantes no observaron nada extrafio en sus hijos recién

nacidos, eran bebés sanos que crecian adecuadamente, con lo que
el diagndstico es recibido con un gran shock.

- Algunos participantes experimentaron sentimientos de culpa ya que

se sentian responsables de los que le pasaba a sus hijos o porque no
supieron reaccionar ante el comportamiento extrafio de sus hijos.

Un estudio descriptivo exploré los determinantes de satisfaccion de Estudio
los padres frente al proceso diagndstico a través de un cuestionario au- Descriptivo
toadministrado a 126 padres (73% madres y 27% padres) de nifios con ©)
autismo. Dicho estudio concluy6 que existia asociacion significativa entre
los niveles de satisfaccion de los padres y los items de: sospechas de los
padres tenidas en cuenta por los profesionales, la oportunidad de realizar
preguntas cuando se les da el diagndstico, la calidad de la informacion re-
cibida y el trato del profesional. El 35% se mostré muy satisfecho sobre
como se les proporciond el diagndstico, un 33% satisfecho, un 7% se mos-
tré insatisfecho y un 6% muy insatisfecho?'®.
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Un estudio cualitativo explor6 las percepciones de los padres sobre el
proceso de comunicacion con los profesionales durante el diagndstico. Se
condujeron 15 grupos focales de padres con nifios con TEA cuyo diagnos-
tico fue proporcionado un méximo de 7 afios atrds hasta un minimo de 6
meses atras. Entre los hallazgos mas relevantes®:

- Un30% de los participantes no recibieron material de informacion
adicional, ni consejo o apoyo sobre la naturaleza de los TEA cuan-
do recibieron el diagndstico.

- Muchos padres sugirieron que la comunicacién con los profesiona-
les podia mejorarse si se les indicara como contactar con grupos de
ayuda o grupos de padres, y si existiera la posibilidad de contactar
con profesionales de atencion especializada de una forma mas fécil
y frecuente ante las diferentes dudas que surgen.

- Los padres reclamaron mejor formacion y entrenamiento respecto
al TEA para los profesionales.

Un estudio descriptivo explor6 la importancia del conocimiento de los
profesionales respecto al TEA a través de un cuestionario realizado sobre
146 cuidadores principales de nifios con TEA, incluyendo datos demogra-
ficos, datos sobre el proceso diagnoéstico, fuentes de informacion /apoyo y
necesidades percibidas. Entre los datos més relevantes cabe sefialar®!:

- Entre un 71-73% de los cuidadores principales recurria a fuentes mul-
timedia (Internet, libros, videos, etc) para obtener informacion, un 42 %
de conferencias/talleres de formacion y un 42% de otros padres. Tan
solo entre un 15-20% recurri6 a los profesionales de salud o educacio-
nal. Un 64% manifestaron pertenecer a alguna asociacion de padres.

- La mayoria de los profesionales, un 82%, dio algun tipo de infor-
macion adicional a la hora del diagndstico precoz, frente a un 18%
que no proporciond ni informacién adicional ni remitid a servicios
de especializada.

Resumen de la evidencia:

Investigacion
Cualitativa

Estudio
Descriptivo
@)

Investiga-
cion
Cualitativa

anteriores
- El proceso diagndstico se vivencia como un periodo de estrés y gran incertidumbre

hijos también eran comunes?'®

- Algunos padres expresan que los profesionales negaban sus preocupaciones y no les prestaban atencion con
respecto al retraso del desarrollo de sus hijos, lo cual aumentaba el estrés y la sensacion de desamparo
- Los padres primerizos pueden evidenciar dificultad para detectar sefiales de alarma ya que no tienen referentes

- El diagnostico es recibido a la vez como un alivio, ya que acaba con la incertidumbre, y como un gran shock,
por la realidad que se les presenta. Los sentimientos de culpa por ser responsables de lo que le ocurria a sus

Existe asociacion significativa entre los niveles de satisfaccion de los padres y los items de: sospechas de
los padres tenidas en cuenta por los profesionales, la oportunidad de realizar preguntas cuando se les da el
diagndstico, la calidad de la informacion recibida y el trato del profesional®'®

Investiga-
cién
Cualitativa

Un alto porcentaje de los padres no recibieron material de informacion adicional, ni consejo 0 apoyo sobre la
naturaleza de los TEA cuando recibieron el diagnostico.

Muchos padres sugirieron que la comunicacion con los profesionales podia mejorarse si se les indicara como
contactar con grupos de ayuda o grupos de padres, y si existiera la posibilidad de contactar con los profesionales
de atencion especializada de una forma mas facil y frecuente.

Los padres reclamaron mejor formacion y entrenamiento respecto al TEA para los profesionales®?
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Tras el diagnostico precoz de TEA entre un 71-73% de los padres recurria a fuentes multimedia (Internet, libros,
videos, etc) para obtener informacion sobre los TEA, un 42% a conferencias/talleres de formacion y un 42% a
otros padres. Tan s6lo entre un 15-20% recurrio a los profesionales de salud o educacional. Un 64% manifestaron

3 o
pertenecer a alguna asociacion de padres.
La mayoria de los profesionales, un 82%, dio algtn tipo de informacion adicional a la hora del diagndstico precoz,
frente a un 18% que no proporciond ni informacion adicional ni remitio a servicios de especializada®?!
Recomendaciones:
i Los profesionales deben proporcionar informacion a los padres sobre o que es un desarrollo adecuado del nifio
D Se recomienda atender siempre a cualquier preocupacion que pudieran tener los padres sobre el comportamiento o
desarrollo de sus hijos para mejorar su satisfaccion con el trato recibido por el profesional
Q Se debe tener presente que los padres primerizos o sin referentes previos pueden presentar mayor dificultad para
detectar trastornos en el desarrollo de sus hijos
J Ante la sospecha de TEA, se debe alertar a los padres pero sin alarmarles, haciéndoles conscientes de la importancia

de una valoracion inmediata

Los profesionales deberan facilitar correctamente la informacion, para ayudar a los padres a darse cuenta de 10s
v problemas de su hijo, ya que algunas familias tienen dificultades para reconocer, comprender y aceptar el trastorno,
especialmente cuando los profesionales les estan dando informacion completamente inesperada

Se recomienda NO UTILIZAR los términos “trastorno” o “autismo” (puesto que adn no se ha hecho un diagnostico), y

v expresarse en términos como: su hijo/a “parece” no tener un desarrollo comunicativo y social adecuados para su edad

J Se debe actuar ante los sentimientos de miedo y negacion de los padres siendo positivo, sin juzgar y escuchando
activamente sus preocupaciones sobre la derivacion a Atencion Especializada

D Ante cualquier sospecha de TEA, se debe ser agil y dar informacion sobre el proceso diagnostico (derivacion), para aumentar
la satisfaccion sobre el proceso diagnostico y la confianza de los padres y disminuir su incertidumbre (ANEXO 8)

J El Equipo de Atencion, en especial el trabajador social, debe ejercer un papel “facilitador” a la hora de proporcionar e

interpretar la informacion de manera conjunta con las familias

8.2 Aspectos a tener en cuenta al proporcionar infor-
macion a los padres tras un diagnostico de TEA

Tras un diagnostico de TEA la familia se encuentra en un proceso muy doloroso que los
expertos comparan con el proceso de duelo, en este caso duelo por la pérdida de un “nifio
normal”. Las etapas del duelo pasan por: shock y negacion inicial, enfado y resentimiento,
depresion y aceptacion®.

Una de las primeras realidades con las que se enfrentan los padres es que los nifios con
TEA tienen una apariencia fisica externa sin alteraciones. Por ello, aquellos TEA como los
trastornos de Asperger o el autismo no asociado a discapacidad intelectual, pueden crear
mds confusion entre los padres, ya que han recibido un diagndstico dificil de comprender
cuando sus hijos son aparentemente normales o inteligentes. Esto es igualmente debido al
desconocimiento y a los topicos que pesan sobre éstos trastornos.

La crianza de un nifio con TEA es todo un reto para los padres, los cuales, tras la acep-
tacion del diagndstico, deben empezar a desarrollar estrategias adaptativas que favorezcan
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el desarrollo de sus hijos y de la familia como un conjunto. En la medida en que adquieran
el control de la situacion la interaccidon con los nifios serd mejor y se reflejara en la salud
mental y fisica de los padres®.

En este proceso no hay que olvidar el sentimiento de aislamiento que se produce
entre los cuidadores, sobre todo aquel que ocupa el rol de cuidador principal, mayorita-
riamente las madres de nifios con TEA. A nivel social existe un gran desconocimiento de
estos trastornos con lo que los padres vivencian la estigmatizacion del resto de la sociedad
con respecto sus hijos. Este aislamiento puede llegar a que el cuidador principal evite cual-
quier interaccion social para evitar dicha estigmatizacion®.

También es frecuente que el cuidador principal, la madre la mayoria de las veces,
tenga mayores niveles de estrés y sobrecarga por la responsabilidad adquirida®?, lo que
le expone a ser culpado o criticado cuando hay problemas con respecto a la crianza del
pequeiio’.

En cualquier caso hay que ser positivos en los mensajes que se trasmiten, ya que con
el tiempo, y con los apoyos necesarios, la familia desarrollara estrategias de afrontamiento
adecuadas y funcionales. La crianza de un nifio con TEA o con una discapacidad en gene-
ral, aporta igualmente aspectos importantes y enriquecedores a nivel personal y familiar,
tal y como describen las familias®*.

Un estudio cualitativo fenomenoldgico exploré el proceso de criar Investigacion
a un nifio con autismo aportando los siguientes hallazgos®'’: Cualitativa

- Los sentimientos iniciales tras un diagndstico de TEA son similares

a los de las etapas de un duelo “duelo por el nifio sano perdido” pa-
sando por el impacto inicial, la negacion, el enfado y resentimiento,
depresion y aceptacion.

- Elestrés generado por el cuidado de un nifio con discapacidad va a
afectar a los distintos componentes y relaciones familiares: pareja,
hermanos y otros.

- Los participantes expresaron la tendencia a que uno de los cuida-
dores asumiera el rol de cuidador principal. El sentido de respon-
sabilidad se asociaba al incremento del estrés.

Un estudio descriptivo, cuali-cuantitativo, obtiene informacién sobre Investigacion
las reacciones de los padres ante el diagnéstico de autismo a través de cues-  Cualitativa,
tionarios autoadministrados (respondieron 109 familias) y grupos focales de EStudio
padres y profesionales. Entre los principales resultados se concluy6 que®: I?g)s criptivo

- Muchos padres tenian sentimientos ambiguos ante el diagndstico

recibido, ya que aunque suponia un alivio tener un diagndstico y
entender el extrailo comportamiento de su hijo, también aumenta-
ba la preocupacion sobre el futuro de sus hijos.

- Tras la aceptacion del diagnoéstico y con el paso del tiempo los sen-
timientos de enfado, cansancio, frustracién y calma pueden alter-
narse. También manifiestan desconocimiento sobre los TEA por
parte de la sociedad e incluso de algunos profesionales.

En un estudio descriptivo se entrevistd a 63 madres de diferentes Estudio
contextos sociales y culturales para explorar las reacciones, recuerdos y Descriptivo
creencias ante el diagndstico y el estado de salud emocional de las ma- @
dres.
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Se percibe el proceso de aceptacion del diagndstico como un proceso
similar a las etapas del duelo. Entre las conclusiones principales se descri-
be cémo cuando se produce la aceptacion del diagnéstico las madres de-
sarrollan habilidades para recuperar el control de la situacién, empiezan
a interaccionar de manera Optima con sus hijos y esto deriva en un mejor
estado mental en las madres®.

Un estudio descriptivo evalud los niveles de estrés de 174 madres y 43
padres de nifios con TEA concluyendo®

- Elnivel de estrés estd inversamente asociado a la capacidad de afron-
tamiento de los padres. Aquellos padres que optaban por estrategias
de evitacion o negacion tenian niveles de estrés superiores

- El nivel de estrés estd directamente relacionado con la gravedad
de los sintomas y alteraciones del comportamiento de los nifios, e
inversamente asociado a los apoyos sociales, familiares y terapeuti-
cos recibidos.

Un estudio pre-post intervencién que evalud los niveles de estrés y
adaptabilidad en 37 padres de nifios con TEA respecto a 23 padres de
nifilos con un desarrollo normal antes y después de ser incluidos en un
programa infantil. Los resultados més relevantes son®%:

- Los padres de nifios con TEA presentaron niveles elevados de es-

trés mads elevados (59% de las madres y 35% de los padres) frente
a los padres de ninos sin TEA (17% de las madres y 13% de los
padres) antes del programa.

- Elnivel de estrés de las madres de nifios con TEA disminuye signifi-
cativamente (del 59% al 46% ) cuando los nifios entran en programas
terapéuticos, aunque esta reduccion no ocurrié con los padres.

Un estudio cualitativo describié la capacidad de afrontamiento de
padres de nifios con autismo no asociado a discapacidad intelectual o con
trastorno de Asperger introduciendo la perspectiva de género. En total
fueron entrevistados 32 madres y 21 padres de 33 familias de Brisbane,
Australia. Los hallazgos principales son?’:

- Elrol de cuidador principal recae mayoritariamente sobre las ma-
dres lo cual es percibido con estrés. La reduccion de estrés en las
madres afecta también a los padres. Ademds muchas de las madres
tuvieron que dejar sus profesiones ya que sus hijos con TEA re-
querian mds cuidados, lo que supone la dedicacion exclusiva a los
cuidados del hogar y a sus hijos.

- Se observan diferencias entre el impacto del cuidado de los nifios
en los padres y en las madres. Los padres argumentan que lo que
mas impacta en sus vidas viene indirectamente del impacto del es-
trés de sus esposas, mas que el impacto de la discapacidad de sus
hijos en si mismo.

Un estudio de casos y controles evalud la depresion de los padres en

216 familias con nifios con autismo y/o discapacidad intelectual (DI) frente
a un grupo control de familias de nifios sin autismo ni DI utilizando la escala
Beck Depresion Inventory (BDI). Los resultados principales fueron®:
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Las madres de nifilos con autismo tienen niveles més altos de depre-
sion que madres de nifios con DI sin autismo, que a su vez tienen mayor
nivel de depresion que: padres de nifios con autismo, padres de nifios con
DI sin autismo, y padres y madres del grupo control.

Un estudio descriptivo en Espafia evalud la sobrecarga del cuida-
dor principal de nifios con TEA (escala Zarit), asi como el estado de
salud fisico (SF-36) y mental (SCL-90). La muestra fueron 40 cuida-
dores principales (38 mujeres y 2 hombres). Entre los resultados prin-
cipales’:

- Sobrecarga elevada en los cuidadores, situandose el 72,5% en el

rango de sobrecarga intensa.

- Respecto a la salud mental un 57,5% se encuentra por encima de
la media de sufrimiento de la poblacion general.

- En la dimensidn fisica los resultados son indicativos de peor salud,
encontrdndose mayores porcentajes por encima del percentil 50
en dolor corporal (95%), vitalidad (87,5% ), funcién social (85%) y
salud mental (82,5%).

En la Encuesta de Salud Infantil de Nueva York, del afio 2003, se
valoran 61.772 nifios (de 0-17) de los cuales 364 tienen diagndstico de
TEA. Dentro de los datos analizados se valora el estado de salud mental
y afrontamiento de las madres de nifios con autismo. Tras el andlisis se
observa que las madres de nifios con TEA tienen niveles de estrés y son
mdés propensas a problemas mentales y emocionales que las madres de la
poblacion general, incluso después de ajustar segtin nivel sociodemografi-
co y seguin habilidades sociales del nifio®”.

Otro estudio descriptivo en el que participaron 62 familias de nifios
con TEA mediante cuestionario autoadministrado exploré las creencias
de los padres acerca de los TEA y sus implicaciones para los profesionales
sanitarios. Como resultados mas relevantes figuran®'’:

- La mayoria de los padres citaron las vacunas, la predisposicion
genética y la exposicion ambiental de la madre durante la gesta-
cion como causas del TEA. A pesar de haber recibido informa-
cion sobre las causas, un 26 % seguian creyendo en la inmunizacién
como causa probable y hubieran retrasado o rechazado dicha in-
munizacion.

- La edad media en que los padres observaron retrasos o alteracién
del desarrollo fueron los 9 meses de edad, siendo la edad media del
diagnostico de 2 afios y 3 meses.

- La mayoria de los padres (87%) habian recurrido al uso de
medicina alternativa o complementaria (sin evidencia probada)
para sus hijos, con una media de 6 tratamientos diferentes utili-
zados.

- Los padres que percibieron un gran retraso en el diagnostico o
que habian intentado diferentes terapias, tendian a confiar menos
en los profesionales sanitarios, aunque sin significacion estadistica
(p=0,2 y p= 0,07 respectivamente).
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Un estudio mixto fundamentalmente cualitativo donde se realiz6
un grupo focal y 15 entrevistas semi-estructuradas a madres de nifios
con TEA exploré los factores asociados al nivel de estrés, depresion y
expectativas de futuro de sus hijos. Los resultados més relevantes son*:

- Algunas madres se culpaban a si mismas de ser causantes del
TEA ya sea por el componente hereditario o porque no desecha-
ban la idea de la inmunizacién con la vacuna triple virica como
causa.

- Otras en cambio no se preocupaban por el origen sino por el fu-
turo de sus hijos.

- Una gran proporcion se sentian responsables del cuidado de sus
hijos. Incluia sentimientos de frustracion, aislamiento y enfado
por la falta de apoyo por parte de los servicios y por sentirse so-
brecargadas.

Un estudio mixto analiz6 la dindmica y las estratégias de afronta-
miento de 52 padres con nifios con TEA, utilizando metodologia cualita-
tiva (entrevistas semi-estructuradas) y cuantitativa con el uso de escalas
de adaptabilidad y cohesién (FACES-III), de evaluacion personal de crisis
familiar (F-COPES) y de percepcion de apoyos familiares y de amigos
(PSS-FA y PSS-FR). Entre los resultados mas relevantes del analisis cuan-
titativo?*#3;

Aquellas familias categorizadas como cohesionadas, implicadas o in-
volucradas desarrollaban estrategias de afrontamiento efectivas y mane-
jaban mejor el estrés, independientemente de los apoyos percibidos. No
existieron discrepancias significativas entre las percepciones de padres y
madres, excepto que las madres percibian mds ayudas de otros familiares y
amigos. No se encontraron diferencias en las frecuencias de los diferentes
tipos de cohesion entre ésta muestra de familias con respecto a familias
estandarizadas.

En cuanto a los datos cualitativos, se destaca que para todas las
familias era muy importante determinar el origen causal del autismo
de su hijo. Ademads, la conceptualizacién negativa de “criar un hijo con
autismo” no ayuda a la hora de desarrollar estrategias efectivas. Casi
todos los padres fueron capaces de describir experiencias de aprendi-
zaje positivas como resultado de tener un hijo con autismo. Expresaban
ser mds pacientes, compasivos, humildes, y tolerantes. En lugar de ver
su situacion como algo negativo, muchos padres ven su proceso adap-
tativo como algo positivo, que da maés significado a sus relaciones con
familiares y amigos, les ha enriquecido personalmente y hace fuerte a
la familia.

Otros estudios han abordado el proceso de adaptacion de las familias
a lo largo del tiempo. Un estudio etnogréfico longitudinal durante 10 afios
resaltd que los primeros afos tras el diagnéstico fueron muy estresantes
para las familias, pero, con el paso del tiempo, la percepcion de estrés y
estigma disminufan. Los padres atribuian esta mejoria a un incremento en
la habilidad para manejar y adaptarse al comportamiento del nifio y una
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percepcion de niveles relativamente altos de satisfaccion y servicios. Sin
embargo, en aquellas familias con un nifio con comportamiento agresivo o
violento, los niveles de estrés emocional persisten, con pocos recursos de
ayuda o intervencion®!2,

Resumen de la evidencia:

Investigacion
Cualitativa

Los sentimientos iniciales tras un diagnostico de TEA son similares a los de las etapas de un duelo pasando
por el impacto inicial, la negacion, el enfado y resentimiento, depresion y aceptacion

El estrés generado del cuidado de un nifio con discapacidad va a afectar a los distintos componentes y
relaciones familiares: pareja, hermanos y otros

Uno de los cuidadores asume el rol de cuidador principal, asociandose el sentido de responsabilidad a un
incremento del estrés?'®

Investigacion
Cualitativa,
3

Muchos padres tenian sentimientos ambiguos ante el diagndstico recibido, ya que, aunque suponia un alivio
tener un diagndstico y entender el extrafio comportamiento de su hijo, también aumentaba la preocupacion
sobre el futuro de sus hijos. Tras la aceptacion del diagndstico y con el paso del tiempo los sentimientos de
enfado, cansancio, frustracion y calma pueden alternarse. También manifiestan desconocimiento sobre los
TEA por parte de la sociedad e incluso de algunos profesionales®

Cuando se llega a la aceptacion del diagndstico las madres desarrollan habilidades para recuperar el
control de la situacion, empiezan a interaccionar de manera optima con sus hijos y esto deriva en un mejor
estado mental en las madres®®

El nivel de estrés esta inversamente asociado a la capacidad de afrontamiento de los padres, a los apoyos
sociales, familiares y terapéuticos recibidos, y directamente relacionado con la gravedad de los sintomas de
los nifios, y con estrategias de evitacion o negacion de los padres®??

Los padres de nifios con TEA presentan niveles de estrés mas elevados con respecto a los padres de
nifios sin TEA. El nivel de estrés de las madres disminuye cuando los nifios entran en programas terapéuticos??

Investigacion
Cualitativa

Elrol de cuidador principal recae mayoritariamente sobre las madres lo cual es percibido con estrés. Muchas
de las madres tuvieron que dejar sus profesiones ya que sus hijos con TEA requerian mas cuidados, 10 que
supone la dedicacion exclusiva a los cuidados del hogar y a sus hijos

Se observan diferencias entre el impacto del cuidado de los nifios en los padres y en madres. Lo que mas
impacta a los padres son los niveles de estrés de las madres®?’

2+

Las madres de nifios con autismo tienen niveles mas altos de depresion que madres de nifios con
discapacidad intelectual (DI) sin autismo, que a su vez tienen mayor nivel de depresion que: padres de
nifos con autismo, padres de nifios con DI sin autismo, y padres y madres del grupo control de familias sin
autismo ni DI?%8

Se observa sobrecarga elevada en los cuidadores, situandose el 72,5% en el rango de sobrecarga intensa.
Respecto a la salud mental, un 57,5% se encuentra por encima de la media de sufrimiento de la poblacion
general. En la dimension fisica los resultados son indicativos de peor salud, estando por encima del percentil
50 en dolor corporal (95%), vitalidad (87,5%), funcién social (85%) y salud mental (82,5%)”

Las madres de nifios con autismo tienen mayores niveles de estrés y son mas propensas a problemas
mentales y emocionales que las madres de la poblacion general, incluso después de ajustar segun nivel
sociodemografico y segun habilidades sociales del nifio??®

Un 26% de los padres seguian creyendo en la inmunizacion como causa probable y hubieran retrasado o
rechazado dicha inmunizacion segun su experiencia.

La edad media en que los padres observaron retrasos o alteracion del desarrollo fueron los 9 meses de
edad, siendo la edad media del diagnostico de 2 afios y 3 meses.
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La mayoria de los padres (87%) habian recurrido al uso de medicina alternativa o complementaria sin
evidencia probada para sus hijos, con una media de 6 tratamientos diferentes utilizados

Existe una tendencia en los datos sobre que los padres que intentaban diferentes terapias, tendian a confiar
menos en los profesionales sanitarios (p=0,07)'"

Investigacion | Algunas madres se culpaban a si mismas de ser causantes del TEA'y se preocupan por el futuro de sus hijos.
Cualitativa, Una gran proporcion se sentian responsables del cuidado de sus hijos, sintiendo frustracion, aislamiento y

enfado por la falta de apoyo por parte de los servicios y por sentirse sobrecargadas®

Las familias que se involucran y estan mas unidas desarrollaban estrategias de afrontamiento efectivas.

Investigaciéon | Para todas las familias era muy importante determinar el origen causal del autismo de su hijo. La
Cualitativa, conceptualizacion negativa de “criar un hijo con autismo” no ayuda a la hora de desarrollar estrategias

efectivas. Casi todos los padres fueron capaces de describir experiencias de aprendizaje positivas como
resultado de tener un hijo con autismo??42%,

La percepcion de bienestar de las familias es mayor a medida que pasa el tiempo y aumentan las estrategias

Investigacion ) . . ) . ,
e o de manejo, aunque en las familias con nifios con trastornos graves de comportamiento el nivel de estrés
Cualitativa . oo
emocional alto persiste?'2%,
Recomendaciones:

Los profesionales deben aceptar y comprender las primeras emociones resultantes del diagnostico como parte del

a proceso de aceptacion de la nueva realidad
Los profesionales deben proporcionar informacion objetiva y sencilla a los padres sobre lo que son los TEA, su
D etiologia, y responder ante cualquier duda o consulta que pudieran solicitar, para que puedan controlar la situacion
cuanto antes y aumentar su capacidad de afrontamiento (ANEXO 9)
D Los profesionales deben estar atentos ante los fendmenos de sobrecarga, depresion y estrés del cuidador principal,
habitualmente la madre
Los profesionales deben ser positivos en los mensajes que se trasmiten para que el proceso de adaptacion y
Q aceptacion de las familias sea efectivo, ya que deben reconstruir su conceptualizacion social de lo que significa tener
un hijo con autismo, asi como adquirir habilidades de manejo
J El Equipo de Atencion, en especial el trabajador social, debe ejercer un papel “facilitador” a la hora de proporcionar

e interpretar la informacion de manera conjunta con las familias
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9. Estrategias para el seguimiento de
nifios con TEA en AP

Preguntas para responder:

e ;Como planificar la consulta de los nifios con TEA en AP?
e ;Qué aspectos deben ser explorados/seguidos en la consulta de AP de los nifios con TEA?

Una vez que el nifio tiene un diagndstico confirmado de TEA, desde AP se le debe seguir
monitorizando el desarrollo para prevenir cualquier complicacién que pudiera surgir, asi
como para continuar con los cuidados de prevencidon y promocién de la salud del nifio
(control de crecimiento, vacunaciones, promocion de habitos saludables como el ejercicio, y
otros) asi como para resolver cualquier otro problema de salud asociado o no al autismo.
Atender un nifio con TEA en consulta puede ser complejo y requiere el desarrollo
de ciertas estrategias en coordinacién con la familia para evaluarles adecuadamente,
teniendo en cuenta las caracteristicas especiales de los nifios con TEA en cuanto a su
capacidad de comunicacion limitada, trastornos de comportamiento como intolerancia
a los cambios en sus rutinas, hipersensibilidad a las exploraciones, y otros. Estas carac-
teristicas pueden interferir en la dieta, el suefio y otros problemas ya que determinados
comportamientos pueden conllevar riesgo para la salud e integridad fisica del nifio®364¢

136,148,233,234

Segtn los expertos, los nifios con TEA pueden presentar alguno de los GPC

siguientes trastornos del comportamient®-36:46.136.148.233-235; Opinion de
- Suelen rechazar los lugares ruidosos, extrafios, abarrotados y desor- :E;()pertos
denados.

- Suelen tolerar mal los cambios en sus rutinas diarias.

- En algunos casos pueden presentar rechazo a determinados procedi-
mientos, ya que implican contacto fisico.

- En cuanto a la higiene dental, pueden presentar aversion al cepilla-
do dental, o ingerir la pasta dental.

- Suelen tener apego a determinados juguetes o desarrollar intereses
propios restringidos.

- Debido a los trastornos sensoriales pueden presentarse diferentes
umbrales de percepcidn con hiper o hiposensibilidad, de forma que
pueden enmascarar el dolor.

- También pueden llevar a cabo conductas atipicas o peligrosas como
no abrigarse en situaciones de frio o no cubrirse bajo la lluvia, apre-
tarse excesivamente una prenda de vestir, comer alimentos excesiva-
mente calientes o lavarse con agua a elevada temperatura, inhalar o
ingerir sustancias toxicas por agradarle su olor o sabor. Otras veces
puede presentar autoagresiones con lesiones, mordiscos, pellizcos
que se autoinfringen en momentos de estrés.
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Algunos estudios consideran el CI como un predictor significativo del
comportamiento adaptativo superior, siendo un factor limitante sobre todo
en aquellos nifos con discapacidad intelectual (CI por debajo de 80)!56-2%,

Los nifios con TEA tienen alterada la capacidad de comunicacién en
diferentes niveles. Lo cual, unido a los trastornos sensoriales, aumenta los
problemas a la hora de expresar determinados sintomas como el dolor o
malestar. Incluso aquellos nifios con TEA que poseen capacidad para el
lenguaje, éste esta afectado, y no entienden los dobles sentidos o bromas,
como en el caso del sindrome de Asperger.

Segun una revision sistemdtica sobre los beneficios de la Comuni-
cacion Alternativa y Augmentativa (AAC) y otros estudios de series de
casos donde se utiliza un medio de comunicacién alternativo al lenguaje,
aquellas intervenciones que ofrecen apoyo visual (como el uso de picto-
gramas, fotografias, vifietas, dibujos, imitacion) facilitan los procesos de
comunicacion social'*?"24%_ Sin embargo, no existe evidencia suficiente
de que estas intervenciones aumenten la produccién del lenguaje en los
niflos con TEA?.

Segtin una revision sistemadtica de 31 articulos, que evalué efectividad
y efectos no buscados asociados a la vacuna trivalente SPR (Sarampion,
Paperas y Rubéola), actualmente no existe ninguna evidencia que asocie la
vacunacion con el desarrollo de TEA'*.

El trastorno en los habitos del suefio es muy frecuente en nifios con
TEA (entre un 44%-83% ). Estos trastornos impactan inevitablemente sobre
el propio patrén de suefio de los padres. Hay una variedad de tratamientos
disponibles desde estrategias conductuales hasta farmacoldgicas>24 .

Un estudio de casos y controles no encontré evidencia de que los nifios
con autismo tuvieran trastornos gastrointestinales especificos**. Sin embar-
g0, si que existe evidencia de que los trastornos conductuales pueden expre-
sarse en trastornos alimenticios como pica, o rechazo de alimentos por su
sabor, color, textura u olor, pudiendo llevarles a déficits nutricionales. Estos
desordenes de la alimentacion también son abordables desde un punto de
vista terapéutico psicoconductual®*’?*, A pesar de la ausencia de proble-
mas digestivos especificos, hay varios estudios que constatan la existencia de
problemas digestivos funcionales (como estrefiimiento y otras alteraciones
del ritmo intestinal, y otros), que en esta poblacién pueden tener mayores
consecuencias comportamentales y adaptativas?-23,

No hay evidencia suficiente para respaldar el uso de dietas especificas,
como las dietas libres de gluten y caseina'?’.

Tampoco hay evidencia suficiente para respaldar el uso de secretina,
dimetilglicina, vitaminas, dcidos grasos Omega-3 y suplementos dietéticos,
como tratamiento de los TEA#6:136:253-257,

No hay evidencia suficiente para respaldar el uso de terapias alterna-
tivas como el entrenamiento en integracion auditiva y otros tratamientos
acusticos incluyendo la musica modificada por filtros y modulaciones, asi
como el uso del oxigeno hiperbarico, para los TEA?82%,

Estudios de
Cohortes
(2+)

Estudio Des-
criptivo

@)

RS de distin-
tos tipos de
estudio

(1+)

RS de
distintos tipos
de estudios
(1++)

Casos y
Control
(2+)

Casos y
Control
(2+)

RS de ECAs
(1++)

RS de ECAs
(1++)
ECA (1+)

RS de ECAs
(1++)
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No hay evidencia suficiente para respaldar el uso de inmunoterapia, ECA(1-)
quelantes y antimicéticos como tratamiento de los TEA#126136200261 T g tra- Casos

tamientos con inmunoterapia no estdn respaldados por ensayos clinicos de
calidad y en el caso de los antimicAticos no existen ensayos realizados al res-
pecto. Tampoco existe evidencia que respalde el tratamiento con quelantes.

Clinicos
(©)]
Opinion de
Expertos

Por otro lado, se ha demostrado que no hay relacion causal de autismo entre )
las vacunas que usaban el derivado mercurial (timerosal) como conservan-
te!?. Ademas dichos tratamientos son potencialmente peligrosos?'-2%,

Resumen de la evidencia:

Los nifios con TEA pueden presentar conductas de riesgo (autolesiones), trastornos del suefio, trastornos de la
3 alimentacion o higiene, hipersensibilidad a los cambios y enmascarar determinados sintomas como el dolor, pudiendo
ocasionarse estrés o angustia a la hora de ser atendidos en la consulta®:46:136:138,148,235
24 Algunos estudios consideran el Cociente Intelectual (Cl) como un predictor significativo del comportamiento adaptativo
superior, signdo un factor limitante sobre todo en aquellos nifios con discapacidad intelectual (CI por debajo de 80)'%2%
3 Las intervenciones con apoyo alternativo al lenguaje, como el apoyo visual, como el visual mejoran los procesos
1+ comunicativos en los nifios con TEA™#8237:240.241
1++ No se ha demostrado relacién entre la inmunizacion vacunal y el desarrollo de TEA™®
2+ Los nifios con TEA frecuentemente (entre un 44% y 83%) presentan trastornos del suefio®?-24
No hay evidencia que respalde que los nifios con TEA tienen problemas gastrointestinales especificos en comparacion
24 con los nifios sin TEA, pero si que pueden presentar desordenes alimenticios como pica, o rechazo a determinados
alimentos, asi como problemas digestivos funcionales que en esta poblacion puede tener mayores consecuencias
comportamentales y adaptativas?/6-252
1oe No hay evidencia que respalde el uso de dietas libres de gluten y caseina y tratamientos alternativos como la
1+ secretina, vitaminas B6 combinada con magnesio, acidos grasos Omega-3, dimetilglicina, oxigeno hiperbarico o el
entrenamiento en integracion auditiva'?’136:263-259
1- No hay evidencia que respalde el uso de antimicéticos, quelantes e inmunoterapia?6.126:136,260-263
3
Recomendaciones:
Los profesionales deberdn tener en cuenta la sintomatologia y los trastornos conductuales de los nifios con TEA para
v preparar, en coordinacion con los padres, las consultas del nifio y prevenir confusion o sobreestimulacion y posibles
problemas de salud o habitos de riesgo
c Conviene filiar a los nifios con TEA en cuanto al nivel madurativo (cociente intelectual o nivel de desarrollo) por ser un
importante factor pronostico, que condiciona la evolucion global (aprendizajes, comunicacion, habilidades sociales)
Los profesionales pueden utilizar intervenciones con apoyo visual como el uso de pictogramas, vifietas, imitacion
B en mufiecos, para apoyar los procesos de comunicacion en los nifios con TEA. Ej: para mostrarles el instrumental,
procedimientos y técnicas, exploracion del dolor y otros sintomas
Los profesionales deberan utilizar frases cortas, simples, sin dobles sentidos para comunicar previamente al nifio lo
D que se le va a hacer, y utilizar 6rdenes directas cuando hay que solicitarles algo, utilizando la ayuda de los padres para
entenderles y comunicarse
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En la consulta de nifios con TEA, los profesionales de AP deberian tener en cuenta:

- Coordinarse con los padres para que éstos anticipen la consulta al nifio

- Procurar que no esperen en la sala de espera mucho tiempo, sobre todo si ésta esta llena con otros pacientes

- Confie en el criterio de manejo de los padres

- Procure recibirle en un ambiente ordenado y tranquilo

- Los refuerzos con premios (juguetes, pegatinas y otros) pueden facilitar futuras visitas

- Enel caso de necesitar un determinado procedimiento que implica contacto fisico hay que valorar el riesgo/beneficio
de realizarlo. Por ejemplo, extraccion sanguinea, donde habria que prepararle en la medida de lo posible, flexibilizar
normas como permitir el acompariamiento de los padres, o adaptar el procedimiento si fuera necesario

- Se debe estar atento a los trastornos de sensibilidad y de conducta para detectar: sintomas enmascarados como
el dolor, determinados habitos nocivos o peligrosos como inhalar o ingerir sustancias toxicas, autoagresiones

- Ajustar el formato de la medicacion a las preferencias del nifio en la medida de lo posible (gj. jarabes en vez de
comprimidos)

Los profesionales deberan vigilar el estado nutricional de los nifios con TEA, recomendando suplementos dietéticos si
fuera necesario o incluso derivando

Los profesionales deberan manejar los problemas gastrointestinales de los nifios con TEA de la misma manera que en
nifos sin TEA, teniendo en cuenta que la existencia de problemas digestivos funcionales (estrefiimiento, alteraciones
del ritmo intestinal, y otros) puede tener mayores consecuencias comportamentales y adaptativas que en poblacion
sin TEA

Los profesionales deben informar a los padres sobre habitos saludables como la dieta o el gjercicio y la realizacion
de actividades de ocio y tiempo libre, seleccionando aquellas que, dentro de las posibilidades familiares y la oferta
comunitaria, proporcionen mayor disfrute y bienestar al nifio

Se deberd vigilar la higiene bucal de los nifios con TEA. En caso de que se comiera la pasta dentrifica, recomendar otra
sin flor. Las asociaciones de pacientes y padres pueden orientar sobre qué dentistas tienen experiencia atendiendo
a nifos con autismo, ya que en ocasiones pueden ser necesarias algunas adaptaciones en los procedimientos. Lo
mismo ocurre Si precisa revision oftalmologica

Todos los nifios con TEA deben seguir el calendario vacunal indicado al igual que el resto de los nifios, incluyendo la
vacunacion de la triple virica (Rubéola, Sarampion y Paperas). Los profesionales deberan informar de la importancia
de ello a los padres

Los profesionales de Atencion Primaria deben vigilar la presencia de trastornos del suefio

Los profesionales deberan informar a los padres de que no existe evidencia de que los TEA estén relacionados con
trastornos digestivos

Los profesionales deberan informar a los padres de que actualmente no existe evidencia de la efectividad de las
dietas libres de gluten y caseina, secretina, vitamina B6 + magnesio, acidos grasos Omega-3, dimetilglicina, oxigeno
hiperbarico y musicoterapia, para el tratamiento especifico de los TEA

Los profesionales deberan informar a los padres de que actualmente no existe evidencia de la efectividad de terapias
con antimicdticos, quelantes e inmunoterapia

Los profesionales deben informar a los padres de que existen en la actualidad determinados “tratamientos alternativos”
que no tienen base cientifica que respalde su uso y que pudieran ser potencialmente peligrosos, por lo que se les
recomienda tengan en cuenta sélo aquellas intervenciones recomendadas por los profesionales
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10. Difusi6n e implementacion

10.1. Estrategia de difusion e implementacion

Las guias de practica clinica son ttiles para mejorar la calidad de la asistencia y los resulta-
dos en los pacientes. El gran reto en la actualidad es conseguir la adherencia de los profe-
sionales. Para ello es fundamental una estrategia de implementacion dirigida a vencer las
barreras existentes en el medio en el que se va a aplicar.

El plan para implantar la guia sobre la deteccion y abordaje de nifios con trastornos

del espectro autista en Atencion Primaria incluye las siguientes intervenciones:

* Presentacion de la guia por parte de las autoridades sanitarias a los medios de
comunicacion.

* Presentacion de la guia a las direcciones y subdirecciones de Atencién primaria y
Atencion Especializada de los diferentes Servicios Regionales de Salud.

* Presentacion institucional de la guia en colaboraciéon con la Agencia de Calidad
del Ministerio de Sanidad y Politica Social a las distintas sociedades cientificas y
profesionales implicados.

* En todas las presentaciones se destacara el material informativo realizado para el
paciente con el objeto de favorecer su distribucion entre todos los profesionales
sanitarios y asi a su vez entre los padres de nifios con este problema.

* El material informativo elaborado para padres serd presentado a las asociaciones
de padres para que a su vez lo distribuyan y den a conocer.

* Distribucién dirigida y efectiva a los colectivos profesionales implicados (pedia-
tras, enfermeras, médicos de familia y trabajadores sociales de Atencién Prima-
ria) para facilitar la diseminacion.

* Presentacion interactiva de la guia en los centros de salud por parte de lideres de
opinion locales.

* Difusion de la guia en formato electronico en las paginas web del Ministerio de
Sanidad y Politica Social, de GUIASALUD, de la UETS y de las sociedades cien-
tificas y asociaciones implicadas en el proyecto.

* Publicacion de la guia en revistas médicas cientificas.

» Establecimiento de criterios de buena atencion al paciente con TEA en los contra-
tos programa y contratos de gestion clinica, segtin lo establecido en la guia.

* Evaluacion de la efectividad de la implantacion, estableciendo sistemas de apoyo
a la decision clinica, integrando la guia y los indicadores seleccionados en el pro-
grama informaético utilizado en atencion primaria.

10.2. Propuesta de indicadores

Los autores de esta GPC han disefiado una serie de indicadores, que deben poder medirse
a través del sistema de informacion en Atencion Primaria, con la finalidad de evaluar tanto
la atencion sanitaria al paciente con TEA o sospecha de TEA, como el posible impacto de

GPGC PARA EL MANEJO DE PACIENTES CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA EN ATENCION PRIMARIA 75



la implementacion de la guia. No ha sido el propdsito de los autores el disefiar una evalua-
cién exhaustiva y detallada que implique la utilizacion de todos los indicadores propues-
tos. Se pretende proporcionar una herramienta a los clinicos y gestores interesados, que
pueda ser util en el disefio especifico de la evaluacion de la atencion a los nifios con TEA
en Atencién Primaria.

Se proponen dos tipos de indicadores:

- Indicadores de seguimiento: Con esta bateria de indicadores se trata de realizar un
seguimiento de la distribucion de los pacientes segun el uso de los procedimientos
y herramientas de evaluacién propuestas en la guia.

- Indicadores de cumplimiento: Se basan en las recomendaciones propuestas en esta
guia y por tanto en la evidencia cientifica disponible y en el consenso de los pro-
fesionales. Aunque los estdndares de cumplimiento propuestos deberian ser del
100%, se ha tenido en cuenta la realidad del contexto de AP a la hora de establecer
dichos estdndares.

Indicadores de seguimiento

Numerador: ~ N° de nifios con sospecha de TEA que acuden a la consulta del nifio sano
Denominador: N° de nifios que acuden a la consulta del nifio sano*
* Se entiende por consulta del nifio sano al cumplimiento de las visitas
seglin la agenda del programa del nifio sano en cada area de salud

Numerador:  N° de nifios con diagnéstico de TEA que acuden a la consulta del nifio sano
Denominador: N°de nifios que acuden a la consulta del nifio sano*

Numerador: N° de nifios con sospecha de TEA derivados a Atencion Temprana

Denominador: N°de nifios con sospecha de TEA derivados a Atencion Especializada®*
** Se entiende por Atencion Especializada tanto la derivacion a unidades
de Atencion Temprana, unidades de referencia de la zona y especialistas
clinicos

Numerador: ~ N°de niflos con TEA, monitorizados en la consulta del nifio sano, que son
derivados a Atencion Especializada por comorbilidad asociada

Denominador: N° de nifios con TEA que son monitorizados en la consulta del nifio
sano

Indicadores de cumplimiento

Numerador:  N°de Nifios a los que se evalia el desarrollo al menos entre los 8-12 meses,
los 2-3 afios y los 4-5 afios

Denominador: N° de nifios evaluados en la consulta del nifio sano
Estandar: 100%
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Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

Numerador:

Denominador:

N° de Nifios Evaluados con Escala de Desarrollo de Haizea Llevant
N° de nifios evaluados en la consulta del nifilo sano
Estandar: > 80%

N° de nifios entre 16 -30 meses de edad con sospecha de TEA a los que se
se evalua con la escala M-CHAT

N° de nifios entre 16 -30 meses de edad en los que se sospecha TEA
Estandar: 100%

N° de nifios mayores de 5 aflos de edad con sospecha de TEA a los que se
evalta con la escala Autbnoma

N° de nifios mayores de 5 afios de edad en los que se sospecha TEA
Estandar: 100%

N°de nifios menores de 16 meses de edad y entre los 30 meses y 5 afios con
sospecha de TEA a los que se deriva a Atencion Especializada

N° de niflos menores de 16 meses de edad y entre los 30 meses y 5 afios en
los que se sospecha TEA

Estandar: 100%

N° de nifios con M-CHAT positivo o Escala Auténoma con resultado
alterado derivados a Atencion Especializada

N° de nifios con M-CHAT positivo o Escala Auténoma alterada evalua-
das en la consulta del nifio sano

Estdndar: 100%

N° de hermanos de nifios con TEA con vigilancia de signos de TEA en la
consulta del nifio sano

N°de hermanos de nifios con TEA que acuden a consulta del nifio sano
Estandar: 100%

Madres o Padres de nifios con sospecha de TEA a los que se ofrecen in-
formacién por escrito

Madres o Padres con nifios con sospecha de TEA evaluados en la consulta
del nifio sano

Estandar: 90%

Madres o Padres de nifios con TEA a los que se ofrecen informacién por
escrito

Madres o Padres con nifios con TEA que acuden a la consulta del nifio
sano

Estandar: 90%

GPGC PARA EL MANEJO DE PACIENTES CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA EN ATENCION PRIMARIA 7






11.

Lineas propuestas de investigacion
futura

En los estudios evaluados para la elaboracion de ésta guia, se ha observado, de forma ge-
neral, un nivel de evidencia bajo ya que los enfoques metodoldgicos son principalmente
descriptivos, existiendo pocos estudios analiticos. Por ello es necesario no solo establecer
nuevas lineas de investigacion sobre el TEA sino ademds aumentar el numero de estudios
analiticos observacionales y ensayos.

Segun el alcance y los objetivos de nuestra guia, las lineas prioritarias de investigacion
basica deberian incluir:

Estudios sobre factores etiologicos ambientales (metales pesados, compuestos or-
génicos, y otros) para activar medidas preventivas, asi como la ampliaciéon de la
investigacion de la genética del autismo (patrones familiares) de cara a un consejo
genético mas completo.

Estudio sobre los trastornos comodrbidos y complicaciones mads frecuentes asocia-
dos al autismo para su correcto seguimiento y monitorizacion tanto en AP como
en AE.

Estudios que combinen variables conductuales, neuropsicoldgicas y evolutivas,
para desarrollar los criterios diagnésticos establecidos en los manuales CIE-10 y
DSM-1IV y diferenciar de forma mads especifica subgrupos y subtipos en el espec-
tro.

Estudios sobre anélisis de los patrones de inicio y evolucién temprana del trastor-
no para establecer la edad minima de viabilidad del diagnéstico.

Estudios sobre el curso del desarrollo somatosensorial, motor, comunicativo y so-
cial de los nifios con TEA.

Estudios que apoyen la deteccion precoz, en cuanto a demostrar mejores resulta-
dos en salud de las intervenciones en funcion de la edad del comienzo de la inter-
vencion.

Desarrollo y validacién de instrumentos de cribado de TEA que cumplan los crite-
rios para cribado poblacional.

Estudios sobre calidad de vida de nifios con TEA y sus familias.

Estudios sobre sobrecarga del cuidador principal de nifios con TEA.

Estudios con metodologia cualitativa que nos aproximen a las experiencias de los
padres y familias de nifios con TEA en los primeros momentos de deteccion precoz
y derivacion a Atencion Especializada, uso y satisfaccion de los servicios sanitarios
en Atencion Primaria tras el diagndstico; y las experiencias de los profesionales
tanto de Atencién Primaria como Especializada para detectar carencias en conoci-
mientos, recursos y problemas para atender a nifios con TEA y sus familias.
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12. Anexos

Anexo 1. Niveles de evidencia y grados de
recomendacion

Niveles de evidencia y grados de recomendacion
(SIGN)?%

Niveles de evidencia cientifica

Meta-analisis de alta calidad, revisiones sistematicas de ensayos clinicos 0 ensayos clinicos de alta calidad con muy

1++ )
poco riesgo de sesgo.
1+ Meta-analisis bien realizados, revisiones sistematicas de ensayos clinicos o ensayos clinicos bien realizados con poco
riesgo de sesgos.
1- Meta-anadlisis, revisiones sistematicas de ensayos clinicos o ensayos clinicos con alto riesgo de sesgos.
P Revisiones sisteméticas de alta calidad de estudios de cohortes o de casos y controles. Estudios de cohortes o de
casos y controles con riesgo muy bajo de sesgo y con alta probabilidad de establecer una relacion causal.
2. Estudios de cohortes o de casos y controles bien realizados con bajo riesgo de sesgo y con una moderada probabilidad
de establecer una relacion causal.
2 Estudios de cohortes o de casos y controles con alto riesgo de sesgo y riesgo significativo de que la relacion no sea
causal.
Estudios no analiticos, como informes de casos y series de casos.
4 Opinion de expertos.

NOTA: Estudios de metodologia cualitativa “Investigacion Cualitativa”. Esta categoria no estd contemplada

por SIGN. Los estudios incluidos han sido evaluados a nivel metodoldgico, incluyéndose en esta categoria

aquellos estudios mas rigurosos.

Grados de recomendacion

Al'menos un metaanalisis, revision sistematica o ensayo clinico clasificado como 1++ y directamente aplicable a la

A poblacion diana de la guia; o un volumen de evidencia cientifica compuesto por estudios clasificados como 1+ y con
gran consistencia entre ellos.
Un volumen de evidencia cientifica compuesto por estudios clasificados como 2++, directamente aplicable a la
B poblacion diana de la guia y que demuestran gran consistencia entre ellos; o evidencia cientifica extrapolada desde
estudios clasificados como 1++ 0 1+
Un volumen de evidencia cientifica compuesto por estudios clasificados como 2+ directamente aplicables a la
(o] poblacion diana de la guia y que demuestran gran consistencia entre ellos; o evidencia cientifica extrapolada desde
estudios clasificados como 2++
D Evidencia cientifica de nivel 3 6 4 ; o evidencia cientifica extrapolada desde estudios clasificados como 2+
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Los estudios clasificados como 1- y 2- no deben usarse en el proceso de elaboracién
de recomendaciones por su alta posibilidad de sesgo.

Vv Practica recomendada, basada en la experiencia clinica y el consenso del equipo redactor.

1. En ocasiones el grupo elaborador se percata de que existe algiin aspecto practico
importante sobre el que se quiere hacer énfasis y para el cual no existe, probablemente,
ninguna evidencia cientifica que lo soporte. En general estos casos estdn relacionados con
algun aspecto del tratamiento considerado buena préctica clinica y que nadie cuestionaria
habitualmente. Estos aspectos son valorados como puntos de buena practica clinica. Estos
mensajes no son una alternativa a las recomendaciones basadas en la evidencia cientifica
sino que deben considerarse unicamente cuando no existe otra manera de destacar dicho
aspecto.

Evidencia extraida de estudios cualitativos relevantes y de calidad. Esta categoria no esta contemplada por
SIGN.

Niveles de evidencia y grado de recomendacion para

estudios sobre diagnostico (adaptacién NICE de niveles de
evidencia del Oxford Centre for Evidence-based Medicine y del Centre for
Reviews and Dissemination)!*26

Niveles de
evidencia Tipo de evidencia cientifica
cientifica
la Revision sistematica con homogeneidad de estudios de nivel 1.
b Estudios de nivel 1.
Estudios de nivel 2.
1l
Revision sistematica de estudios de nivel 2.
Estudios de nivel 3.
m
Revision sistematica de estudios de nivel 3.
v Consenso, opiniones de expertos sin valoracion critica explicita.
Cumplen :
Es::::ﬁ de |, Comparacion enmascarada con una prueba de referencia (“patrén oro”) valida.
e Espectro adecuado de pacientes.
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Presentan sélo uno de estos sesgos:

¢ Poblacion no representativa (la muestra no refleja la poblacion donde se aplicara la prueba).

e Comparacion con el patron de referencia (“patron oro”) inadecuado (la prueba que se evaluara

Estudios de | forma parte del patron oro o el resultado de la prueba influye en la realizacion del patron oro).

Nivel 2

¢ Comparacion no enmascarada.

e Estudios casos-control.

Estudios de | Presentan dos o mas de los criterios descritos en los estudios de nivel 2

Nivel 3

Recomendacion Evidencia
A laolb
B [
C Il
D \Y
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Anexo 2. Diagnésticos NANDA (Asociacion
norteamericana de diagndsticos de enfermeria)
propuestos para nifios con TEA y familiares!#+4

El plan de cuidados estandarizado de enfermeria que a continuacién se desarrolla esta
orientado al cuidado de nifios y nifias de 0 a 6 afios con Trastorno del Espectro Autista
(TEA) en el ambito de la Atencion Primaria. Se han incluido los problemas que con mayor
frecuencia pueden presentar estos nifios y sus familias. Para su descripcion hemos utilizado
las etiquetas de la taxonomia NANDA, incluyendo los codigos de las intervenciones de
enfermeria (NIC) y de los resultados de enfermeria (NOC).

En la elaboracion han participado enfermeras de Atencion Primaria y de Atencién
Especializada, con el objetivo de llegar a un consenso que garantice la continuidad de los
cuidados y la coordinacién interniveles asistenciales.

Por ultimo, recordar que los planes de cuidados estandarizados suponen una abstrac-
cién y deben ser siempre individualizados y contextualizados. Es decir, deben entenderse
como una propuesta que cada enfermera debe adaptar a cada nifio/a y familia.

Diagndésticos orientados al nifio con TEA

00111 Retraso en el crecimiento y desarrollo: Desviaciones de las normas para un
grupo de edad

00112 Riesgo de retraso en el desarrollo: Riesgo de sufrir un retraso del 25% o
mas en una o mas de las dreas de conducta social o autorreguladora, cognitiva, del lenguaje
o de las habilidades motoras groseras o finas

NOC NIC

0120 Desarrollo infantil: 1 mes 8274 Fomentar el desarrollo: nifio

0100 Desarrollo infantil: 2 meses 5605 Ensefanza: estimulacion infantil

0101 Desarrollo infantil: 4 meses 5566 Educacion paterna: crianza familiar de los
0102 Desarrollo infantil: 6 meses nifos

0103 Desarrollo infantil: 12 meses 8250 Cuidados del desarrollo

0104 Desarrollo infantil: 2 afios 4360 Modificacion de la conducta

0105 Desarrollo infantil: 3 afos

0106 Desarrollo infantil: 4 afos

0107 Desarrollo infantil: preescolar

0108 Desarrollo infantil: segunda infancia

00051 Deterioro de la comunicacion verbal: Disminucidn, retraso o carencia de la
capacidad para recibir, procesar, transmitir y usar un sistema de simbolos
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NOC NIC

0902 Comunicacion 4976 Mejorar la comunicacion: déficit del habla
0903 Comunicacion expresiva 5540 Potenciacion de la disposicion de aprendizaje
0904 Comunicacion receptiva 4720 Estimulacion cognoscitiva

5460 Contacto

00052 Deterioro de la interaccion social: Intercambio social inefectivo o cuantita-

tivamente insuficiente o excesivo

NOC

NIC

0116 Participacion en juegos
1502 Habilidades de interaccion social
0915 Nivel de Hiperactividad

5100 Potenciacion de la socializacion

4362 Modificacion de la conducta: habilidades sociales
4430 Terapia con juegos

4352 Manejo de la conducta: hiperactividad/falta de
atencion

Diagndésticos orientados a familiares del nifio con TEA

00126 Conocimientos deficientes (especificar): Carencia o deficiencia de la infor-
macion cognitiva relacionada con un tema especifico

NOC

NIC

1803 Conocimiento: proceso de la enfermedad

1824 Conocimiento: asistencia médica

1806 Conocimiento: recursos sanitarios

1823 Conocimiento: fomento de la salud

1801 Conocimiento: seguridad infantil

1700 Creencias sobre la salud

1703 Creencias sobre la salud: percepcion de recursos

7400 Guias del sistema sanitario

5510 Educacion sanitaria

5568 Educacion paterna

5632 Ensefianza: seguridad del nifio pequerio
5630 Ensefianza: nutricion del nifio pequefio
5520 Facilitar el aprendizaje

6610 Identificacion de riesgos

00075 Disposicion para mejorar el afrontamiento familiar: Manejo efectivo de las ta-
reas adaptativas del miembro de la familia implicado en el reto de la salud del cliente, que ahora
muestra deseos y disponibilidad para aumentar su propia salud y desarrollo y los del cliente

NOC

NIC

2204 Relacion entre el cuidador principal y el paciente
2602 Funcionamiento de la familia
2605 Participacion de la familia en la asistencia sanitaria profesional

7140 Apoyo a la familia
5240 Asesoramiento
7280 Apoyo de hermanos

00073 Afrontamiento familiar incapacitante: Comportamiento de una persona sig-
nificativa que inhabilita sus propias capacidades y las del cliente para abandonar efectiva-
mente tareas esenciales para la adaptacion de ambos al reto de salud
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NOC

NIC

2506 Salud emocional del cuidador principal

2508 Bienestar del cuidador principal

2208 Factores estresantes del cuidador familiar

2210 Posible resistencia al cuidado familiar

1606 Participacion en las decisiones sobre asistencia sanitaria

7110 Fomento de la implicacion familiar
7120 Movilizacion familiar

4700 Reestructuracion cognitiva

5400 Potenciacion de la autoestima

00074 Afrontamiento familiar comprometido: La persona que habitualmente brin-
da el soporte principal proporciona en este caso un apoyo , consuelo, ayuda o estimulo
insuficiente o inefectivo que puede ser necesario para que el cliente maneje o domine las

tareas adaptativas relacionadas con su salud

NOC

NIC

2600 Superacion de problemas de la familia

2604 Normalizacion de la familia

2205 Rendimiento del cuidador principal: cuidados directos
2206 Rendimiento del cuidador principal: cuidados indirectos

5270 Apoyo emocional

7040 Apoyo al cuidador principal

5250 Apoyo en la toma de decisiones
5230 Aumentar el afrontamiento

7100 Estimulacion de la integridad familiar
7200 Fomentar la normalizacion familiar
5520 Facilitar el aprendizaje

00164 Disposicién para mejorar el rol parental: Patrén de proporcionar un entor-
no para los niflos u otras personas dependientes que es suficiente para favorecer el creci-

miento y desarrollo y que puede ser reforzado.

NOC

NIC

2211 Ser padre
1603 Conducta de busqueda de la salud
1602 Conducta de fomento de la salud

8300 Fomento de la paternidad
5566 Educacion paterna: crianza familiar de 10s nifios
5568 Educacion paterna: nifio

00058 Riesgo de deterioro de la vinculacion entre los padres y el lactante/nifo:
Alteracién del proceso interactivo entre los padres o persona significativa y el lactante/
niflo que fomenta el desarrollo de una relacion reciproca protectora y formativa.

NOC

NIC

1500 Lazos afectivos padre-hijo
2211 Ejecucion del rol de padres
1704 Creencias sobre la salud: percepcion de amenaza

6481 Manejo ambiental: proceso de acercamiento
6710 Fomentar el acercamiento

5370 Potenciacion de roles

5480 Clarificacion de valores

4480 Facilitar la autorresponsabilidad
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Normas de interpretacion de la tabla de desarrollo

Haizea-Llevant:

La tabla estd dividida en cuatro areas: sociabilidad, lenguaje, manipulacién y postural con
diferentes pruebas para cada una de ellas.

Estas pruebas estdn representadas en la tabla en forma de barras horizontales de
color rosa claro y oscuro que indican el porcentaje de nifios que ejecutan una accion.

El inicio de la barra (rosa claro ) indica el 50% de los nifios, el cambio de color
(rosa medio M) indica un 75% vy el final de la misma indica que a esa edad el 95% de los

nifios ya hacen la accion estudiada.

Encontramos también en la tabla unos signos de alerta representados como lineas de
color rosa oscuro M .

El orden correcto de valoracion de la tabla es “leyéndola” de izquierda a derecha y
de arriba abajo.

Trazar una raya vertical que corresponda a la edad en meses del nifio o nifia (ajustado
por debajo de 18 meses de edad en aquellos casos de prematuridad).

Preguntar a los familiares y comprobar, en su caso, si realiza:

a) Aquellos elementos situados a la izquierda de la linea trazada.
b) Aquellos elementos que dicha linea atraviesa.

El examinador o examinadora valorard la falta de adquisicién de dichos elementos,

en todas o alguna de las dreas, asi como la presencia de signos de alerta, para determinar
la necesidad de otros estudios diagnésticos.
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Anexo 4. Senales de alerta

- No balbucea, no hace gestos (sefialar, decir adios con la mano) a los 12 meses.
- No dice palabras sencillas a los 18 meses.

- No dice frases espontaneas de dos palabras (no ecoldlicas) a los 24 meses.

- Cualquier pérdida de habilidades del lenguaje o a nivel social a cualquier edad.

- poca frecuencia del uso de la mirada dirigida a personas

- no muestra anticipacion cuando va a ser cogido

- falta de interés en juegos interactivos simples como el “cucu-tras” o el “toma y daca”
- falta de sonrisa social

- falta de ansiedad ante los extrafios sobre los 9 meses

- menor uso del contacto ocular

- no responde a su nombre

- no sefiala para “pedir algo” (protoimperativo)

- No muestra objetos

- respuesta inusual ante estimulos auditivos

- falta de interés en juegos interactivos simples como el “cucu-tras” o el “toma y daca”
- no mira hacia donde otros sefialan

- ausencia de imitacion espontanea

- ausencia de balbuceo social/comunicativo como si conversara con el adulto

- no sefiala con el dedo para “compartir un interés” (protodeclarativo)

- dificultades para seguir la mirada del adulto

- no mirar hacia donde otros sefialan

- retraso en el desarrollo del lenguaje comprensivo y/o expresivo

- falta de juego funcional con juguetes o presencia de formas repetitivas de juego con objetos (gj. alinear, abrir y cerrar,
encender y apagar, etc)

- ausencia de juego simbolico

- falta de interés en otros nifios 0 hermanos

- no suele mostrar objetos

- no responde cuando se le llama

- no imita ni repite gestos o acciones que otros hacer (gj. muecas, aplaudir)

- pocas expresiones para compartir afecto positivo

- antes usaba palabras pero ahora no (regresion en el lenguaje)

Comunicacion
- ausencia o retraso en el lenguaje o deficit en el desarrollo del lenguaje no compensado por otros modos de comunicacion
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uso estereotipado o repetitivo del lenguaje como ecolalia o referirse a si mismo en 2% 0 32 persona
entonacion anormal

pobre respuesta a su nombre

deficit en el comunicacion no verbal (gj. no sefialar y dificultad para compartir un “foco de atencion”
con la mirada)

fracaso en la sonrisa social para compartir placer y responder a la sonrisa de los otros

consigue cosas por si mismo, sin pedirlas

antes usaba palabras pero ahora no

ausencia de juegos de representacion o imitacion social variados y apropiados al nivel de desarrollo

Alteraciones sociales

imitacion limitada (ej. aplaudir) o ausencia de acciones con juguetes o con otros objetos

no “muestra” objetos a los demas

falta de interés o acercamientos extrafios a los nifios de su edad

escaso reconocimiento o respuesta a la felicidad o tristeza de otras personas

no se une a otros en juegos de imaginacion compartidos

fracaso a la hora de iniciar juegos simples con otros o participar en juegos sociales sencillos
preferencia por actividades solitarias

relaciones extrafias con adultos desde una excesiva intensidad a una llamativa indiferenci
escasa utilizacion social de la mirada

Alteraciones de los intereses, actividades y conductas

insistencia en rutinas y/o resistencia a los cambios en situaciones poco estructurada

juegos repetitivos con juguetes (ej. alinear objetos, encender y apagar luces, etc)

apego inusual a algin juguete u objeto que siempre lleva consigo que interfiere en su vida cotidiana
hipersensibilidad a los sonidos, al tacto y ciertas texturas

respuesta inusual al dolor

respuesta inusual ante estimulos sensoriales (auditivos, olfativos, visuales, tactiles y del gusto)
patrones posturales extraiios como andar de puntillas

estereotipias 0 manierismos motores

Deteccion a partir de los 5 anos*

Alteraciones de la comunicacion

desarrollo deficiente del lenguaje, que incluye mutismo, entonacion rara o inapropiada, ecolalia, vocabulario inusual para
su edad o grupo social

en los caso en que no hay deficiencias en el desarrollo del lenguaje existe uso limitado del lenguaje para comunicarse y
tendencia a hablar espontaneamente solo sobre temas especificos de su interés (lenguaje fluido pero poco adecuado al
contexto)

Alteraciones sociales

dificultad para unirse al juego de los otros nifios o intentos inapropiados de jugar conjuntamente

limitada habilidad para apreciar las normas culturales (en el vestir, estilo del habla, intereses, etc)

los estimulos sociales le producen confusion o desagrado

relacion con adultos inapropiada (demasiado intensa o inexistente)

muestra reacciones extremas ante la invasion de su espacio personal o mental (resistencia intensa cuando se le
presiona con consignas distintas a su foco de interés)

Limitacion de intereses, actividades y conductas

ausencia de flexibilidad y juego imaginativo cooperativo, aunque suela crear solo/a ciertos escenarios imaginarios
(copiados de los videos o dibujos animados)

dificultad de organizacion en espacios poco estructurados

falta de habilidad para desenvolverse en los cambios o situaciones poco estructuradas, incluso en aquellas en las que
los nifios disfrutan como excursiones del colegio, cuando falta una profesora, etc

acumula datos sobre ciertos temas de su interés de forma restrictiva y estereotipada
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Otros rasgos

- perfil inusual de habilidades y puntos débiles (por ejemplo, habilidades sociales y motoras escasamente desarrolladas,
torpeza motora gruesa)

- mientras que el conocimiento general, la lectura o el vocabulario pueden estar por encima de la edad cronolégica o
mental)

- cualquier historia significativa de pérdida de habilidades

- ciertas areas de conocimientos pueden estar especialmente desarrolladas, mostrando habilidades sorprendentes en
areas como matematicas, mecanica, musica, pintura, escultura

*Las sefiales de alarma a partir de os 5 afios de edad estan mas orientadas a aquellos casos que han podido pasar desapercibidos
en evaluaciones anteriores por ser cuadros de TEA con menos afectacion como el caso del Asperger.
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Anexo 5. Intrumento PEDS. Preguntas exploratorias
sobre las preocupaciones de los padres sobre

el desarrollo de sus hijos. Traduccion del Instrumento
PEDS (Parent’s Evaluation of Development Status)>*

Preguntas

Por favor, diganos si le preocupa algo de la manera en que su hijo/a esta aprendiendo, se desarrolla o se com-
porta.

¢;Le preocupa como su hijo/a habla y emite los sonidos al hablar?

¢Le preocupa como su hijo/a entiende lo que le dicen?

;Le preocupa como su hijo/a usa las manos y dedos para hacer las cosas?

¢Le preocupa como su hijo/a utiliza las piernas y los brazos para hacer las cosas?

¢;Le preocupa como se comporta su hijo/a?

¢Le preocupa como su hijo/a se relaciona con otras personas?

¢Le preocupa como su hijo/a esta aprendiendo a hacer cosas por si mismo?

¢Le preocupa como su hijo/a estd adquiriendo habilidades en la guarderia o en el colegio?

Por favor, diganos cualquier otra preocupacion al respecto.
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Anexo 6. Instrumento de valoracion M-CHAT
(Formato para los padres)

La informacién que contiene éste cuestionario es totalmente confidencial.

Seleccione, rodeando con un circulo, la respuesta que le parece que refleja mejor
cémo su hijo o hija actia NORMALMENTE. Si el comportamiento no es el habitual (por
ejemplo, usted solamente se lo ha visto hacer una o dos veces) conteste que el nifo o nifia
NO Io hace. Por favor, conteste a todas las preguntas.

1. ¢Le gusta que le balanceen, o que el adulto le haga el “caballito” sentandole en sus rodillas, etc.? Sl NO
2. ¢Muestra interés por otros nifios o nifias? Sl NO
3. ¢Le gusta subirse a sitios como, por ejemplo, sillones, escalones, juegos del parque...? Sl NO
4. 4Le gusta que el adulto juegue con él o ella al “cucu-tras” (taparse los 0jos y luego descubrirlos; jugar a gl NO
esconderse y aparecer de repente)
5. ¢Alguna vez hace juegos imaginativos, por ejemplo haciendo como si hablara por teléfono, como si gl NO
estuviera dando de comer a una mufieca, como si estuviera conduciendo un coche o cosas asi?
6.  ¢Suele sefialar con el dedo para pedir algo? Sl NO
7. ¢Suele sefalar con el dedo para indicar que algo le llama la atencion? Sl NO
8.  ¢Puede jugar adecuadamente con piezas o juguetes pequefios (por ejemplo cochecitos, mufiequitos S| NO
bloques de construccion) sin Unicamente chuparlos, agitarlos o tirarlos?
9. ¢Suele traerle objetos para ensefiarselos? Sl NO
10.  ¢Suele mirarle a los ojos durante unos segundos? Sl NO
11, ¢Le parece demasiado sensible a ruidos poco intensos? (por ejemplo, reacciona tapandose los oidos, etc.) Sl NO
12, ¢Sonrie al verle a usted o cuando usted le sonrie? Sl NO
13.  ¢Puede imitar o repetir gestos o acciones que usted hace? (por ejemplo, si usted hace una mueca él o S| NO
ella también la hace)
14, ;Responde cuando se le llama por su nombre? Sl NO
15, Si usted sefiala con el dedo un juguete al otro lado de la habitacion. .. ¢Dirige su hijo o hija la mirada gl NO
hacia ese juguete?
16. ¢Ha aprendido ya a andar? Sl NO
17. Si usted esta mirando algo atentamente, ¢su hijo o hija se pone también a mirarlo? Sl NO
18. ¢ Hace su hijo 0 hija movimientos raros con los dedos, por ejemplo, acercandoselos a los 0jos? Sl NO
19. ;Intenta que usted preste atencion a las actividades que él o ella esta haciendo? Sl NO
20. ¢Alguna vez ha pensado que su hijo o hija podria tener sordera? Sl NO
21. ¢ Entiende su hijo o hija lo que la gente dice? Sl NO
22. ¢Se queda a veces mirando al vacio 0 va de un lado al otro sin propdsito? Sl NO
23. ¢Si su hijo o hija tiene que enfrentarse a una situacion desconocida, le mira primero a usted a la cara S| NO
para saber como reaccionar?
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DATOS A CUMPLIMENTAR CON LA ESCALA M-CHAT

Fecha:

Nombre de la persona que rellena el cuestionario:
(Especifique): Parentesco con el nifio:

Madre Padre Otro

DATOS DEL NINO/A

Nombre y Apellidos:

Fecha de Nacimiento:

Sexo: Varén Mujer  Teléfono de contacto:
Direccion:
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Intrumento de valoracion M-CHAT
(Formato para el profesional)

Informacion para el profesional

Puntos de corte en el cuestionario para ser considerado un “fallo” (en negrita)

- Fallo en al menos 3 de los 23 elementos (se considera fallo a las respuestas si/no en ne-
grita)

- Fallo en al menos 2 de los 6 elementos criticos (nimeros 2,7, 9, 13,14, 15 en negrita)

1. ¢Le gusta que le balanceen, o que el adulto le haga el “caballito” sentandole en sus rodillas, etc.? S| NO
2. ¢Muestra interés por otros nifios o nifas? Sl NO
3. ¢Le gusta subirse a sitios como, por ejemplo, sillones, escalones, juegos del parque...? S| NO
4. ;Le gusta que el adulto juegue con él o ella al “cucu-tras” (taparse los o0jos y luego descubrirlos; jugar a g NO
esconderse y aparecer de repente)
5. ¢Alguna vez hace juegos imaginativos, por ejemplo haciendo como si hablara por teléfono, como si estuviera g NO
dando de comer a una mufieca, como si estuviera conduciendo un coche o cosas asi?
6.  ¢Suele sefalar con el dedo para pedir algo? S| NO
7. ¢Suele seinalar con el dedo para indicar que algo le llama la atencion? S| NO
8.  ¢Puede jugar adecuadamente con piezas 0 juguetes pequerios (por ejemplo cochecitos, mufiequitos g NO
bloques de construccion) sin Unicamente chuparlos, agitarlos o tirarlos?
9. ¢Suele traerle objetos para ensenarselos? Sl NO
10. ¢Suele mirarle a los ojos durante unos segundos? S NO
11. ¢Le parece demasiado sensible a ruidos poco intensos? (por ejemplo, reacciona tapandose los oidos, etc.) SI NO
12. ¢Sonrie al verle a usted o cuando usted le sonrie? S| NO
13. ¢Puede imitar o repetir gestos o acciones que usted hace? (por ejemplo, si g NO
usted hace una mueca él o ella también la hace)
14. ¢Responde cuando se le llama por su nombre? Sl NO
15. Si usted senala con el dedo un juguete al otro lado de la habitacion... ¢Dirige g NO
su hijo o hija la mirada hacia ese juguete?
16. ¢Ha aprendido ya a andar? S| NO
17.  Siusted estd mirando algo atentamente, ¢su hijo o hija se pone también a mirarlo? S NO
18.  ¢Hace su hijo o hija movimientos raros con los dedos, por ejemplo, acercandoselos a los 0jos? SI NO
19. ;Intenta que usted preste atencion a las actividades que él o ella esta haciendo? S| NO
20. ¢Alguna vez ha pensado que su hijo o hija podria tener sordera? SI NO
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para saber como reaccionar?

21. ¢ Entiende su hijo o hija lo que la gente dice? Sl NO
22. ¢Se queda a veces mirando al vacio 0 va de un lado al otro sin propdsito? SI NO
23. ¢Si su hijo o hija tiene que enfrentarse a una situacion desconocida, le mira primero a usted a la cara g NO
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Anexo 7. Escala autbnoma para la deteccion del
sindrome de Asperger y el autismo de alto nivel
de funcionamiento

Instrucciones para la aplicacion

Cada uno de los enunciados que va a leer a continuacién describe formas de ser y com-
portarse que podrian ser indicativos de Sindrome de Asperger o autismo. Estas personas
suelen presentar, de un modo u otro, caracteristicas como las que aqui se recogen, espe-
cialmente a partir de los 6 afios.

Le rogamos que lea detenidamente cada enunciado, y que estime en qué medida ha
observado los siguientes comportamientos en la persona sobre la que va a informar mar-
cando la respuesta apropiada con los criterios siguientes:

1)

2)

3)
4)

5)

Si el comportamiento descrito en el enunciado no corresponde en absoluto con
las caracteristicas de la persona sobre la que informa, conteste marcando el espa-
cio dedicado a la categoria “Nunca”.

Si algunas veces ha observado esas caracteristicas, aunque no sea lo habitual, mar-
que en el espacio correspondiente a “Algunas veces”.

Si el comportamiento descrito es habitual, conteste “Frecuentemente”.

Si generalmente se comporta como se describe en el enunciado, hasta el punto de
que cualquiera esperarfa que se comporte asi, conteste “Siempre”.

Puede ocurrir que algunas descripciones se refieran a comportamientos que se
producen en situaciones en las que usted no ha estado presente nunca; por ejem-
plo: “Come sin ayuda de nadie”, es un comportamiento que s6lo ha podido obser-
var si ha tenido la oportunidad de estar presente a la hora de comer. Si se encuen-
tra ante este caso, conteste “No observado”.

Instrucciones para la correccion

1. Puntte las respuestas a cada item observado del siguiente modo:
- “Nunca”: 1 punto
- “Algunas veces”: 2 puntos
- “Frecuentemente”: 3 puntos
- “Siempre”: 4 puntos
2. Compruebe si se cumplen las dos condiciones siguientes:
- Se han contestado los 18 items
- No hay maés de 2 items con la respuesta “No Observado”

3. Si se cumplen estas dos condiciones, obtenga la puntuacién directa de la prueba su-
mando los puntos de todas las respuestas (la puntuacién minima que podra obtener en

dicha suma serd 18 y la méxima 72).
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Si no se cumplen estas dos condiciones, obtenga la puntuacion promedio de la prueba
sumando los puntos de todas las respuestas y dividiendo el resultado por el nimero de

items respondidos (la puntuacion minima que podra obtener serd 1 y la maxima 4).

Se recomienda consultar a un especialista si la puntuacion directa obtenida es de 36 (o
se acerca a este valor), y si la puntuacion promedio es de 2 (o se acerca a este valor)

—ver Nota.

NOTA: Nada impide iniciar la consulta al profesional si la puntuacion directa no llega a 36 pero se sittia por encima
de los 30 puntos (o si la puntuacién promedio no llega a 2 pero se sitia por encima del 1,7); tampoco hay razones psi-
cométricas que impidan adoptar un criterio mds exigente (por ejemplo, tomar como punto de corte una puntuacion
directa de 40, o una puntuacién promedio de 2,22). Esta Escala no es un instrumento diagnéstico por si mismo, sino
una herramienta dirigida a facilitar la deteccioén de personas que pueden tener Sindrome de Asperger o Autismo no
asociado a discapacidad intelectual y sobre las cuales interesaria determinar cuanto antes su diagndstico clinico y sus
necesidades de apoyo.

Escala Autonoma

—_

. Tiene dificultades para realizar tareas en las
que es especialmente importante extraer las
ideas principales del contenido y obviar detalles
irrelevantes (p.ej., al contar una pelicula, al
describir a una persona...).

. Muestra dificultades para entender el sentido final
de expresiones no literales tales como bromas,
frases hechas, peticiones mediante preguntas,
metaforas, etc.

. Prefiere hacer cosas solo antes que con otros
(p.€j, juega solo o se limita a observar como
juegan otros, prefiere hacer solo los trabajos
escolares o las tareas laborales).

. Su forma de iniciar y mantener las interacciones
con los demas resulta extrafia.

. Manifiesta dificultades para comprender
expresiones faciales sutiles que no sean muy
exageradas.

. Tiene problemas para interpretar el sentido
adecuado de palabras o expresiones cuyo
significado depende del contexto en que se usan.

. Carece de iniciativa y creatividad en las
actividades en que participa.

. Hace un uso estereotipado o peculiar de formulas
sociales en la conversacion (p.gj., saluda o se
despide de un modo especial o ritualizado, usa
formulas de cortesia infrecuentes o impropias...)
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9. Le resulta dificil hacer amigos.

10. La conversacion con él/ella resulta laboriosa y
poco fluida (p.ej., sus temas de conversacion
son muy limitados, tarda mucho en responder o
no responde a comentarios y preguntas que se
le hacen, dice cosas que no guardan relacion
con lo que se acaba de decir...).

11. Ofrece la impresion de no compartir con el grupo
de iguales intereses, gustos, aficiones, etc.

12. Tiene dificultades para cooperar eficazmente
con otros.

13. Su comportamiento resulta ingenuo (no se da
cuenta de que le engafan ni de las burlas, no
sabe mentir ni ocultar informacion, no sabe
disimular u ocultar sus intenciones. ..)

14. Hace un uso idiosincrasico de las palabras
(p.€j., utiliza palabras poco habituales o con
acepciones poco frecuentes, asigna significados
muy concretos a algunas palabras).

15. Los demas tienen dificultades para interpretar
Sus expresiones emocionales y sus muestras de
empatia.

16. Tiene dificultades para entender situaciones
ficticias (peliculas, narraciones, teatro, cuentos,
juegos de rol...).

17. Realiza o trata de imponer rutinas o rituales
complejos que dificultan la realizacion de
actividades cotidianas.

18. Enlos juegos, se adhiere de forma rigida
e inflexible a las reglas (p.ej., no admite
variaciones en el juego, nunca hace trampas y
es intolerante con las de los demas).

PUNTUACION PROMEDIO: PUNTUACION DIRECTA TOTAL:

DATOS A CUMPLIMETAR SOBRE LA ESCALA AUTONOMA

FECHA DE APLICACION:

DATOS DE LA PERSONA SOBRE LA QUE SE INFORMA
NOMBRE:

FECHA DE NACIMIENTO: EDAD:
SEXO:

DATOS DE LA PERSONA QUE INFORMA

NOMBRE:

VINCULACION CON LA PERSONA SOBRE LA QUE SE INFORMA:

98 GUIAS DE PRACTICA CLINICA EN EL SNS



Anexo 8

----------- - Informacion para padres ante
la sospecha de un problema del
desarrollo social y comunicativo -
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Este documento informativo para padres forma parte de una Guia de Prac-
tica Clinica (GPC) elaborada en el marco del Plan de Calidad para el Siste-
ma Nacional de Salud del Ministerio de Sanidad y Politica Social. 2009.
Guia de Practica Clinica en el SNS: UETS 2007/5-3

[SBN: 978-84-451-3244-9

Déposito legal: M-42129-2009

El contenido ha sido desarrollado por un grupo de trabajo formado por
profesionales sanitarios del SNS, representantes de pacientes y la Uni-
dad de Evaluaciéon de Tecnologias Sanitarias (UETS) de la Agencia Lain
Entralgo de la Comunidad de Madrid.

Existe también una versién en formato electronico en la pagina web de
GuiaSalud y de la UETS. En estas paginas web puede consultarse, ade-
mas, la versién completa y resumida de la GPC.

Ilustraciones: © Miguel Gallardo, 2009
Edita: Agencia Lain Entralgo.
Unidad de Evaluaciéon de Tecnologias Sanitarias
Gran Via, 27. 28013, Madrid. Espafia-Spain
Produce: www.cege.es - Eloy Gonzalo, 25, 1°1zda. 28010, Madrid
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--------- - Informacion para padres ante
la sospecha de un problema del
desarrollo social y comunicativo -
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Es posible que hayan observado algun comportamiento extrafio en su
hijo. Si éste tiene hermanos mayores han podido comparar que la ad-
quisicion de habilidades no esta siendo igual que lo fue con sus herma-
nos, ni hace las mismas cosas que otros nifios de su edad. Por ejemplo,
es mas tranquilo o pasivo que los otros ninos, no pronuncia ninguna
palabra, apenas balbucea ni utiliza gestos para comunicarse, no res-
ponde a su nombre, apenas sonrie o expresa placer cuando intentan
compartir actividades con él, parece indiferente a lo que le rodea, etc.

Puede que lo hayan comentado con otras personas (familiares, amigos,
profesionales) o simplemente que estuvieran esperando a ver si se so-
lucionaba a medida que el nino o la nina fuera creciendo.

También pudiera ser que no sospecha- ;
ran la existencia de ningun problema y, #
en una revisién rutinaria, su pediatra le {///

haya comunicado que parece que algo

no va bien en el desarrollo de su hijo.

Aungque no todos los nifios desarrollan
sus habilidades al mismo tiempo, exis-
ten unos periodos caracteristicos de
edad en los que se adquieren algunas
de ellas. Para que sirva de orientacién
respecto a esos periodos, por ejemplo,
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el nifio debe ser capaz de mante-
ner levantada la cabeza por si solo
a las 6 semanas de vida, sonreir so-
bre los 2 meses, mantenerse senta-
do sin apoyos antes de los 9 meses,
etc. Su pediatra les puede informar
sobre cuéles son esos momentos en
el desarrollo. Probablemente, desde
el nacimiento del niflo, durante las
visitas rutinarias, les habran pre-
guntado sobre la adquisicion de es-
tas y otras habilidades.

En el caso de que ustedes no hayan
sospechado nada anteriormente y
se lo hayan comentado en una de
las visitas al Centro de Salud, de-
ben confiar en el proceder de los
profesionales, ya que, en cualquier
caso, lo que se pretende es averiguar si hay algo diferente en el desarro-
llo de su hijo o hija, qué es lo que ocurre, y qué actuaciones se pueden
poner en marcha cuanto antes.

Si su hijo acude a una guarderia o a una escuela infantil también po-
drian hablar con los educadores del nifio para intercambiar con ellos
sus preocupaciones. Estos también pueden proporcionarles alguna se-
nal especifica que hayan podido observar en el comportamiento del
nifio, que puede orientar las sospechas de su pediatra.
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El hecho de que haya alguna sefial de alerta no significa necesariamen-
te que su hijo tenga un problema del desarrollo; sin embargo, indica la
necesidad de una evaluacién mas exhaustiva. Por ello, no duden co-
mentar con su pediatra cualquier preocupacién al respecto, quien po-
dra indicar la realizacién de determinadas pruebas, con el fin de iden-
tificar las posibles causas que podrian explicar la existencia de estas
senales; entre otras, problemas auditivos, o retrasos en el desarrollo del
lenguaje.

Ante las primeras sefales de alarma, es posible que su pediatra les haya
pedido que respondieran a una serie de preguntas sobre el comporta-
miento de su hijo, cuyo objetivo es confirmar si existe o no un riesgo
elevado de tener algiin problema y, en caso afirmativo, se le derivara a
atencién especializada para realizar una evaluacién méas completa y
diagnosticar la existencia o no de algtn trastorno especifico.

Lo mas importante que deben tener en cuenta es que el objetivo princi-
pal es descartar si existe o no un problema, y tener un diagnéstico pre-
ciso lo antes posible, para poder programar la intervencién que mejor
se ajuste a los recursos y caracteristicas de su hijo y a la familia.
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Ante la posibilidad de tener un problema del desarrollo comunicativo
y social, su pediatra les enviara a atencion especializada para una eva-
luacién mas completa. El pediatra les orientard a qué unidad de refe-
rencia o centro de atencién especializada debera dirigirse.

Dichos centros poseen un equipo multidisciplinar que van a evaluar
diferentes areas. Como orientacién, estos equipos pueden estar integra-
dos por pediatra, psiquiatra, neurdlogo, psicélogo, logopeda, enfermera,
terapeuta ocupacional, fisioterapeuta y trabajador social.

Se trata de un proceso basado en la observacién del comportamiento y
la evaluacién psicolégica de su hijo en relacién con su desarrollo cogni-
tivo, su lenguaje y comunicacién, y sus habilidades sociales. Para ello,
podran utilizar procedimientos diagndsticos més especificos (la mayoria
son tests para evaluar por observacion el comportamiento de su hijo).

Puede que también los especialistas soliciten algunas pruebas diagnos-
ticas complementarias, como anélisis de sangre, audiometrias o poten-
ciales evocados auditivos, que permitiran descartar algunas enferme-
dades metabdlicas y trastornos auditivos.

Asimismo, es muy probable que se investiguen los antecedentes perso-
nales y familiares del nifio, y se le solicite un estudio genético, ya que
algunos de estos trastornos tienen una base genética identificada, que
pueden aportar informacién para el diagnéstico.
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Este es un proceso que puede durar varias semanas y, seguramente, la
familia las vivira con cierto nivel de estrés. En el momento en que ten-
gan una cita con el centro de referencia o atencién especializada, les
pueden surgir las siguientes preguntas, que trataremos de responder
a continuacién:

SAproximadamente, cuanto tiempo se tardara en obtener un diagnéstico?

La duracién total del proceso es variable, y puede prolongarse si hay
necesidad de hacer otras pruebas complementarias (audiometria, de
neuroimagen, genéticas y otras). En cualquier caso, una vez obtenidos
todos los resultados, no tardaran mas que unos dias en proporcionarles
las conclusiones del diagnéstico. Es recomendable que les proporcionen
un informe por escrito en el que se explican los resultados y las orien-
taciones a seguir. De todos modos, al margen del tiempo necesario para
llevar a cabo las posibles pruebas complementarias, la exploracién cli-
nica por profesionales dedicados a este tipo de problemas les podra
esclarecer prontamente la mayoria de sus dudas.

¢Qué profesionales van a evaluar a su hijo?

108

En general, las evaluaciones puede que sean realizadas de manera con-
junta por varios profesionales que llevan a cabo las entrevistas a los
familiares y las pruebas a los ninos de manera simultanea.

Esto es recomendable por varias razones. En primer lugar, porque per-
mite aprovechar el tiempo que se dedica a la evaluacién, ya que se re-
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coge informacién de las dos fuentes principales (la familia y el nifio) en
el mismo momento. En segundo lugar, porque aumenta la seguridad del
juicio clinico al permitir que se compare la observacién de varios profe-
sionales diferentes. No olvidemos que el diagnéstico se realiza basado
en los comportamientos observados del nifio, teniendo en cuenta la his-
toria del desarrollo que facilita la familia. En ocasiones, la informacién
es dificil de interpretar por lo que es recomendable el contraste entre el
juicio clinico de varios profesionales.

Normalmente, los profesionales que realizaran las entrevistas y las
pruebas al nifio pertenecen al d&mbito sanitario (psicélogos clinicos,
pediatras, psiquiatras, neurélogos, enfermeras), al dmbito educativo
(equipos de orientaciéon y evaluacién educativa) y al social (centros de
valoracién y orientacién).

JQué tipo de evaluacién van a realizarle?

110

Las pruebas que se realicen al nifo se centraran en observar la con-
ducta de su hijo (cdémo se relaciona y se comunica con los adultos e
iguales), la forma en que consigue las cosas que desea (si las pide de al-
guna manera o las toma por si mismo), cémo se implica en actividades
de juego, si muestra algunas conductas que pueden parecer inusuales
(utilizar objetos o partes de los mismos de manera repetitiva, insistir
en colocar los juguetes en la misma posicién, no tolerar cambios en su
distribucién...).

Ademas, es probable que se realicen algunos tests que ayuden a co-

nocer las habilidades cognitivas del nifio (atencién, comprension, abs-
traccién, memoria, capacidad de aprender, comunicarse y otras) y el
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nivel de desarrollo de las mismas. Sera especialmente importante que
se exploren las competencias del nino relacionadas con las habilida-
des de lenguaje y comunicacioén, asi como otros aspectos relativos al
desarrollo de las habilidades adaptativas, que permiten la adaptacién
satisfactoria al entorno, en funcién de lo que se espera para la edad
del nifio.

JQué informacion van a requerir de ustedes?

Fundamentalmente, informacién sobre como ha sido el desarrollo glo-
bal de su hijo y como es su comportamiento en el dia a dia y ante si-
tuaciones cotidianas, ya que es posible que durante la evaluacién no
manifieste dicho comportamiento al tratarse de un entorno extrano. Se
realiza una amplia entrevista a los padres sobre el desarrollo de su hijo,
y sobre los posibles signos que han aparecido en el mismo, que pueden
ayudar a confirmar o descartar el diagnostico. Los problemas del desa-
rrollo pueden pasar desapercibidos en edades muy tempranas, por lo
que hay que repasar aquellos indicadores o sefales de alerta que pu-
dieron aparecer u observarse incluso antes de los 12 meses de edad. La
colaboracién entre el profesional que realice la entrevista y los padres,
ayudara a identificar si estas sefiales han estado o no presentes, siendo
esta informacién fundamental para el diagnostico.

En esta historia del desarrollo se consultaréd sobre posibles anteceden-
tes familiares con caracteristicas similares a las que presenta el nifio o
la nina, o algunos otros que se puedan asociar. Se exploraran también
aspectos relacionados con el embarazo, el parto y los primeros momen-
tos del desarrollo del nino, incluyendo los resultados de las pruebas
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realizadas a los recién nacidos (test de Apgar, fenilcetonuria, funcién
tiroidea...).

Ademés, se consultara sobre los hitos principales del desarrollo, tanto en
relacién con aspectos motores (a qué edad empez06 a sentarse, cudndo
empez0 a andar...), como de interacciéon social y comunicacién (cual es
la relacidén con otros ninos o con los adultos, si ha comenzado a hablar
cuando empezd y como es el lenguaje, si ha habido algln tipo de pérdida
de habilidades en el lenguaje o de otras habilidades adquiridas...).

En relacién con estos aspectos, se exploraran en detalle los elementos
que constituyen las principales seniales de alerta que orientan a la eva-
luacién especifica de los trastornos del desarrollo. Entre otros, sera es-
pecialmente relevante la informacién sobre el desarrollo de las habili-
dades de comunicacién y de relacién interpersonal del nino, prestando
especial atencién a si el nifio se comunica/interactia/juega/compite/
comparte o no con otros, y la manera de hacerlo. Por ejemplo, si hay re-
traso en el lenguaje o en el caso de que no hable, si utiliza otros medios
para comunicarse, como expresa lo que quiere, si contesta o no cuando
se le pregunta, si actia de forma coherente a los sentimientos de los
demas como enfado o alegria, siinicia interacciones sociales y las com-
parte con otras personas o sélo las emprende cuando necesita alguna
cosa, si repite palabras fuera de contexto, si mantiene la mirada de las
personas y la sigue.

También se le preguntara si el nifio tiene o no algunos intereses o pre-
ocupaciones especificas a los que dedique mucho tiempo, que inter-
fieran con la realizacion de otras actividades y que resulten inusuales,
bien por la intensidad con la que se presentan, por el contenido o por
el tema de las mismas. Se exploraran también las habilidades del nifio
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para aceptar los cambios en sus rutinas, y si existe alguna insistencia
en realizar siempre las mismas actividades de manera repetitiva con
dificultades para aceptar variaciones en ellas (por ejemplo, cambiar el
orden de los juguetes, o el recorrido para ir al colegio...).

Por Ultimo, se tomara nota sobre cémo juega el nino, qué tipo de juegos
y juguetes usa y si los utiliza de alguna manera particular o inusual.
También, teniendo en cuenta la edad, si realiza actividades de juego
imaginativo o de ficcidn, es decir, juega con algo como si fuera otra cosa
sabiendo que no lo es, por ejemplo, “hacer como si diera de comer a los
munecos”, “hacer como si un bloque de madera fuera un coche”, “ha-

blar por teléfono utilizando una cuchara”, “imita que monta a caballo
con el palo de la escoba”...

;Qué deben preparar para la cita?
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En el caso de que ya hayan acudido a otros profesionales, es recomen-
dable que aporten al equipo que va a realizar la evaluacion los informes
con los resultados anteriores, a ser posible, antes de acudir a la cita con
ellos. Esto permitira planificar mejor el proceso de evaluacién, evitando
la duplicacion de pruebas, y la dedicacién a otras que pueden ser rele-
vantes, pero que no han sido llevadas a cabo. Igualmente, es interesante
aportar los informes de la guarderia o del colegio, donde es muy proba-
ble que se puedan detectar indicios del problema, si es que existe.

Es importante también que prevengan cuales pueden ser las necesida-
des de su hijo o hija durante la evaluacién. Lleven consigo los objetos o
juguetes que crean que le pueden entretener para los ratos de descan-
so, o para que pueda utilizarlos al terminar las pruebas.
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Tenga en cuenta que su hijo o hija va a un lugar desconocido, con per-
sonas a las que nunca ha visto. Es recomendable que, en la medida de lo
posible, le cuente dénde va a ir, las personas a las que va a conocer y lo
que va a pasar alli, ya que, como habran comprobado, no suele tolerar
bien los cambios en su rutina. Para ello, pueden utilizar fotografias del
lugar donde se va a realizar la evaluacion, o de las personas que van
a estar con él. Si fuera posible, es aconsejable que se visite el lugar de
evaluacion algin dia antes de la realizacién de las pruebas, para que al
nino no le resulte del todo desconocido.

JEstara presente en las evaluaciones junto a su hijo?
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Es muy probable que algin miembro de la familia pueda permanecer
con el nifno a lo largo de la evaluacién. Ademas, es posible que las per-
sonas que realizan las pruebas soliciten su colaboracién en algunos
momentos, especialmente para las tareas relacionadas con aspectos
sociales y de juego.

En cualquier caso, consulten las dudas que pueda tener sobre los pro-
cedimientos y sus posibilidades de participacién en la evaluacién con el
equipo de profesionales que la realizan. Es importante que sepan cuéa-
les son los aspectos que se estan explorando y cémo responde su hijo
o hija durante la evaluacion. Esto facilitard que se encuentre familiari-
zado con los conceptos y elementos que se describiran en el informe de
diagndstico, donde se detallaran las conclusiones.
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Cuanto tiempo se necesita en el proceso de evaluacion (observacion
de la conducta)?

Las pruebas de la evaluacion tienen una duraciéon variable, y ésta de-
pende de varios factores, especialmente del cansancio y de la colabo-
racién del nino. Es necesario dedicar un tiempo para que el nifio se
familiarice con el entorno y las personas que van a realizar las pruebas,
y es posible que éstas tengan que llevarse a cabo en varias sesiones, que
probablemente se desarrollaran en dias diferentes.

En otros casos, la evaluacién puede prolongarse a lo largo de una ma-
nana, una tarde o incluso un dia, proporcionando los descansos nece-
sarios, llevdndose a cabo de manera continuada hasta que se obtiene la
informacién necesaria.
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Dado que su hijo sera remitido a atencién especializada, puede que
tenga que pasar por diferentes consultas de profesionales de distintas
ramas y especialidades sanitarias, educativas y sociales, y, en muchos
casos, ustedes van a servir de puente de unién y comunicacién entre
ellos. Estos momentos pueden ser muy estresantes para los padres,
sobre todo cuando hacia un tiempo que ya sospechaban que algo era
diferente en el desarrollo de su hijo y se desea tener una confirmacién
clara al respecto.

Durante este proceso de evaluacién de su hijo van a tratar con diferen-
tes profesionales, por lo que pueden serles de utilidad las siguientes
sugerencias para facilitar la relacién y la comunicacién con los profe-
sionales que atienden a su hijo:

Es positivo mostrar sus emociones y preocupaciones a los profesionales. Ayu-
da a mejorar la comprension de su situacién por parte de los profe-
sionales.

Comuniquen su nivel de estrés y comparta las situaciones complicadas por
las que estén pasando con su hijo.

A pesar de la experiencia del resto de los profesionales, ustedes son
los que mejor conocen a su hijo y tienen informacion muy valiosa que debe
compartir. Prescindan de ideas preconcebidas derivadas de opiniones
recibidas previamente por parte de la familia, o incluso de otros pro-
fesionales. Expresen abiertamente sus temores y sus dudas.
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Dado que la informaciéon que les trasmitan los profesionales puede
ser dificil de asimilar y recordar en los primeros momentos, es acon-
sejable que no acudan solos/as a las entrevistas. Procuren ir acompana-
dos por su pareja, algin familiar o amigo que les puedan ayudar a
comprender mejor la informacion.

Haga una lista de las dudas que les vayan surgiendo para aprovechar las
visitas y resolverlas con los profesionales.

Soliciten que la informacion se les proporcione en un lenguaje sencillo, evi-
tando los tecnicismos. Recuerde que al final del proceso se les propor-
cionard un informe con todas las pruebas realizadas, los resultados
obtenidos, el juicio diagnéstico, las pautas de tratamiento propuesto,
las revisiones, etc., que deberdn conservar.

Sino estan de acuerdo con la informacién recibida, pueden solicitar una
segunda opinién al respecto.

Mantengan la comunicacién y aclaren los problemas que vayan surgiendo
con los profesionales.

Procure anotar las cosas, tanto la informacion recibida como las citas

programadas, nombres, fechas, incluso las llamadas telefénicas. Man-
tenga, en lo posible, una agenda detallada.

GUIAS DE PRACTICA CLINICA EN EL SNS



WWW.Imsps.es
www.madrid.org/lainentralgo

GPGC PARA EL MANEJO DE PACIENTES CON TRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA EN ATENCION PRIMARIA 121






Anexo 9

----------- . Informacion para padres
tras un diagnostico de Trastorno
del Espectro Autista (TE A) S
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Este documento informativo para padres forma parte de la Guia de Prdctica
Clinica (GPC) para el Manejo de Pacientes con TEA en Atencién Primaria, elabora-
da en el marco del Plan de Calidad para el Sistema Nacional de Salud del
Ministerio de Sanidad y Politica Social. 2009.

Guia de Practica Clinica en el SNS: UETS 2007/5-3

ISBN: 978-84-451-3244-9

Deposito legal: M-42130-2009

El contenido ha sido desarrollado por un grupo de trabajo formado por
profesionales sanitarios del SNS, representantes de pacientes y la Uni-
dad de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias (UETS) de la Agencia Lain
Entralgo de la Comunidad de Madrid.

Existe también una versién en formato electrénico en la pagina web de
GuiaSalud y de la UETS. En estas paginas web puede consultarse, ade-
mas, la versién completa y resumida de la GPC.

Ilustraciones: © Miguel Gallardo, 2009
Edita: Agencia Lain Entralgo.
Unidad de Evaluaciéon de Tecnologias Sanitarias
Gran Via, 27. 28013, Madrid. Espana-Spain
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A pesar del 16gico sentimiento de alivio que se produce al obtener una
explicacién sobre lo que le ocurre a su hijo y saber, por fin, que sus
preocupaciones tenian fundamento y no eran producto de su imagi-
nacién, la aceptacién del diagndstico recibido requerira tiempo y su-
pondréa un proceso lleno de altibajos. Es completamente normal que el
enfrentamiento ante la realidad de un hijo que va a tener un desarro-
llo y unas necesidades diferentes a las esperadas en comparacién con
los otros ninos de su edad, ocasione un conflicto con las expectativas
establecidas sobre él y arroje una gran preocupacién sobre su futuro.

En este proceso pueden aparecer diferentes emociones, desde la nega-
cién inicial, pasando por sentimientos de ira, resentimiento y depresién,
hasta la aceptacion del mismo. Segtn las familias que ya tienen un hijo
con este trastorno, los primeros momentos tras recibir el diagnéstico
son los més dificiles, pero con el tiempo y los apoyos adecuados la ma-
yoria de los padres se van sintiendo mejor. La aceptacién de su hijo
tal y como es, con sus caracteristicas propias, sus puntos fuertes y sus
puntos débiles, al igual que todos los ninos, ayudara a que le proporcio-
ne los apoyos para desarrollar sus capacidades y superar las posibles
dificultades que pueda tener. También contribuira a ello que el resto de
los familiares y amigos aprendan a conocerle y a aceptarle tal y como
es. La sensacién de control sobre la situacién aumenta la seguridad y
la capacidad de afrontamiento de los padres, por ello, la informacién
sobre el diagnéstico y la manera en la que puede influir en la vida de su
hijo es de extrema utilidad.
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Una vez obtenido un diagnostico, su pediatra le agradecera que le devuel-
va dicha informacién, ya que asi podra ajustar las visitas y el seguimiento
oportunos para su hijo. Ademas, podra tener en cuenta las necesidades
de vigilancia y cuidado de la salud rutinaria especificas de su hijo o las
necesidades asociadas al diagndstico que se pueden presentar en el futuro.

Si les preocupa que en el caso de tener mas hijos, alguno de ellos pudiera
presentar también un TEA, no duden en solicitar informacién al respec-
to. Los TEA tienen una base genética y en ocasiones se asocian a algunos
sindromes genéticos también, por lo que la informacién al respecto puede
ayudarles a tomar una decisién en el caso de que quieran tener mas hijos.
Es importante que sepan que si ya tienen un hijo con TEA, las probabilida-
des de tener otros hijos con este tipo de diagndstico u otras alteraciones en
su desarrollo son mayores con respecto a la poblacién general.

Los TEA son un conjunto de alteraciones que afectan al desarrollo
infantil. Dichas alteraciones se producen porque existe un trastorno
neurologico crénico de base. La forma en la que estas alteraciones se
manifiestan varia mucho de un nifio a otro, de ahi que se hable de un
“espectro” o “continuo de trastornos”, es decir, que existen diferentes
maneras en las que los sintomas de este tipo de trastornos aparecen, y
la gravedad de los mismos varia de unos casos a otros. Por tanto, el con-
cepto engloba desde casos més graves a casos mas leves y de muy buen
pronostico. Ademas, los TEA son mas comunes en ninos que en ninas y
ocurren por igual en cualquier grupo cultural y social.
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Los trastornos se van a presentar principalmen-
te en tres areas del desarrollo: alteraciones en
sus habilidades de comunicacién y lenguaje, al-
teraciones en sus habilidades de interacciéon so-
cial, asi como por la presencia de un repertorio
muy restringido de intereses y comportamien-
tos, que limitan la variedad de las actividades
y de las conductas cotidianas de la persona. En
ocasiones, el nifio puede presentar también al-
gunas caracteristicas inusuales, como una gran
sensibilidad a algunos estimulos auditivos (so-
nidos), tactiles (tejidos, texturas...), olfativos e
incluso ante diferentes sabores.

En la mayoria de los casos, los ninos muestran
una apariencia fisica normal, aunque puedan
presentar diferentes alteraciones en su com-
portamiento. Por ello, hasta que no se van al-
canzando determinados momentos caracteristicos del desarrollo, y se
observan diferencias en relacién con el desarrollo ordinario, no se per-
ciben las sefiales de alerta que pueden indicar la presencia de un TEA.

En ocasiones, los TEA pueden ir acompanados de otros problemas de
salud asociados como epilepsia, discapacidad cognitiva®, problemas del
movimiento, alteraciones oculares y auditivas, hiperactividad, ansie-
dad, insomnio y otros. Ademas, a partir de la adolescencia, pueden em-
pezar a manifestarse otros trastornos de salud mental asociados como
el trastorno obsesivo compulsivo, ansiedad, depresién y otros trastor-

* La discapacidad cognitiva puede afectar a habilidades tales como la atencién, compren-
sién, memoria, capacidad de aprender, comunicacién o toma de decisiones.
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nos del estado del &nimo, sobre todo en nifios con autismo sin discapa-
cidad intelectual asociada.

Los TEA son trastornos croénicos; no se curan, es decir, no desaparecen
a lo largo de la vida. Sin embargo, disponiendo de intervenciones y de
los apoyos adecuados los nifios pueden desarrollar sus habilidades en
diferentes ambitos (social, de comunicacién, rutinas diarias y otros).
Ademas, existe una tendencia a la disminucidn de las dificultades en su
comportamiento con el curso de la edad.

Tengan siempre en cuenta que los ninos con TEA tienen las mismas
necesidades de afecto y apoyo familiar que los demas nifios, aunque a
veces tengan dificultad para expresarlo. Cada nifio posee una persona-
lidad unica y la expresion del trastorno, por tanto, es diferente en cada
caso. Cuanto antes se conozcan los puntos fuertes y los puntos débiles
del nifio, y antes se comprendan sus caracteristicas y necesidades, an-
tes se podran también iniciar las acciones especificas para favorecer su
desarrollo e integraciéon social.

Es fundamental conocer qué enfoques de tratamiento e intervencion,
que han demostrado de manera cientifica y contrastada su eficacia, son
los adecuados a las necesidades de su hijo o hija, por ello le aconseja-
mos que confie en los especialistas a la hora de asesorarse. Hoy por hoy,
la educacion individualizada y los apoyos especializados son las herra-
mientas mas efectivas para favorecer el desarrollo de su hijo o hija. Sin
embargo, con relativa frecuencia, se ofrecen algunos enfoques terapéu-
ticos que defienden remedios magicos, milagrosos y no probados cien-
tificamente, que son ineficaces y sélo van a generar mas frustracién a
los padres, asi como un gasto econémico innecesario.
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Existe un componente genético sobre el que pueden actuar factores am-
bientales para que se desarrollen este tipo de trastornos. Algunos padres,
especialmente las madres, suelen pensar que debi6 ocurrir algo durante
el embarazo, el parto, etc. que haya provocado el trastorno, lo cual es
incierto. Esto aumenta atin més el nivel de angustia vivenciado por los
padres y sus sentimientos de culpabilidad sobre lo ocurrido. En cualquier
caso, tiene que quedar claro que lo que le ocurre a los ninos que presen-
tan un TEA no es responsabilidad de sus padres, no hubo manera de pre-
venirlo y, por supuesto, nada tiene que ver con la crianza de los mismos.

Topicos sociales sobre los TEA

A pesar de lo mucho que se ha avanzado en los ultimos anos en el cono-
cimiento sobre los TEA, existen ain muchas creencias erréneas extendi-
das socialmente sobre las personas que presentan este tipo de trastor-
nos. El autismo es un trastorno particularmente dificil de aceptar desde
la perspectiva de los padres, ya que los ninos no presentan ninguna ca-
racteristica fisica que indique una alteracién en su desarrollo, y para el
resto de las personas, aparentemente, no existe una explicacién para su
comportamiento.

Las ideas erréneas mas extendidas sobre los TEA se exponen a continua-
cién. Cada idea se acompana de una explicacién del por qué son errdneas:

Tépico 1: Son asi porque sus padres no les quieren o les han male-

ducado. El autismo es una alteracién neuroldgica crénica que nada
tiene que ver con la crianza recibida. Los ninos no pueden evitar las
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conductas que presentan, pero si podran modificarse muchas de ellas
a través de las intervenciones adecuadas.

Toépico 2: Todos los niflos con TEA tienen retraso mental. Aunque
frecuentemente existen alteraciones cognitivas, algunos ninos con
TEA tienen puntuaciones de cociente intelectual normales y alguno
superior a la media, y otros poseen habilidades extraordinarias en
ambitos como las matematicas o el calculo, la musica, la pintura, etc.,
pero estas caracteristicas no las presentan la mayoria.

Toépico 3: No son capaces de comunicarse, no miran a los ojos, no
sonrien ni responden a las muestras de afecto. Las habilidades so-
ciales de los ninos con TEA se encuentran afectadas de una manera
variable y diferente en cada caso. Algunos ninos son diagnosticados
tardiamente, en la adolescencia e incluso después, ya que las altera-
ciones existentes son dificiles de percibir pues pueden presentar un
lenguaje y un comportamiento aparentemente adecuado. Asimismo,
los nifios con TEA presentan dificultades para interpretar y reconocer
las emociones en los demas y, a veces, sus expresiones emocionales
no se ajustan a las situaciones en las que ocurren y son diferentes a lo
socialmente esperado. En cualquier caso, son sensibles a las muestras
de carifio, y expresan sus sentimientos, sus preferencias y sus afectos,
aunque, en ocasiones, lo hagan de una manera distinta a la del resto
de los ninos de su edad.

Tépico 4: El origen del problema esté relacionado con la adminis-
tracién de vacunas, intolerancias alimentarias (gluten, caseina), o
intoxicacién por metales pesados (mercurio, plomo). Estas teorias,
actualmente carecen de aval cientifico y han sido rebatidas.
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JCuales son los factores condicionantes externos e internos que
afectan positiva o negativamente el prondstico?

La evolucién o prondstico de los nifios con TEA es muy variable y va a
depender de una serie de factores propios de cada uno, como el nivel de
funcionamiento cognitivo, la ausencia o presencia de trastornos asocia-
dos (alteracién organica cerebral, epilepsia, anomalias sensoriales...),
el nivel de desarrollo del lenguaje y de las habilidades sociales y de
comunicacioén, asi como de otros factores externos, como los apoyos fa-
vorables que le preste el contexto familiar, educativo y social. Estos en-
tornos van a incidir de forma positiva o negativa en el desarrollo de las
habilidades del nifio y, por lo tanto, en su prondstico a méas largo plazo.

A pesar de la cronicidad de los TEA, las intervenciones educativas apro-
piadas y de los apoyos adecuados (individuales y familiares) favorecen
el desarrollo de las ha-
bilidades de los ninos,
que pueden conseguir
aprendizajes significati-
VOS necesarios para su
desarrollo personal y su
calidad de vida. Los pa-
dres, y por extensién el
resto de la familia, de-
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ben ser parte integrante y activa de las intervenciones y contribuir a los
aprendizajes del nino.

El camino que les toca recorrer junto a su hijo es un camino duro, a
veces no exento de sinsabores, pero también lleno de satisfacciones por
los logros de su hijo. A su lado estardn personas que, como ustedes,
estan en distintas etapas de dicho camino y que les pueden ir guiando
sobre el mismo. No dude en buscar el apoyo tanto de los profesionales
como de su familia, amigos y otras familias de ninos con TEA o de Aso-
ciaciones cuyas experiencias les enriqueceran.

El trato con los profesionales sanitarios

138

Durante el proceso diagnoéstico y después de recibir el diagnéstico de
que su hijo tiene TEA, van a tener que tratar con un gran numero de
profesionales de distintas ramas y especialidades sanitarias, educativas
y sociales, y, en muchos casos, ustedes van a servir de puente de unién
y comunicacién entre ellos. El seguimiento de las visitas y evaluaciones
periddicas y la coordinacién con todos los profesionales que van a aten-
der a su hijo puede llegar a ser estresante para los padres, sobre todo
para aquel que desempene el papel de cuidador principal.

Con el tiempo, ustedes se convertirdn en expertos en la materia y todo
esto les resultard mas sencillo, pero, especialmente en los primeros mo-
mentos, pueden serles de utilidad las siguientes sugerencias para faci-
litar la relacién y la comunicacién con los profesionales que atienden
a su hijo:
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Es positivo mostrar sus emociones y preocupaciones a los profesionales.
Ayuda a mejorar la comprensién de su situacion por parte de los
profesionales.

Comuniquen su nivel de estrés y compartan las situaciones complicadas por
las que estén pasando con su hijo.

A pesar de la experiencia del resto de los profesionales, son ustedes
los que mejor conocen a su hijo y tienen informacién muy valiosa que deben
compartir. Prescindan de ideas preconcebidas derivadas de opiniones
recibidas previamente por parte de la familia, o incluso de otros pro-
fesionales. Expresen abiertamente sus temores y sus dudas.

Dado que la informacién que les trasmitan los profesionales puede
ser dificil de asimilar y recordar en los primeros momentos, es acon-
sejable que no acudan solos/as a las entrevistas. Procuren ir acompaha-
dos por su pareja, algin familiar o amigo que les puedan ayudar a
comprender mejor la informacién.

Hagan una lista de las dudas que les vayan surgiendo para aprovechar
las visitas y resolverlas con los profesionales.

Soliciten que la informacién se les proporcione en un lenguaje sencillo, evitan-
do los tecnicismos. Recuerden que al final del proceso se les propor-
cionara un informe con todas las pruebas realizadas, los resultados
obtenidos, el juicio diagnoéstico, las pautas de tratamiento propuesto,
las revisiones, etc., que deberan guardar bien para poder utilizarlo
cuando sea necesario.
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Sino estan de acuerdo con la informacién recibida, pueden solicitar una
segunda opinién al respecto.

Mantengan la comunicacién y aclaren los problemas que vayan surgiendo
con los profesionales.

Procuren anotar las cosas, tanto la informacién recibida como las ci-
tas programadas, nombres, fechas, incluso las llamadas telefénicas.
Mantenga, en lo posible, una agenda detallada.

En caso de que su hijo necesite atencién sanitaria, procuren informar de
sus necesidades y peculiaridades antes de la visita para que los profesiona-
les puedan preparar dicha consulta.

No olviden ponerse en contacto con asociaciones de padres que puedan

orientarlo en funcién de sus experiencias y sobre los profesionales
que colaboran con ellas.
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Federacién Espanola de Padres/Tutores de Personas con Autismo (FESPAU)
C/ Navaleno, n°® 9, 28033 Madrid

Teléfono de contacto: 91 766 00 18 / 91 766 00 18 / Fax: 91 767 00 38
Correo electrénico: autistas@fespau.es
http://www.fespau.es/webfespau.html

Confederacién Autismo Espana (CAE)

C/ Eloy Gonzalo, n° 34, 1°, 28010 Madrid

Teléfono de contacto: 91 591 34 09 / Fax: 91 594 18 31
Correo electrénico: confederacion@autismo.org.es
http://www.autismo.org.es

Federacién Asperger Espana

C/ Foncalada, n° 11, esc.izq. 8° B

33002 Oviedo - Asturias

Teléfono de contacto: 639 363 000 / Fax: 954 16 12 77
Correo electrénico: info@asperger.es
http://www.federacionasperger.es
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Documentos de interés

Un nino con autismo en la familia

Guia basica para familias que han recibido un diagnéstico de autismo
para su hijo o hija. Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales. Universi-
dad de Salamanca 2007. Disponible en:
http://sid.usal.es/idocs/F8/FD020581/familia_autismo.pdf

Manual para los primeros 100 dias

Un manual para ayudar a las familias a obtener la informacién critica
que necesitan durante los primeros 100 dias tras un diagnéstico de au-
tismo. (Versién en espariol). Autism Speaks 2008. Disponible en:
http://www.autismspeaks.org/docs/family_services_docs/manual_
de_los_100_dias.pdf

Informacion sobre el TEA disponible en paginas web en espanol

http://www.gat-atenciontemprana.org/1_AtencionTemprana/index.htm
Federacién Estatal de Asociaciones de Profesionales de Atencién Tem-
prana-GAT

http://www.feaps.org

Confederacion Espanola de Organizaciones en favor de las Personas
con Discapacidad Intelectual- FEAPS
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http://www.rpd.es

Real Patronato de Discapacidad

C/ Serrano, 140, 28006 Madrid

Teléfono: 91 745 24 49 / Fax: 91 411 55 02
Correo electrénico: rp@futurnet.es

http://sid.usal.es
Servicio de Informacién sobre Discapacidad — Universidad de Salaman-
ca. Ministerio de Sanidad y Politica Social

http://www.isciii.es/htdocs/centros/enfermedadesraras/autismo/
objetivos.jsp

Instituto de Salud Carlos III. Grupo de Expertos de los TEA.
Importante numero de publicaciones, documentos y recursos

http://www.cdc.gov/ncbddd/Spanish/spautism.htm

El Centro Nacional de Defectos Congénitos y Deficiencias del Desarro-
llo (NCBDDD por sus siglas en inglés), forma parte del Centro para el
Control y la Prevencién de Enfermedades (CDC), tiene informacién til
sobre el autismo:

1600 Clifton Rd, Atlanta, GA 30333, U.S.A.

Preguntas del publico: (404) 639-3534 / (800) 311-3435

http://espanol.ninds.nih.gov/trastornos/autismo.htm

Instituto Nacional de Desérdenes Neurologicos de Estados Unidos. En el
tema de Trastornos Neuroldgicos tiene informacion Util sobre los TEA
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http://autismo.uv.es

El Grupo de Autismo y Dificultades de Aprendizaje. Pagina web de la
Universidad de Valencia. Presentan herramientas tecnoldgicas muy
utiles, adaptadas a las necesidades de las personas con autismo, sus
profesionales y su familia, de aplicacién sobre dispositivos méviles, ac-
cesibilidad de paginas web y otros.

www.fundacionadapta.org

Fundacién Adapta. Colabora con la anterior. Es una organizacién que
promueve el desarrollo de nuevas tecnologias para la educacién, comu-
nicacién y autodeterminacién de las personas con autismo y dificulta-
des del aprendizaje. Como el recurso multimedia “Miradas de Apoyo”.
Mas informacién: https://www.miradasdeapoyo.org

Informacion sobre el TEA disponible en paginas web internacionales

http://www.nas.org.uk

National Autistic Society

The National Autistic Society 393 City Road, London, EC1V 1NG, United
Kingdom

Teléfono: +44 (0)20 7833 2299 / Fax: +44 (0)20 7833 9666

Correo electrénico: nas@nas.org.uk

Autsm Helpline 0845 070 4004

http://www.worldautismorganization.org/es/introduccion.html

Organizaciéon Mundial del Autismo OMA
Avenue E. Van Becelaere 26B (bte. 21) 1170 Bélgica
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http://www.autismeurope.org

Autismo Europa. Rue Montoyer 39

1000 Bruxelles, Bélgica

Teléfono: +32 (0)2 675 75 05 / Fax: +32 (0)2 675 7270

http://www.autismspeaks.org

Autism Speaks/National Alliance for Autism Research
2 Park Avenue 11th Floor

New York, NY 10016

Teléfono: 212-252-8584 / California: 310-230-3568
Fax: 212-252-8676

Correo electrénico: contactus@autismspeaks.org

http://www.nichcy.org

Nacional Dissemination Center for Children with Disabilities
U.S. Dept. of Education, Office of Special Education Programs
P.O. Box 1492 Washington, DC 20013-1492

Teléfono: 800-695-0285 / Fax: 202-884-8441

Correo electrénico: nichcy@aed.org

http://ani.autistics.org

Autism Network International (ANI)

P.O. Box 35448

Syracuse, NY 13235-5448

Correo electrénico: jisincla@mailbox.syr.edu
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Recursos multimedia

Cortometraje Mi hermanito de la luna

Este precioso cortometraje, de casi 6 minutos de duracién, ha sido crea-
do por Frédéric Philibert, padre de un nifio con autismo. Cuenta las im-
presiones de una nifia, su hija mayor, sobre su hermanito autista. Di-
fundido en Francia por la Fondation Orange, la Fundacién Orange en
Espana ha realizado una version subtitulada en castellano. Enlace:
http://www.fundacionorange.es/fundacionorange/comunicados/
2008/petit_frere.html

Proyecto “Pictogram Room” de la Fundacién Orange

Pictogram Room (habitacién de pictogramas) parte de una habitacién
de realidad aumentada para ensenar a comprender los pictogramas a
personas con TEA. Es un proyecto que desarrolla la Fundacién Orange
junto al Grupo de Autismo y Dificultades de Aprendizaje del Instituto
de Robdtica de la Universidad de Valencia y a la Universidad alemana
de Weimar con el fin de crear un software que permita a las personas
con autismo entender el significado de los pictogramas. En la evalua-
cién experimental de los desarrollos se estd contando con la colabora-
cién de dos asociaciones de usuarios, la Asociacién Autismo Avila y la
Asociacién Autismo Burgos. El proyecto, iniciado a finales de 2007, tiene
una duraciéon prevista de 3 anos. Mas informacién:
http://www.fundacionorange.es/fundacionorange/proyectos/proyecto_
pictogram.html
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Proyecto “Azahar” de la Fundacién Orange

El Proyecto Azahar, desarrollado por el Grupo de Autismo y Dificultades
de Aprendizaje del Instituto de Robdtica de la Universidad de Valencia,
tiene como objetivo elaborar un conjunto de aplicaciones de comuni-
cacién, ocio y planificacién que, ejecutadas a través del teléfono movil,
ayuden a mejorar la calidad de vida y la independencia de las personas
con autismo.

Consiste en uno de los primeros acercamientos al uso de aplicaciones
basadas en la telefonia mévil desarrolladas especificamente para las
personas con autismo u otros trastornos generalizados del desarrollo. Y
es que la utilizacién del teléfono movil como herramienta de comuni-
cacion y planificacién se ha considerado 6ptima por ser, hoy en dia, un
objeto de implantacién generalizada. Mas informacioén:
http://www.fundacionorange.es/fundacionorange/proyectos/proyecto_
azahar.html

Navegador ZAC - Zona para Ninos con Autismo

Navegador web gratuito que permitira a vuestro hijo interactuar direc-
tamente con juegos (muchos juegos e intereses) y actividades (focaliza-
das a muchos intereses) que proporcionan especificamente a los nifios
que muestran caracteristicas de desérdenes de espectro autista. ZAC
es el primer navegador desarrollado especificamente para ninos con
autismo y también provee un excelente foro para padres, cuidadores,
profesores, y otros para compartir sus experiencias, herramientas y re-
cursos, y asi unirlos con una solidaria, compasiva, y extremadamente
bien informada comunidad. Enlace y descarga:
http://www.zacbrowser.com/es
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http://miguel-gallardo.blogspot.com/2007/12/maria-y-yo.html

Blog de Miguel Gallardo, autor del comic Maria y yo, en el que el autor re-
crea situaciones del dia a dia con su hija Maria, compartiendo con el lector
el tema del autismo con naturalidad, delicadeza y sobre todo humor.
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Cuentos de lectura facil y adaptada para nifios con autismo
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La Editorial Kalandraka, en colaboracién con la Asociacién de Trata-
miento del Autismo BATA, lanza una coleccién de cuentos especial-
mente dirigidos a ninos con necesidades educativas especiales con el
nombre de Malakinos:

El patito feo
Autor: Ana Sande (Ilustradora) - Asoc. Trat. Autismo BATA

El conejo Blanco
Autor: Ballesteros, Xose y Baion - Asoc. Trat. Autismo BATA

La Ratita Presumida
Autor: Lopez Parrefio, J.A. y Baion - Asoc. Trat. Autismo BATA

Chivos chivotes
Autor: Federico Fernandez

Mas informacién sobre la Editorial Kalandraka en la pagina web:
www.kalandraka.com

Teléfono: +34 986 752 485 / +34 986 860 276 ext. 2

E-mail: comercial@kalandraka.com
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Libros

Comprender el autismo: un recorrido por los trastornos del espectro autista
y el sindrome de Asperger a lo largo de todas la etapas escolares hasta la
edad adulta

Autor: Stanley Greenspan

Editorial: RBA libros, S.A. Fecha de edicién: 2008

Maria y yo
Autores: Maria Gallardo y Miguel Gallardo
Editorial: Astiberri. Fecha de edicién: 2008

/Qué le pasa a este niiio? Una guia para conocer a los nifios con discapacidad
Autores: Angels Ponce y Miguel Gallardo
Editorial: Serres. Fecha de edicién: 2005

Mi familia es diferente: cuaderno de actividades para hermanos y hermanas
de niflos con autismo o sindrome de Asperger

Autor: Brock, C.

Traduccién: Javier Arnaiz y Javier Guadilla

Publicacién: Burgos: Autismo Burgos, 2008

Notas: Editada en colaboracién con la National Autistic Society (NAS)

Los Hermanos de Nifos con Autismo

Autor: Harris, Sandra L.
Editorial: NARCEA, S.A. DE EDICIONES, 2000. Fecha de edicién: 2000
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Mi hermano tiene autismo

Autoras: Génzalez Navarro, Ana y Labat Gronchi, Victoria

Editorial: Editado por el Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales (Sec-
cién de publicaciones). Fecha de edicién: 2008

El nifio pequeiio con autismo
Autores: Riviere, A. y Martos, J. (Comp.)
Editorial: Autor-Editor. Fecha de edicién: 2000

Imaginate... que es un diario

Autoras: De Susan M. Noonan y Maria Eugenia Leitao

Editorial: SAC-O - Stimulating Activities Company, SL. Fecha de edicién:
2004

Los nifios pequeiios con autismo. Soluciones prdcticas para problemas cotidianos
Autores: Juan Martos Pérez
Editorial: CEPE. Fecha de edicién: 2008

Hablando nos entendemos los dos
Autor: Manolson, Ayala
Editorial: Publicacién del Centro Hanen. Fecha de edicién: 1995

Déjame que te hable de los nifios y nifias con autismo de tu escuela
Autoras: Juana M* Hernandez Rodriguez, Arantxa Martin Pérez y Beatriz
Ruiz Casas

Editorial: Teleno ediciones. Fecha de edicién: 2007
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WWW.Imsps.es
www.madrid.org/lainentralgo
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Anexo 10. Glosario y abreviaturas

Glosario

AGREE (Appraisal of Guidelines, Research and Evaluation for Europe): Iniciativa Inter-
nacional para facilitar el disefio y evaluacion de guias de préctica clinica.

AVAD (Aiios de vida ajustados en funcién de la discapacidad): medida de la carga global
de enfermedad que refleja el nimero de afios que habria podido vivir una persona, perdi-
dos por su defuncién prematura, y los afios de vida productiva perdidos por discapacidad.
Cochane Library: Base de datos sobre efectividad producida por la Colaboracion Cochra-
ne, compuesta entre otras por las revisiones sistematicas originales de esta organizacion.
Comorbilidad: La presencia de uno o mas trastornos (o enfermedades) ademas de la en-
fermedad o trastorno primario.

DSM-1V: Cuarta ediciéon del Manual diagnéstico y estadistico de los trastornos mentales de
la American Psychiatric Association. Se trata de una clasificacion de los trastornos mentales
en diversos tipos basdndose en series de criterios con rasgos definitorios. Est4 confeccionada
para uso clinico, educacional y de investigacion. Su proposito es proporcionar descripciones
claras de las categorias diagnosticas, para que los clinicos y los investigadores puedan diag-
nosticar, estudiar e intercambiar informacion y tratar los distintos trastornos mentales.
Estudio de casos-control: Estudio que identifica a personas con una enfermedad (casos),
por ejemplo cancer de pulmén, y los compara con un grupo sin la enfermedad (control).
La relacion entre uno o varios factores (por ejemplo el tabaco) relacionados con la enfer-
medad se examina comparando la frecuencia de exposicion a éste u otros factores entre
los casos y los controles.

Estudio de cohortes: Consiste en el seguimiento de una o méas cohortes de individuos que
presenta diferentes grados de exposicion a un factor de riesgo en quienes se mide la apari-
cién de la enfermedad o condicién en estudio.

Estudio Transversal-Descriptivo: Es aquél que describe la frecuencia de un evento o de una
exposicion en un momento determinado (medicién Unica). Permite examinar la relacién
entre un factor de riesgo (o exposicion) y un efecto (o resultado) en una poblacién definida y
en un momento determinado (un corte). Llamados también estudios de prevalencia.
Fenotipo: Es la expresion del genotipo en un determinado ambiente. Los rasgos feno-
tipicos incluyen rasgos tanto fisicos como conductuales. Es importante destacar que el
fenotipo no puede definirse como la “manifestacion visible” del genotipo, pues a veces las
caracteristicas que se estudian no son visibles en el individuo, como es el caso de la presen-
cia de una enzima.

Investigacion cualitativa: Es una metodologia que comprende una pluralidad de corrientes
tedricas, métodos y técnicas, y se caracteriza por estudiar los fendmenos en su contexto
natural, intentado encontrar el sentido o la interpretacion de los mismos a partir de los
significados que las personas les conceden. Para ello se sirve de los materiales empiricos
(entrevistas, observaciones, textos, etc.) que mejor puedan describir las situaciones tanto
rutinarias como problemadticas, y lo que significan en las vidas de los individuos.

Medline: Base de datos predominantemente clinica producida por la National Library of
Medicine de EEUU disponible en CD-Rom e Internet (PubMed).
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Metaanalisis: Es una técnica estadistica que permite integrar los resultados de diferentes
estudios (estudios de test diagnésticos, ensayos clinicos, estudios de cohortes, etc.) en un
Unico estimador, dando més peso a los resultados de los estudios mas grandes.
Morbilidad: Enfermedad o frecuencia en que se presenta una enfermedad en una poblacion.
Mortalidad: Tasa de defunciones o el nimero de defunciones por una enfermedad deter-
minada en un grupo de personas y un periodo determinado.

NICE (National Institute for Clinical Excellence): Forma parte del NHS (“National Heal-
th Service” de Inglaterra). Su papel es proveer a médicos, pacientes y al ptblico en general
de la mejor evidencia disponible, fundamentalmente en forma de guias clinicas.
Pleiotropismo: Son las expresiones fenotipicas multiples que ocurren como consecuencia de
la expresion de un gen, es decir, que un determinado gen puede tener mds de una funcion.
Prevalencia: La proporcién de personas con un hallazgo o enfermedad en una poblacion
determinada, en un momento dado.

Revision sistematica (RS): Es una revision en la que la evidencia sobre un tema ha sido
sistematicamente identificada, evaluada y resumida de acuerdo a unos criterios predeter-
minados. Puede incluir o no el metaanalisis.

Series de Casos: Andlisis de series de pacientes con la enfermedad.

SIGN (Scottish Intercollegiate Guidelines Network): Agencia escocesa mutidisciplinaria
que elabora guias de practica clinica basadas en la evidencia asi como documentos meto-
doldgicos sobre el disefio de las mismas.

Abreviaturas

AE: Atencion Especializada

AEN: Asociacion Espafiola de Neuropsiquiatria

AEPAP: Asociacion Espafiola de Pediatria en Atencion Primaria

AEPNYA: Asociacion Espafiola de Psiquiatria del Nifio y el Adolescente

AETAPI: Asociaciéon Espafiola de Profesionales del Autismo

AGREE: Appraisal of Guidelines Research and Evaluation

ANESM Asociacion Nacional de Enfermeria de Salud Mental

AP: Atencion Primaria

AVAD: Afios de Vida Ajustados por Discapacidad

CINAHL: Cumulative Index to Nursing & Allied Health Literature

CAE: Confederacion Autismo Espaifia

CAST: Childhood Asperger Syndrome Test

CGH-arrays: Microarrays de hibridacién gendmica comparada del genoma completo (téc-
nica diagnostica)

CHAT: Checklist for Autism in Toddlers

M-CHAT: Modified Checklist for Autism in Toddlers

CIE-9,10: Clasificacién Internacional de Enfermedades, version 9y 10.

CINDOC: Centro de Informacién y Documentaciéon Cientifica del Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas

DARE: Database Abstracts of Reviews Effects

DC 0-3R: Diagnosing Infant and Early Childhood Mental Health and Developmental Dis-
orders
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DDST: Denver Devopmental Screening Test

DSM-IV-TR: Clasificaciéon Internacional de Enfermedades Mentales de la Asociacion
Americana de Psiquitria

FAECAP: Federacion Espafiola de Asociaciones de Enfermeria Comunitaria y de Aten-
cién Primaria

FEAPS: Confederacion Espafiola de Organizaciones a favor de las Personas con Discapa-
cidad Intelectual

FESPAU: Federacion Espafiola de Asociaciones de Padres de Personas con Autistas
FISH: Hibridacion fluorescente in situ (técnica diagnostica)

GPC: Guia de Préctica Clinica

INAHTA: International Network of Agencies for Health Technology Assessment (Red
Internacional de Agencias de Evaluacion de Tecnologias)

INE: Instituto Nacional de Estadistica

MC: Monocigoético (gemelo)

M-CHAT: Escala Modified Checklist for Autism in Toddlers

MLPA: Técnicas de ampliacién multiple dependiente de ligamento (técnica diagndstica)
NANDA: Diagnésticos de Enfermeria segiin la North American Nursing Diagnosis Asso-
ciation

NHS: National Health Service

NICE: National Institute for Clinical Excellence

OMS: Organizaciéon Mundial de la Salud

PEDS: Parent’s Evaluation of Development Status

PICO: Paciente/Intervencion/Comparacién/Outcome o Resultado

SCQ: Social Communication Questionnary

SEMERGEN: Sociedad Espafiola de Médicos de Atencion Primaria

SEMFYC: Sociedad Espafiola de Medicina de Familia y Comunitaria

SEP: Sociedad Espafiola de Psiquiatria

SIGN: Scottish Intercollegiate Guidelines Network

SENP: Sociedad Espafiola de Neurologia Pedidtrica

SEP: Sociedad Espafiola de Psiquiatria

SCQ: Social Communiction Questionaire

SW: Sindrome de West

TEA: Trastornos del Espectro Autista

TGD: Trastornos Generalizados del Desarrollo

TGD-ES: Trastornos generalizados de desarrollo no especificados

TV: television

UETS: Unidad de Evaluacién de Tecnologias Sanitarias

WONCA:World Organisation of National Colleges, Academies and Academia Associatio-
ns of General Practitioners/Family Physicians (Organizacion Mundial de las Universidades
Nacionales, Academias y Asociaciones Académicas de Médicos Generales y de Familia)
PEDS: Escala Parent’s Evaluation o Developmental Status
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Anexo 11. Declaracidon de interés*

Todos los miembros del grupo elaborador han declarado ausencia de conflicto de interés.

Cristina Abad Sanz, Josep Artigés Pallares, Diana Milena Bohérquez Ballesteros, Ri-
cardo Canal Bedia, Angel Diez Cuervo, M* Inmaculada Dorado Siles, Cristina Espeso
Sanz, José Galbe Sanchez-Ventura, Juana Maria Herndandez Rodriguez, Francisca Men-
chero Pinos, Ruth Vidriales Fernandez han declarado ausencia de intereses.

* En el material metodolégico, disponible tanto en la pagina web de GuiaSalud como en la de la UETS, y donde se
presenta de forma detallada la informacién con el proceso metodoldgico de la GPC, se incluye el modelo de formu-
lario utilizado para facilitar la recogida de la declaracion de intereses.
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