Guia de buena préctica parala deteccion temprana
de los trastornos del espectro autista

GUIA

J.M. Hernandez?, J. Artigas-Pallarés®, J. Martos-Pérez ¢, S. Palacios-Ant6n 9, J. Fuentes-Biggi €,

M. Belinchén-Carmona', R. Canal-Bedia¥ A. Diez-Cuervo”, M .J. Ferrari-Arroyo’,

A.Hervas-Zafigal, M .A. Idiazabal-Alecha, F. Mulas', J.A. Mufioz-Yunta™, J. Tamarit ",
J.R.Valdizan°, M. Posada-De la PazP (Grupo de Estudio delos Trastor nos del Espectro Autista

del Instituto de Salud Carlos|111. Ministerio de Sanidad y Consumo, Esparia)

BEST PRACTICE GUIDELINESFOR THE EARLY DETECTION OF AUTISTIC SPECTRUM DISORDERS

Summary. Introduction. The interest in early detection of autism spectrum Disorders (ASD) lies in the accumulated evidence
of the fact that an early customized intervention for children with an ASD and their families leads to an improvement of the
child’'s prognosis in most cases. Objective. To establish criteria and procedures for early identification of children at risk of
ASD and to facilitate full diagnostic assessment and prompt referral leading to adequate support. Early detection of ASD is
extremely important, since early specific individualized treatment for the child and his or her family leads to long-term
improvement in many children’ prognosis. Development. Firstly, a critical appraisal of the situation of early detection of ASD
in Spain is made after reviewing the scarce bibliography available on current screening and diagnostic practices in the
country. Data generated by questionnaires received from 646 Spanish familiesis also taken into account. Secondly, the Sudy
Group of the Instituto de Salud Carlos 111 recommends the screening and early diagnosis process to be followed, describing
the necessary steps, the public services involved and the available screening and diagnostic tools. Conclusions. The Sudy
Group draws the main conclusions regarding the situation of ASD early detection in Spain, and makes a consensus proposal
for the detection procedures, including routine developmental surveillance and identification of children at risk for ASD by
using sensitive and specific assessment tools. [REV NEUROL 2005; 41: 237-45]
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INTRODUCCION

El proposito de este informe es facilitar la identificacion tem-
prana de nifios con riesgo de padecer un trastorno del espectro
autista (TEA) para que se les pueda remitir inmediatamente a
una evaluacion diagndéstica completa que permita iniciar pron-
tamente laintervencion.

El interés por laidentificacion tempranaradicaen laeviden-
cia acumulada durante los Ultimos 10 afios, que establece que
una intervencion temprana especifica, persondizada para €l
nifio y su familia, conduce a una mejoria en €l pronéstico de la
mayoria de los nifios con TEA.

Ademés, el periodo que transcurre desde las primeras sos-
pechas hasta €l diagndstico del caso provoca angustia, incerti-
dumbre y desorientacién para las familias; de forma que todo

aquello que proporcione alafamilialos apoyos necesarios va a
reducir notoriamente el estrésy el sufrimiento familiaresy va
aayudar aplanificar |os servicios comunitarios requeridos pos-
teriormente.

En el presente informe se exponen las principales conclu-
siones generadas por €l Grupo de Estudio sobre la situacion de
la deteccién temprana en Espafia y se ofrece una propuesta
consensuada de como deberia ser €l ‘proceso de deteccion’
para sistematizar el seguimiento del desarrollo e identificar, con
una optima sensibilidad y especificidad, €l grupo con riesgo
deTEA.

En primer lugar, presentamos la valoracion objetiva de la
situacion actual de ladeteccion tempranadelos TEA, traslare-
vision de | os escasos trabajos publicados en Espafia a respecto
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y €l andlisis de la encuesta realizada por € Grupo de Estudio.
En segundo lugar, se expone €l proceso de deteccion que ha de
seguirse, en el que se delimitan los pasos que deben darse, los
serviciosimplicados y los instrumentos disponibles.

ALGUNAS CARACTERISTICAS
DE LA DETECCION EN ESPANA

A pesar de ser muy deseable y necesariala deteccion temprana,
en la préactica resulta sumamente dificil, y a muy pocos nifios
con sospecha de TEA se les deriva a servicios especiaizados
antes de los 3 afios de edad. El andlisis de las respuestas a los
cuestionarios elaborados por e Grupo de Estudio [1], donde
participaron 646 familias afectadas, sefida que la familiaesla
primera en sospechar que hay un problema. La edad media de
sospecha se sitGia en torno a los 22 meses de edad. Seredlizala
primera consulta casi cuatro meses después (26 meses) y se
obtiene un primer diagndstico especifico alos casi 52 meses de
edad. Muchas veces se tarda més de un afio en obtener un pri-
mer diagnéstico y se accede a un diagndstico final a los dos
afios y medio de haber iniciado las consultas. Estademoraen el
diagndstico no es muy diferente de la encontrada en el Reino
Unido por Howlin y Asgharian [2]. En €l caso del trastorno de
Asperger, cuyos sintomas debutan frecuentemente mas tarde, la
edad media de sospecha familiar coincide con los 36 meses; se
consulta como media ocho meses después, y se consigue final-
mente un diagndstico, como media, a los nueve afios y medio.

Las barreras que provocan este reconoci miento tardio de los
TEA se encuentran en los canal es de deteccion:

— Ambito familiar. L os padrestienen dificultades para detectar
los sintomas de las alteraciones comunicativosociales en
una fase temprana del desarrollo, tanto si se trata de padres
primerizos como de padres expertos [3]. En € estudio de
Riviére se analizaron 100 informes retrospectivos de fami-
lias de nifios con autismo (y con niveles importantes de
retraso en e desarrollo), lo que permitié sefidlar un patrén
prototipo de presentacion del trastorno que se caracteriza
por: @ una normalidad aparente en los ocho o nueve prime-
ros meses de desarrollo, acompafiada muy frecuentemente
de una caracteristica ‘tranquilidad expresiva’ o ‘pasividad’
no bien definida; b) ausencia de comunicacion intencionada
tanto para pedir como para declarar, entre €l noveno y €
decimoséptimo mes; y ¢) una clara manifestacion de altera-
cién cudlitativa del desarrollo, que suele coincidir precisa-
mente con e comienzo de lallamadafase ‘locutiva del des-
arrollo (del lenguaje). Este patrén de presentaci on es especi-
fico del autismo, porque se asocia con un menor retraso
motor y menor grado de alteracion médica y neuroldgica
evidente.

— Ambito sanitario. Los pediatrasy demés profesionales de la
atencion primaria a menudo carecen de lainformacion y la
formacién necesaria, por lo que no reconocen las conductas
dteradas. Ademés, con frecuencia tienden a pensar —erré-
neamente— que se trata de problemas leves o transitorios en
€l desarrollo, 0 arecomendar |a espera cuando detectan pro-
blemas de lengugje. El Ministerio de Sanidad espariol [4]
reconoci6 que ‘los profesionales sanitarios estan diagnosti-
cando tarde las deficiencias infantiles. Este aspecto pone de
manifiesto la necesidad de incidir en los profesional es sani-
tarios, y concienciarlos de la necesidad de permanecer aler-
taen el cuidado de la poblacion de alto riesgo y en €l estu-
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dio de los signos de alarma que pueden ayudar a detectar
precozmente una deficiencia’. Con este fin, el citado minis-
terio publicd una guia para la deteccion precoz de las defi-
ciencias del recién nacido y del nifio en atencion temprana
que ‘pretende resaltar algunos factores de riesgo y los sig-
nos de alarma que | os profesional es deben tener en mente de
modo constante’. Desgraciadamente, en esta guia se habla
de otras discapacidades, pero no de los TEA. No ocurre lo
mismo en el Libro blanco de la atencion temprana [5], que
recoge la necesidad de que los pediatras tengan presentes
los signos de alerta de los TEA en los programas de control
del nifio sano en e segundo afio de vida.

— Ambito educativo. Se daunasituacion desigual en el territorio
espafiol seglin € grado de implantacién de servicios educati-
vosen laetapainfantil y principalmente del ciclo 0-3 afios; de
forma que donde se han desarrollado |as escuelas infantiles y
los equipos de atencion temprana (EAT) la sensibilidad y la
experienciaen desarrollo evolutivo de los educadores asegura
una deteccién mayor y mas tempranade los TEA.

— Ambito de los servicios sociales. Lo mismo ocurre en este
ambito porque el desarrollo de los equipos de valoracion y
orientacion (EVO) de los centros base de bienestar social, y
de las unidades de atencion temprana es muy desigual, con
una limitada formacién en las alteraciones especificas del
desarrollo infantil. En lainvestigacion sobre Stuacién y ne-
cesidades de las personas con trastornos del espectro autis-
ta en la Comunidad de Madrid [6] los profesionales de la
atencién temprana del dmbito educativo, sanitario, y de los
servicios sociales (equipos de atencidn temprana de la Con-
sejeria de Educacion, equipos de valoracion y orientacion
de los centros base de la Consgjeria de Servicios Sociales,
servicios de neonatologia de diversos hospitales y centros
de salud mental infantojuvenil) pusieron de manifiesto la
necesidad de estrategias, instrumentos y formacion adecua
daparapoder redlizar la deteccion delos TEA entorno alos
18 meses, aunque ya a muchos nifios se les comienza a aten-
der en los servicios de atencion temprana sin tener un diag-
nostico claro, bajo la denominacion genéricade ‘retraso ma-
durativo y del lenguaje’ . Ademés, reclamaron procedimien-
tos de deteccion y derivacidn rapida (con limitada lista de
espera) a servicios diagndsticos especializados, para gjustar
laintervencion en funcién del diagndstico.

PROCESO DE DETECCION
Y EVALUACION DIAGNOSTICA

Los miembros del Grupo de Estudio hemos consensuado unos
parametros préacticos y acordado (en la linea marcada por Fili-
pek et al, de laAcademia Norteamericana de Neurologia[7]) e
proceso que se ha de seguir para garantizar una eficaz deteccion
temprana de los TEA. Tal proceso implica dos niveles: vigilan-
cia del desarrollo, nivel 1; y deteccidn especifica, nivel 2. La
deteccion debe ir seguida del inicio del proceso diagnostico y
de la intervencion temprana; por tanto, € proceso se completa
con un tercer nivel, que implicaladerivacion aun servicio diag-
nostico especializado y la puesta en marcha del programa de
atencién temprana.

Los servicios implicados en cada nivel no son solo los sani-
tarios, sino también los educativos y sociales. Es més, un por-
centaje significativo de nifios con TEA se detectay diagnostica
por los servicios educativos (Tablall).

REV NEUROL 2005; 41 (4): 237-245



DETECCION TEMPRANA DE LOSTEA

NIVEL 1. VIGILANCIA

DEL DESARROLLO

Vigilancia del desarrollo

1. Factores de riesgo pre y perinatal
2. Preocupacion de los padres

3. Escalas del desarrollo

4. Desarrollo social

5. Signos de alarma

El Grupo de Estudio insiste en la
importancia de vigilar €l desarrollo
infantil, deformarutinaria, en el pro-
grama de seguimiento del nifio sano
(lectancia, infancia, edad preescolar
e incluso primeros afios de escolari-

N

dad) y en las escuelas infantiles.
Este nivel de intervencion se de-
be aplicar a todos los nifios, de tal
manera que aporte a pediatra o al
educador una razonable certeza de

Alterado

e

¢Tiene algun sintoma
de autismo del DSM-IV?

—Sf‘/\\‘No
v

Centro de referencia
de TEA

R'?:.go Riesgo que € nifio presenta un desarrollo
¥ normal.

Instrumento . La vigilancia rutinaria del desa-

de cribado Seguir controlando lloimolica:

hasta los 6 afos rrollo implica

\ Considerar aspectos prenatales
A y perinatales con mayor
Alterado Normal riesgo de autismo

— Existencia de un familiar directo
con diagndstico de TEA.
— Nifio adoptado, con antecedentes

b biolégicos desconocidos o de
Normal riesgo (exposicion prenatal al al-
cohol, drogas, etc.).

— Sindrome genético relacionado
con autismo (sindrome X fragil,
esclerosis tuberosa, etc.).

No autismo

‘ Considerar los motivos de

Considerar la necesidad
de enviarlo/a a otro
centro de apoyo

preocupacion de los familiares

Un estudio realizado en EE. UU. [8]
encontrd que |os primeros en sospe-
char el problema fueron los familia-

res (60%), seguidos a mucha distan-

Figura. Algoritmo de decisién para la deteccion de los trastornos del espectro autista.

Tabla I. Niveles de deteccién y servicios implicados.

Niveles Tipos de servicios

Vigilancia del desarrollo Servicios de atencién primaria

Escuelas infantiles

Deteccién especifica Servicios de atencién primaria, centros

de salud mental infantojuvenil (sanidad)

Equipo de valoracion y orientaciéon de
los centros base (servicios sociales)

Equipos de atencion temprana (educacién)

Diagnostico, evaluacion
y seguimiento

Servicios interdisciplinarios
especializados

Intervencion temprana Centros de atencién temprana

Unidades de atencién temprana
(servicios sociales)

Centros de desarrollo infantil
y atencién temprana
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ciade los pediatras (10%) y los ser-
vicios educativos (7%). En la en-
cuesta realizada a familiares de per-
sonas con autismo en Espafia hemos obtenido resultados simi-
lares, ya que sblo el 5% de las familias encuestadas identifi-
caron a su pediatra como la persona que inicié el proceso de
diagndstico.

El andlisis de |as respuestas del cuestionario elaborado por
el Grupo de Estudio [1], y contestado por 646 familias de per-
sonas afectadas, sefiala que los comportamientos més |lamati-
vos para los familiares en un primer momento son los relacio-
nados con las alteraciones de la comunicacién, especialmente
la ausencia del lenguaje oral, no responder a su nombre —o
parecer tener problemas de oido—y no mirar a los ojos. Estos
comportamientos van seguidos de alteraciones en las relacio-
nes sociales. En este sentido, se sefiala la actitud de falta de
atencion, interés o curiosidad sobre lo que se hace o sedice; las
relaciones poco adecuadas con otros nifios de su edad y las ra-
bietas injustificadas.

Controlar € desarrollo

Cuando los familiares se preocupan, tienen normal mente razén,
pero lafalta de preocupacion no asegura la ausencia de proble-
mas. Por tanto, la vigilancia debe realizarse en todos los nifios
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en determinados momentos de su vida. Paralaidentificacion de
los TEA en la poblacién general es importante la vigilancia al
final del primer afio de vida (12 meses); luego, alos 2 afios y,
posteriormente, entre los 4 y 5 afios (especialmente para los
casos de trastorno de A sperger, que han podido pasar desaperci-
bidos anteriormente) (Fig. 1).

El seguimiento del desarrollo implicausar sisteméticamente
las escalas de valoracion. Asi, el Libro blanco de la atencién
temprana [5] recomienda aplicar de forma rutinaria escalas de
desarrollo durante los primeros afios de infancia.

La escala Haizea-Llevant [9], validada en Espafia, permite
comprobar la maduracién infantil entre el nacimiento y los 5
afos de edad, y alerta ademas sobre la posible presencia de
autismo y principales discapacidades en la infancia de nuestro
entorno (visual, auditiva, retraso mental y/o pardlisis cerebral).
Laaplicacion de esta escalaes sencillay rapida. Sin embargo, a
pesar de haberse distribuido gratuitamente en diversas comuni-
dades auténomas, se sospecha que los pediatras la utilizan de
formamuy desigual.

Valorar los parametros del desarrollo sociocomunicativo

Yaque los TEA implican una ateracion cudlitativa en la adqui-
sicion de determinadas habilidades especificas, la vigilancia
exige valorar los parametros del desarrollo sociocomunicativo.
Los padresy profesionales formados pueden identificar un TEA
s tienen conocimiento del desarrollo normal y de los déficit
especificos que los diversos estudios e investigaciones han iden-
tificado en el autismo. El listado siguiente del British Columbia
Ministry [10] determina los hitos de desarrollo esperados a los
9, 12, 15, 18 'y 24 meses, y puede ser una ayuda para valorar la
presencia de determinadas habilidades normales:

9 meses

Sigue con lamirada cuando € cuidador sefialay exclama: ‘ jmi-
rael... (un objeto familiar)!’.

12 meses (lo anterior mas lo siguiente)

— Intenta obtener un objeto fuera del acance, paralo que lla-
ma la atencion del cuidador sefialando, verbalizando y esta
bleciendo un contacto visual (accién protoimperativa).

— Balbuceo.

— Gesticulaciones (sefialar, hacer adiés con lamano).

15 meses (lo anterior mas o siguiente)

— Establece contacto visual cuando habla con alguien.

— Extiende los brazos anticipadamente cuando van a tomarlo
en brazos.

— Muestra atencién compartida (compartir €l interés por un ob-
jeto o actividad).

— Responde de forma consistente a su nombre.

— Responde a 6rdenes simples.

— Dice‘papad y ‘mamé& con sentido.

— Otras palabras simples (16 meses).

18 meses (lo anterior mas lo siguiente)

— Sefiala partes de su cuerpo.

— Dice agunas palabras con significado.

— Hace juego simbdlico (mufiecos, teléfono).

— Responde cuando el examinador sefiadla un objeto.

— Sefidlaun objeto, verbalizay establece contacto visual alter-
nativamente entre el objeto y el cuidador con la Unicainten-
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cion de dirigir laatencién del adulto hacia el objeto (accidn
protodecl arativa).
— Trae objetos alos adultos, simplemente para mostrarlos.

24 meses (lo anterior mas lo siguiente)

— Utilizafrases de dos palabras.

— Imitatareas domésticas.

— Muestrainterés por los otros nifios.

— Frases espontaneas (no sdlo ecoldlicas) de dos palabras alos
24 meses.

Valorar la presencia de sefiales de alerta

Las sefidles de alerta para el autismo y que indican la necesidad
de proceder a una evauacion diagndstica mas amplia de forma
inmediata son segun Filipek et a [7]:
— No balbucea, no hace gestos (sefidar, decir adids con la ma-
no) alos 12 meses.
— No dice paabras sencillas alos 18 meses.
— No dice frases esponténeas de dos pal abras (no ecoldlicas) a
l0s 24 meses.
— Cualquier pérdida en lenguaje o habilidad social.

La autoridad sanitaria del estado de Nueva York [10] da €l si-
guiente listado de signos de alarma para nifios de 0 a 3 afios:

— Retraso o ausencia del habla.

— No presta atencion alas otras personas.

— No responde alas expresiones faciales o sentimientos de los

demés.

— Faltade juego ssimbdlico, ausencia de imaginacion.

— No muestrainterés por los nifios de su edad.

— Norespetalareciprocidad en las actividades de ‘tomay daca .

— Incapaz de compartir placer.

— Alteracién cualitativa en la comunicacién no verbal.

— No sefida objetos paradirigir la atencién de otra persona.

— Faltade utilizacion social de lamirada

— Fatadeiniciativa en actividades o juego social.

— Estereotipias 0 manierismos de manos y dedos.

— Reacciones inusuales o fata de reaccion a estimul os sonoros.

NIVEL 2. DETECCION ESPECIFICA

Cuando hay una razonable sospecha de que €l nifio no sigue un
desarrollo norma y se comprueba la presencia de sefides de
alerta, hay que pasar a nivel 2: la deteccion especifica.

Deteccion especifica a los 12 meses

Muchos nifios con autismo muestran alteraciones cualitativas y
retrasos en el desarrollo desde €l nacimiento, pero éstos son fre-
cuentemente inespecificos, por 1o que los padres o profesiona-
les no los reconocen en el primer afio de vida. Existen ahora
muchas investigaciones que se centran en €l andlisis de videos
domeésticos para identificar sefidles de alerta en la interaccion
socia y distinguir alos nifios con autismo de otros con desarro-
Ilo normal o con retraso [11-13]. Estos estudios retrospectivos
muestran problemasiniciales en lacoordinacion motriz (aveces
desde € nacimiento); posteriormente se identifica en los videos
la existencia de problemas de sobrerreactividad sensorial. Fre-
cuentemente se aprecia un comportamiento social normal en los
primeros 4-6 meses, y esa comienzo de los 9-12 meses cuando
se ve una pérdida de competencias sociales (anormal uso de la
mirada, disminucién de las vocalizaciones, etc.).

REV NEUROL 2005; 41 (4): 237-245



Tabla Il. CHAT (Checklist for Autism in Toddlers) @.

Seccién A: preguntar al padre/madre
¢Disfruta su hijo al ser mecido, botar en sus rodillas, etc.?
¢Se interesa su hijo por otros nifos?
¢Le gusta a su hijo subirse a los sitios, como a lo alto de las escaleras?
¢Disfruta su hijo jugando al cucu-tras/escondite?

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

¢ Utiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefalar, para pedir algo?

¢Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefalar,
para indicar interés por algo?

¢Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequenos
(por ejemplo, coches o blogues), y no soélo llevérselos a la boca,
manosearlos o tirarlos?

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

Seccion B: observacion (por parte del pediatra)

¢Ha establecido el nifio contacto ocular con Vd. durante la observacion?
Consiga la atencién del nifio, entonces sefale un objeto interesante en
la habitacién y diga: ‘joh, mira! jHay un (nombre del juguete)!’.
Observe la cara del nifo. ¢ Mira el nifio lo que usted estd sefalando?

Consiga la atencion del niflo, entonces dele una tetera y una taza
de juguete y diga: ‘;puedes servir una taza de té?’

Diga al nifio: ‘¢dénde esté la luz?'. ;Sefala el nifo, con su dedo
indice, la luz?

¢Sabe el nifio construir una torre de bloques? Si es asi, ¢cuéntos?
(Numero de blogues: ...)

@ El CHAT se reproduce tal como ha sido originalmente traducido al espanol
por sus autores. Algunos de sus términos son poco claros y la versién merece
una revisién, asi como su adecuacién cultural. A todas las preguntas u obser-
vaciones, la respuesta es si/no.

L as sefial es de alerta que se apuntan alos 12 meses son:
— Menor uso de contacto ocular.
— No reconoce su nombre.
— No sefida para pedir.
— No muestra objetos.

Diversos trabajos estén buscando otros elementos que pudieran
servir como signos de alerta: conductas emocionales social-
mente dirigidas; imitacion e interés social; manifestaciones
tempranas de las funciones gecutivas; presencia de conductas
repetitivas; alteraciones del movimiento —como apuntan recien-
tes estudios de Teitelbaum et al [14]— o del procesamiento sen-
sorial [15], aunque, por € momento, estas investigaciones no se
estructuran en ningun instrumento utilizable.

Deteccion especifica a los 18 meses (CHAT)
y alos 24 meses (M-CHAT)

L a deteccion especifica puede realizarse através de la aplicacion
de instrumentos como €l CHAT [16] (Tabla1l) y & M-CHAT
[17] (Tablalll).

Un amplio estudio epidemiolégico aplicado por los pedia-
tras a 16.000 nifios ingleses de 18-20 meses demostré que €
CHAT distingue autismo de retraso en el desarrollo en nifios de
20-24 meses (0 edad mental equivalente), y sefiala, especial-
mente, como indicadores de riesgo de autismo:

— Ausencia de gestos protodeclarativos.
— Dificultades en €l seguimiento de la mirada.
— Ausencia de juego deficcién.
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DETECCION TEMPRANA DE LOSTEA

Tabla Ill. M-CHAT (CHAT modificado). Primera versién traducida del in-
glés al espanol (9 de febrero de 2005).

Seleccione, rodeando con un circulo, la respuesta que le parece que re-
fleja como su hijo o hija se comporta normalmente. Intente, por favor,
contestar a todas las preguntas. Si el comportamiento evaluado no es el
habitual (por ejemplo, usted solamente lo ha visto una o dos veces), con-
teste que el nifio no lo hace.

¢Le gusta que le balanceen; que el adulto le haga el ‘caballito’
cuando le sienta en sus rodillas, etc.?

¢Muestra interés por los demés nifios?
¢Le gusta trepar a las cosas, como subir escaleras?

¢Le gusta que el adulto juegue con él al ‘cucu-tras/escondite’
(taparse los ojos y luego descubrirlos, para verle de repente),
a jugar a esconderse y aparecer?

¢Alguna vez juega a simular cosas como, por ejemplo,
hablar por teléfono o que esté cuidando a las mufiecas
o imaginandose otras cosas?

¢Alguna vez utiliza su dedo indice para sefalar, con el fin de pedir algo?

¢Alguna vez utiliza su dedo indice para sefalar, con el fin de indicar
que algo le interesa?

¢Puede jugar adecuadamente con juguetes pequefos
(por ejemplo, coches o bloques de construccion) sin que
Unicamente se los lleve a la boca, los agite con la mano o los tire?

¢Alguna vez le trae objetos a usted, para mostrarselos?
¢Le mira aVd. directamente a los ojos durante méas de 1 o 2 segundos?

¢Le parece alguna vez que es excesivamente sensible a los ruidos,
por ejemplo, porque le ve taparse los oidos?

¢Sonrie como respuesta al ver la cara o la sonrisa de usted?
¢Le imita? (Por ejemplo, si usted hace una mueca, él también la hace)
¢Responde a su nombre cuando se le llama?

Si usted apunta con su dedo a un juguete al otro lado de la habitacion,
¢mira dicho juguete?

¢Es capaz de caminar solo?
¢Dirige el nifo su mirada hacia las cosas que usted estd mirando?

¢Hace el nino movimientos raros con los dedos,
poniéndoselos cerca de su propia cara?

¢Intenta conseguir atraer la atencién de usted sobre las actividades
que esta realizando?

¢Alguna vez ha pensado que el nifo podria ser sordo?
¢Entiende el nifio lo que la gente le dice?

¢Se queda mirando fijamente al vacio o va de un lado
para otro sin proposito?

Si el nifio tiene que afrontar algo que le resulta desconocido,
¢le mira a usted a la cara, y busca su reaccién?

Muchos profesional es implicados en la atencion temprana estan
familiarizados con el CHAT porque en distintas comunidades
auténomas espafiolas (Extremadura, Madrid, Andalucia, Casti-
Ila-Ledn, etc.) se han desarrollado campafias de informacion y
formacion en el dmbito educativo y sanitario. Incluso, en algu-
nas provincias, se han introducido los indicadores de riesgo en
el protocolo de revision pediatrica. En Burgos, la campafia de
deteccién especificaimplico |a elaboracion de dos instrumentos
para facilitar una deteccion temprana del autismo (IDTA-18):
un cuestionario de 20 preguntas para los padres y una escala de
10 items de evaluacion directa[18-20].

Los estudios de seguimiento han confirmado que el CHAT
es un instrumento muy especifico (0,99), pero de baja sensibili-
dad (0,38): los nifios con autismo de alto funcionamiento cogni-
tivo no se detectan en muchos casos por este instrumento, por 1o
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Tabla IV. Descripcion de los instrumentos recomendados en la deteccion de los trastornos del espectro autista.

Nombre/referencias

Descripcién

CHAT (Checklist for Autism in Toddlers)
Baron-Cohen et al [16]

Instrumento de cribado disefado para detectar rasgos de autismo desde los 18 meses que se administra,
a través de preguntas y de exploracién del nifio. Ofrece sefales de alerta que indicarian la necesidad de
una evaluacion por expertos

M-CHAT (Modified Checklist for Autism
in Toddlers)
Robin et al [17]

Version ampliada del CHAT que los padres de nifios de 24 meses rellenan por escrito en la sala de espera.
Tiene seis elementos clave y con la familia de cualquier nifio que falle dos o0 méas se contacta posteriormente
por teléfono, a fin de determinar la indicacién de una exploracién especializada

PDDST (Pervasive Developmental
Disorder Screening Test)

Siegel [27] (instrumento no publicado
en una revista que exija revision por
iguales, peer review)

Se administra en tres etapas. La primera corresponde al &mbito de la atencion pediatrica ambulatoria y sirve
para detectar sefales de alerta que orientarian al nifio a la siguiente etapa donde se evaltan trastornos del
desarrollo en general y podrian detectarse sefales de autismo. La tercera etapa se aplica en un contexto
clinico especializado en diagnosticos de autismo

ASIEP-2 (Autism Screening Instrument
for Educational Planning. 2 ed.)
Krug et al [28]

Puede aplicarse desde los 18 meses hasta la edad adulta, recoge datos sobre la conducta lingistica, la
comunicacion, interaccion social y el nivel educativo. Proporciona informacién en cinco areas sobre aspectos
relevantes para la intervencion educativa

ASSQ (Autism Spectrum Screening
Questionnaire for Asperger and other
high functioning autism conditions)
Ehlers et al [24]

Aungue no permite una diferenciacion clara entre autismo de alto funcionamiento y sindrome de Asperger,
es una de las pocas escalas que dispone de estudios de validez (aunque limitados). No estéa traducida al
castellano

CAST (Childhood Asperger
Syndrome Test)
Scott et al [22]

Cuestionario de 37 iftems que se administra a las familias. Esta basado en descripciones de comportamientos
contemplados en el CIE-10 y en el DSM-IV como caracteristicos del espectro autista. Algunos de sus
ftems ya aparecian en otras dos herramientas diagndsticas: el PDD-Q [29] y el ASSQ [24]

ASDI (Asperger Syndrome Diagnostic
Interview) Gillberg et al [23]

Aungue no permite una diferenciacion clara entre autismo de alto funcionamiento y sindrome de Asperger,
es una de las pocas escalas que dispone de estudios de validez (aunque limitados)

gue es claramente mejorable. De hecho, sus autores estan desa-
rrollando una nueva version denominada Q-CHAT, que estara
disponible en los préximos afios.

Especia mente prometedor, como instrumento para el criba-
do, parece ser e M-CHAT [17], disefiado con la intencién de
mejorar lasensibilidad del CHAT [16].

Se ha validado con un muestra de 2.500 nifios de 2 afios y
presenta una sensibilidad de 0,87, una especificidad de 0,99, un
valor predictivo positivo de 0,8 y un valor predictivo negativo del
0,99. Los controles realizados dos afios después demuestran que
sigue siendo muy sensible y estable, por 1o que se puede reco-
mendar como instrumento idéneo de deteccion aternativo al
CHAT en el momento actual. Es, por otra parte, un instrumento
facil de administrar: los familiares rellenan el cuestionario en la
salade espera, y con aquellos casos que resulten sospechosos se
contacta por teléfono posteriormente, para decidir entonces la
indicacion o no de una evaluacion especifica (Tabla V).

Deteccion especifica a partir de los 36 meses

Puesto que la deteccidn con frecuencia es mas tardia, conviene
recordar que la presencia de alteraciones en las siguientes areas
justificala derivacion a una eval uacion diagnostica (modificado
deRiviéere[3] y Le Couteur [21]):

Comunicacion

Déficit en € desarrollo del lenguaje, especia mente en la com-
prension; escaso uso del lenguaje; pobre respuestaa su nombre;
deficiente comunicacion no verbal (por giemplo, no sefidlar y
tener dificultad para compartir un ‘foco de atencién’ con la
mirada); fracaso en la sonrisa social paracompartir placer y res-
ponder ala sonrisade los otros.

Alteraciones sociales
Imitacion limitada (por € emplo, aplaudir) o ausencia de acciones
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con juguetes o con otros objetos; no ‘muestra objetos a los de-
més, fdta de interés o acercamientos extrafios a |os nifios de su
edad; escaso reconocimiento o respuesta ala felicidad o tristeza
de otras personas; no redizajuegos de ficcion: no representa—con
objetos o sin ellos-situaciones, acciones, episodios, etc. (p. g., No
Se une a otros en juegos de imaginacion compartidos); ‘ en su pro-
pio mundo’; fracaso ala hora de iniciar juegos simples con otros
0 participar en juegos sociaes sencillos; preferencia por activida
des solitarias; relaciones extrafias con adultos (que oscilan entre
una excesivaintensidad y unallamativaindiferencia).

Alteracién de losintereses, actividades y conductas

Insistencia en laigualdad y/o resistencia alos cambios en situa-
ciones poco estructuradas; juegos repetitivos con juguetes (por
ejemplo, alinear objetos, encender y apagar luces, etc.). También
puede manifestarse hipersensibilidad a los sonidos y a tacto;
inusual respuesta sensoria (visual, olfativa); manierismos moto-
res, morder, pegar, agredir aiguales; oposicion a adulto; etc.

Deteccidn especifica a partir de los 5-6 afios

Muchos nifios no manifiestan de forma clara un trastorno de
Asperger hasta que no seles expone aun mayor grado de deman-
da social como ocurre en los colegios de educacion primaria.
Los siguientes rasgos pueden alertar a los profesores y otros
profesionales de la posibilidad de un trastorno de este tipo y
aconsgjar la derivacion a una evaluacion especifica (adaptado
de Le Couteur [21]):

Alteraciones de la comunicacion

Desarrollo deficiente del lenguaje, que incluye mutismo, ento-
nacién rara o inapropiada, ecolalia, vocabulario inusual parala
edad del nifio o grupo social. Limitado uso del lengugje para
comunicarse y tendencia a hablar espontaneamente solo sobre
temas especificos de su interés.
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Tabla V. Localizacion, validacién y traduccion de pruebas recomendadas.

DETECCION TEMPRANA DE LOSTEA

conocimiento generd, lalecturao

el vocabulario pueden estar por

Prueba y autores Localizacion Version Versionen Versidnen  encima de la edad Cr0n0|()gica 0
original castellano  castellano a aloi idenci
validada validada gwent ()j Cualquier (thale\/é encia

le conducta extrafia (incluidas res-

CHAT (Checklist for En el propio documento Si Si No i 7

Autism in Toddlers) Br J Psychiatry 1992: puestas inusuales a los estimulos

Baron-Cohen et al [16] 161: 839-43 sensoriales —visual u olfativo—;

respuestas inusuales a movimien-

M-CHAT (Modified En el propio documento En proceso  Si No i i i o & i fi ot

Checklist for Autism J Autism Dev Disord 2001; de validacion to y c,:Ud quier hi stprlasgnlflcatlva

in Toddlers) 31: 131-44 de pérdida de habilidades).

Robin et al [17] En este subgrupo de TEA

PDDST (Pervasive http://harcourtassessment.com/ Si No No eXISter_],ClatOS msuumento,s_ de

Developmental Disorder —haiweb/Cultures/en-US/Products/ deteccion que pueden ser (tiles

Screening Test) Product+Detail.htm?CS_ProductID= para identificar la necesidad de

Siegel [27] 076-1635-106&CS_Category=Early ;2 -

Childhood&CS._Catalog=TPC-USCatalog é’fg‘?‘gﬁﬁ'gﬁ n:jas detdladaS/InEI
ildhood Asperger Syn-

ASIEP-2 (Autism http://www.proedinc.com/store/index.php?  Si No No drome Test) [22], & ASDI (Asper-

Screening Instrument for mode=products_search&searchtype= d Di ic |

Educational Planning. specific&specific_search=asiep&title_ g_er Syndrome Diagnostic nFer'

2 ed) Kruge et al [28] author=title view) [23] y € ASSQ (Autism

ASSQ (Autism Spectrum J Autism Dev Disord 1999; 29: 129-41 Si No No Spectrum Screenmg QL_Jestlc?nn?l-

Screening Questionnaire re) [24] son cuestionarios disefia

for Asperger and other dos para obtener de los padres (0]

Zghdf#gg;’)b”’”g autism profesores informacion relevante

Ehlers et al [24] para la deteccion especifica del

trastorno de Asperger y del autis-

CAST (Childhood http://www.autismresearchcentre.com/  Si No No mo con un ni\z dge ‘;J/to funcio-

Asperger Syndrome Test)  instruments/research_instruments.asp ; ;

Scott et al [22] Autism 2002; 6: 9-31 namiento’.

- - Estos instrumentos son im-

ASDI (Asperger Autism 2001; 5: 57-66 Si No No

Syndrome Diagnostic
Interview)
Gillberg et al[23]

portantes, pero presentan limita
ciones cuando se utilizan (hay
pocos estudios de validacion, de

Alteraciones sociales

Dificultad para unirse a juego de otros nifios o intentos inapro-
piados de jugar conjuntamente (puede manifestar agresividad y
conductas disruptivas):

— Faltade cumplimiento de las normas de laclase (criticar alos
profesores, no cooperar en las actividades de clase, limitada
habilidad para apreciar las normas culturales (por giemplo, la
modaen € vestir, € estilo del habla, los intereses, etc.).

— Los estimulos sociales le producen confusion o desagrado.

— Fracaso en larelacién normal con adultos (demasiado inten-
sa 0 inexistente).

— Muestra reacciones extremas ante la invasion de su espacio
personal 0 mental (resistenciaintensa 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, aun-
gue suela crear solo/ay ciertos escenarios imaginarios (copia-
dos de los videos o dibujos animados):
— Dificultad de organizacion en espacios poco estructurados.
— Inhabilidad 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.

Otros rasgos

Perfil inusua de habilidades y deficiencias (por gjemplo, habilida-
des sociales y motoras escasamente desarrolladas, mientras que el
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capacidad predictiva, de estabili-
dad, etc.) (TablaV).

Para ayudar a superar las limitaciones actuales, se hainiciado
en Espanala primerainvestigacion sobre e trastorno de Asperger
gue pretende —entre otros objetivos— desarrollar un instrumento
de deteccion preciso y que pueda ser facilmente completado tan-
to por padres como por profesores [25].

AVANZANDO HACIA EL FUTURO

Tenemos estudios recientes de la Universidad de Florida [26]
en EE. UU. que han realizado un seguimiento estructurado de
miles de nifios de la poblacion general, entrelos que, como era
de esperar, han aparecido casos que finalmente se diagnostica-
ron como TEA. Al analizar retrospectivamente su presenta-
cion ha sido posible identificar los sintomas que presentaban
los nifios y cémo y cuando aparecian (o desaparecian). Este
tipo de investigaciones nos adentran en un futuro esperanza-
dor, que nos va a permitir conocer como se despliegan los sin-
tomas de estos trastornos, pero que ya aportan unas considera-
ciones valiosas:

— No todos los nifios presentan todos los sintomas descritos
como ‘clésicos’. Consecuentemente, la ausencia de cual-
quiera de ellos no es excluyente del diagnostico de TEA
(error frecuentemente cometido por profesionales poco in-
formados). El andlisis de las frecuencias de los comporta-
mientos entre |os 2 y 1os 3 afios muestra que un alto porcen-
taje de sintomas se manifiesta en la poblacién de 2 afios de
edad, 1o que apoyaria la decision de establecer esta edad
como clave parala deteccion temprana.
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— Por tanto, s se quieren seleccionar los sintomas maés fre-
cuentes en el periodo entrelos 2y 3 afios, ademéas deinsistir
en que afrontamos un colectivo heterogéneo, en e que no
todos presentan siempre todos los sintomas (incluso aque-
Ilos considerados historicamente como clésicos, como la
ecolaiao no levantar |os brazos anticipando lainteraccién),
se pueden subrayar las siguientes cinco red flags o sefiadles
de alarma de TEA, que van a ir apareciendo consecutiva-
mente en el desarrollo infantil, y que son identificablesen al
menos el 80% de los nifios de 2 y 3 afios que reciben final -
mente un diagndstico formal de TEA: &) no mirar de mane-
ra‘normal’ alacarade los demas; b) no compartir €l interés
0 €l placer conlos demés; ¢) no mostrar respuesta cuando se
le llama por su nombre; d) no sefialar con el dedo indice; y
€) no traer cosas para‘mostrarlas’ alos demés.

En conclusion, los TEA se manifiestan pronto en lavida: siem-
pre antes de los 3 afos de edad; aungue, lamentablemente,
muchas veces no seidentifican hasta meses o afios después. Los
casos de menor grado de afectacion o aquellos con niveles cog-
nitivos normales o superiores a la media frecuentemente no se
identifican hasta la edad escolar.

Los estudios de estos Ultimos afios han perfeccionado la des-
cripcion clinica de estos trastornos y sus limites clasificatorios, y
han aportado nuevos métodos de identificacion y de diagndstico.
Por e momento, carecemos de biomarcadores especificos, prue-
bas de laboratorio o instrumentos clinicos que identifiquen obje-
tivamente estos trastornos. El diagnéstico especidizado es un
procedimiento costoso y complejo, dependiente de un juicio cli-
nico informado, que debe reservarse para aquellos casos en los
que esté justificado. Sin embargo, |a deteccidn temprana de aque-
Ilos casos en los que € diagnostico esté indicado es un proceso
simpley no costoso, que permitiraracionalizar nuestra actuacion.

Somos capaces de sospechar y de reconocer e autismo y
otros TEA en los primeros afios de vida, y apreciamos ahora que
existe un espectro de afectacion que supera las primeras descrip-
ciones de Kanner del afio 1943. Es posible identificar los TEA
bastante antes de |o que se hace en la préactica habitua y numero-
sos estudios demuestran que, apesar de no conseguir su curacion,
somos ahora capaces con la intervencion temprana de mejorar su
pronéstico y laexperienciade susfamilias. El desafio actual radi-
ca en gplicar este conocimiento que poseemos en favor de este
sector de nuestra sociedad; para ello la identificacion temprana
representa un paso fundamental que no puede, ni debe, obviarse.
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GUIA DE BUENA PRACTICA PARA LA DETECCION TEMPRANA
DE LOSTRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

Resumen. Introduccion. El interés por la identificacion temprana
en los trastornos del espectro autista (TEA) radica en la evidencia
acumulada que establece que una intervencién temprana especifi-
ca, personalizada para €l nifio y su familia, conduce a una mejoria
en el prondstico de la mayoria de los casos. Objetivo. Establecer
criteriosy procedimientos para la detecci6n temprana de nifios con
riesgo de padecer un TEA, para que puedan ser remitidos a una
evaluacién diagnéstica completa que permita iniciar la interven-
cién adecuada, lo cual resulta de extraordinaria importancia para
el prondstico de la personay €l bienestar de la familia. Desarrollo.
En primer lugar, se presenta |la valoracion objetiva de la situacion
actual de la deteccién temprana de los TEA, trasla revision de los
escasos trabajos publicados en Espafia al respecto y el analisis de
los datos de la encuesta realizada por €l Grupo de Estudio a 646
familias espafiolas. En segundo lugar, se recomienda €l proceso de
deteccion que ha de seguirse, y se delimitan los pasos, servicios
implicados e instrumentos disponibles. Conclusiones. Se exponen
las principales conclusiones generadas por el Grupo de Estudio
sobre la situacion de la deteccion temprana en Espafia y se ofrece
una propuesta consensuada de como deberia ser e proceso de
deteccion para sistematizar €l seguimiento del desarrollo eidentifi-
car, con una optima sensibilidad y especificidad, el grupo conries-
go de TEA. [REV NEUROL 2005; 41: 237-45]

Palabras clave. Autismo. Cribado. Deteccién temprana. Diagndsti-
co temprano. Evaluacion de intervencion. Factores de riesgo. Guia
de buena préctica. Intervencién precoz. Sensibilidad y especifici-
dad. Sefiales de alarma. Técnicas y procedimientos diagndsticos.
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DETECCION TEMPRANA DE LOSTEA

GUIA DE BOA PRATICA PARA A DETECCAO PRECOCE
DASPERTUBACOES DO ESPECTRO AUTISTA

Resumo. Introdugdo. O interesse pela identificagdo precoce nas
perturbacgdes do espectro autista (PEA) radica na evidéncia acu-
mulada que estabelece que uma intervencéo precoce especifica,
personalizada para a crianca e para a sua familia, conduz a uma
melhoria no progndstico da maioria dos casos. Objectivo. Estabe-
lecer critérios e procedimentos para a detecgao precoce de crian-
¢as comrisco de sofrer um PEA, para que possam ser remetidos a
uma avaliagédo diagndstica completa que permita iniciar a inter-
vencdo adeguada, sendo de extraordinaria importancia para o
prognostico da pessoa e o0 bem estar da familia. Desenvolvimen-
to. Em primeiro lugar, apresenta-se a avaliagdo objectiva da
situacdo actual da detecgéo precoce dos PEA, apos a revisdo dos
escassos trabalhos publicados em Espanha a respeito e a andlise
dos dados do inquérito realizado pelo Grupo de Estudo a 646
familias espanholas. Em segundo lugar, recomenda-se o0 processo
de deteccdo que ha de seguir, e delimitam-se 0s passos, servigos
implicados e instrumentos disponiveis. Conclusdes. Expdem-se as
principais conclusdes geradas pelo Grupo de Estudo sobre a
situacao da detecgdo precoce em Espanha e oferece-se uma pro-
posta consensual de como deveria ser o processo de deteccdo
para sistematizar o seguimento do desenvolvimento e identificar,
com uma Optima sensibilidade e especificidade, o grupo comris-
co de PEA. [REV NEUROL 2005; 41: 237-45]

Palavras chave. Autismo. Avaliacdo de intervencdo. Crivado. De-
tecgdo precoce. Diagnéstico precoce. Factores derisco. Guia de boa
prética. Intervengéo precoce. Sensibilidade e especificidade. Snais
de alarme. Técnicas e procedimentos diagndsticos.
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