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Resumen

Introduccién: el autismo, como uno de los trastornos generalizados del desarrollo, se ca-
racteriza por alteraciones en el desarrollo del lenguaje verbal y no verbal, afectacion en la
socializacion y conductas repetitivas. Objetivo: avanzar en la comprension de los trastornos
del espectro autista, que es un gran reto, por su heterogeneidad clinica e impacto y por
constituir una forma grave y temprana de neurosicopatologia infantil, que al detectarla y
manejarla precozmente mejora su pronostico. Método: desarrollo de las generalidades y de los
aspectos clinicos relevantes para el diagnostico precoz del autismo. Conclusion: los estudios
retrospectivos muestran que el diagnéstico de autismo se hace meses o anos mas tarde de
cuando podrian realizarse, basandose en sefniales de alerta detectadas por los padres.
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Abstract

Introduction: Autism, a pervasive developmental disorder, is characterized by altered verbal
and non-verbal language development, social impairment and repetitive behavior. Objective:
To advance in our understanding of autism and autistic spectrum disorders, a clinically
heterogeneous group that constitute a severe form of childhood psychopathology with
improved prognosis if diagnosed and treated early. Method: Outline of general and clinical
aspects relevant to the early diagnosis of autism. Conclusions: Retrospective studies show
that the diagnosis of autism is made months to years late, mostly based on signs of alert
detected by the parents.

Keywords: Autistic disorder, interpersonal relations, speech-language pathology.

Aspectos historicos Nervous Child, en 1943. Aqui definio

las caracteristicas de lo que denomi-

El autismo fue descrito por primera n6 autismo infantil precoz (1). Hans
vez por Leo Kanner en un articulo Asperger, en 1944, en su articulo
titulado “Autistic Disturbances “Die Autistischen Psychopathen im
of Affective Contact”, publicado en Kindesalter”, acuié la expresion
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sicopatia autistica, que coincidia
con las caracteristicas principales
descritas por Kanner (2).

Las circunstancias historicas y geo-
graficas del momento hicieron que
Asperger no conociera los trabajos
de Kanner; sin embargo, la coinci-
dencia en la eleccion del término
autista expresa lo relevante de las
alteraciones de la socializacion. La
palabra fue utilizada por primera
vez por Eugen Bleuler, en 1911,
para describir la alteracion de la
socializacion en pacientes esquizo-
frénicos (3).

Las interpretaciones acerca del
origen del autismo han cambiado a
lo largo de los afios: desde la culpa-
bilizacion a los padres (Bettelheim,
1967) hasta las teorias neurobiol6-
gicas y neuropsicolégicas aceptadas
en la actualidad, que lo definen
como un sindrome conductual, de
base biologica, asociada con diver-
sas etiologias (4).

Epidemiologia

Los trastornos generalizados del
desarrollo afectan a 27,5/10.000
personas. El autismo es el mas
comun de ellos, ya que se da en 10-
20/10.000 individuos (5), con una
predominancia general de 4:1 en va-
rones. Sin embargo, en el grupo de
pacientes con examen neurologico
anormal, retardo mental, dismorfias
evidentes e imagen de resonancia
magnética cerebral anormal, esta
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proporcién es sélo de 1,7/1 a favor
de varones. En grupos de pacientes
con examen neurolégico normal, sin
dismorfias o alteraciones estruc-
turales en resonancia magnética
(“formas puras”), la relacion varén-
mujer es de 7-23:1. Las mujeres
afectadas presentan, en general,
formas mas graves (0).

Neurobiologia y genética

La neurobiologia del autismo se ha
estudiado a partir de cinco fuentes
de informacion: genética, radiologi-
ca, neurofisiologica, neuroquimica
y neuropatolégica. Las técnicas de
neuroimagen han mostrado multi-
ples anormalidades estructurales
poco consistentes y sin utilidad
diagnoéstica en el momento —tomo-
grafia computarizada, resonancia
magnética, tomografia por emision
de positrones (PET) o tomografia
computarizada por emision de foton
Unico (SPECT)—. Es posible que
condiciones meédicas asociadas ge-
neren algunas de las anormalidades
descritas, no relacionadas directa-
mente con el autismo.

Se han utilizado algunos métodos
neurofisiolégicos para estudiar
patrones de procesamiento neural,
que han mostrado multiples, pero
inespecificos déficits. Los estudios
neuroquimicos evidencian alteracio-
nes en los sistemas serotoninérgico,
gabaérgico, catecolaminérgico, coli-
nérgico, entre otros, sin especifici-
dad o valor diagnéstico.
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En 1985, Bauman y Kemper (7)
dieron a conocer los hallazgos de
neuropatologia de un hombre de 29
anos de edad con diagnéstico de au-
tismo, y en 1994 completaron una
serie neuropatologica de seis casos,
cuatro de los cuales padecian epi-
lepsia y cinco presentaban retardo
mental, que reportaron hallazgos
similares en todos. Ninguno mostro
malformaciones evidentes, y la mie-
linizacién y la configuracion giral
eran normales. En comparacion con
los cerebros controles de sujetos no
autistas, estos mostraron reduccion
del tamafio neuronal y aumento en
la densidad celular en el sistema
limbico y el cerebelo. Observaron
disminucién en la complejidad y
extension de las ramificaciones den-
driticas en las células piramidales
CA1l y CA4 del hipocampo.

En el cerebelo encontraron una
marcada disminucién de las células
de Purkinje, y células granulosas,
en la corteza neocerebelosa postero-
inferior y arquicerebelosa adyacen-
te, sin gliosis, lo que sugiere que la
lesion es adquirida tempranamente
en el desarrollo. Las neuronas del
nucleo olivar inferior no mostraron
la atrofia que suele acompanar al
dano de las células de Purkinje de
instauracion perinatal.

También encontraron anorma-
lidades en los nucleos fastigial,
emboliforme y globoso, con dismi-
nucién en numero y tamano de las
neuronas, lo cual se evidenciaba
en los pacientes de mayor edad. El
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vermis estaba respetado. Estudios
de resonancia han mostrado dis-
minuciéon del tamano de algunos
segmentos del vermis, en algunos
los segmentos VI- VII (8) y otros los
segmentos VIII-IX-X. Un subgrupo
de autistas mostré hiperplesia ce-
rebelosa (8-11).

Patrones de conducta similares se
han observado en primates en los
que se han resecado porciones del
sistema limbico, especificamente
la amigdala lateral y el hipocampo,
en el periodo neonatal (12). Las
conexiones del cerebelo con areas
de asociacién cortical y el sistema
limbico proveen la base anatémica
de su funcién como modulador
cognitivo-conductual y emocional
(13). Schmahmann propone que
de la misma forma que el cerebelo
regula la calidad del movimiento,
probablemente regule la velocidad,
la capacidad, la consistencia y la
precision de los procesos cognitivos
(13).

Otra informacion genética se deriva
de estudios epidemiolégicos, de fa-
milias extendidas, de gemelos idén-
ticos y no idénticos, de estudios de
asociacion y ligamiento, de estudios
de ADN y citogenéticos. Es el area de
mayor estudio en el momento.

Los estudios en gemelos muestran
la alta heredabilidad del autismo,
ya que muestran una concordancia
del 36% al 95% en gemelos monoci-
gobticos, y del 3% al 6% en gemelos
dicigéticos (14-16). El riesgo de re-
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currencia en hermanos esta entre el
2%y el 8%, si no hay una etiologia
especifica: cien veces mas que el
de la poblacién general, con mayor
riesgo de padecer otros trastornos
generalizados del desarrollo (5,3%)
y alteraciones significativas en la
socializacion (4%).

La determinacion de etiologias es-
pecificas es importante para definir
el pronéstico, los riesgos de recu-
rrencias, los estudios especificos y
el abordaje terapéutico. E1 20% de
los casos de autismo corresponden
a sindromes o entidades definidas,
que pueden ser cromosomicos, mo-
nogénicos o teratogénicos. El 80%
restante son no sindromicos y tienen
una genética compleja, que resultan
de la interaccion de multiples genes
y de factores ambientales.

Autismo de origen sindromico

Alteraciones cromosémicas

Las alteraciones cromosomicas
tienen caracteristicas fenotipicas
que permiten la sospecha clinica.
Se confirman mediante técnicas
citogenéticas:

1. Numeéricas (detectables por cario-
tipo): sindrome de Down (trisomia
21); sindrome de Klinefelter (47,
XYY), sindrome de Turner (45,
X0) o sindrome de Pallister-Killian
(tetrasomia 12p).

2. Estructurales: sindrome de
Angelman (eliminacion cromo-
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sémica 15q 13 de origen mater-
no); sindrome de Prader-Willi
(eliminacion cromoso6mica 15q
13 de origen paterno); elimina-
ciones cromosoéomicas 22q, que
incluyen los sindromes de Di
George, velocardiofacial y otros
relacionados, y sindrome de
Williams (eliminaciéon cromoso-
mica 7q 11.23). La alteraciones
estructurales son confirmadas
muchas veces por técnicas de
citogenética molecular, como
la hibridacién fluorescente
in situ (FISH, por su sigla en
inglés) e hibridacion genoémica
comparativa que permite la
deteccion de anormalidades
submicroscépicas (no visibles
en el cariotipo).

Alteraciones mendelianas o
monogénicas

1. Sindrome de X fragil: un 5% de
autistas tiene este sindrome.
Entre un 25% y un 33% de los
pacientes con SXF tiene autis-
mo. Es producido por la expan-
sion de la tripleta CGG, ubicada
en el extremo proximal del gen
FMRI1 (Xq 27). Se recomienda el
estudio molecular para X fragil
en todos los pacientes autis-
tas, especialmente varones.
Las caracteristicas que hacen
sospechar especificamente el
diagnostico son: varones con
retardo mental, macroorquidis-
mo, orejas grandes, dolicocefa-
lia, hipotonia, hiperlaxitud en
articulaciones digitales y ante-
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cedentes familiares de retardo
mental.

2. Complejo esclerosis tuberosa:
se identifica entre el 1% y el 4%
de los autistas. Del 30% al 70%
de los pacientes con esclerosis
tuberosa cumplen criterios de
autismo. Se presenta por mu-
taciones en el gen 9q34 (TSC1)
y en el gen 16q13.3 (TSC2). Las
manchas hipocrémicas, los ade-
nomas sebaceos y las nédulos
calcificados subependimarias
visibles en las neuroimagenes
contribuyen al diagnoéstico. Otras
facomatosis como la neurofibro-
matosis y la hipomelanosis de Ito
también pueden asociarse con el
autismo.

3. Sindrome de Sotos o de gigan-
tismo cerebral: aquellos quienes
lo padecen son grandes para la
edad gestacional, tienen macro-
cefalia, manos y pies grandes y
edad 6sea avanzada.

4. Sindrome de Cornelia de Lange.

5. Otros sindromes: como el de
Niikawa y Kuroki, el de Ohdo,
el acrocalloso, el de Moéebius, el
de Joubert, el de Goldenhar, el
de Noonan, el de Cohen, el de
Sanfilippo, la distrofia muscu-
lar de Duchenne, entre otros.

Sindromes teratogénicos o
“ambientales”

1. Infecciosos: toxoplasma, cito-
megalovirus y rubéola. Esta
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ultima es prevenible con la
vacunacion.

2. Alcohol: el teratogeno del com-
portamiento mas prevalente y
cuyo impacto se podria dismi-
nuir con adecuadas campanas
educativas.

3. latrogénicos por anticonvul-
sivos (especialmente el acido
valproico): misoprostol, usado
como abortivo; derivados del
acido retinoico, usados para
el acné, o inhalantes, como el
benceno y el tolueno: por ex-
posicion laboral o recreacional,
como alucinégeno.

Autismo de origen no
sindromico

La teoria mas aceptada es la del
efecto poligénico con heterogeneidad
genética (defectos en diferentes ge-
nes que pueden generar un mismo
fenotipo) y heterogeneidad alélica
(defectos en el mismo gen que pue-
den generar distintos fenotipos) que
afecta la diferenciacion neuronal y
la sinaptogenia entre el tercer y el
séptimo mes de vida intrauterina.

Hasta en un 25% se observan dis-
morfias menores no identificadas en
padres sanos, que podrian expresar
el efecto de factores ambientales
durante etapas tempranas del desa-
rrollo. Estas dismorfias, entre ellas
la microcefalia, constituyen un pre-
dictor de peor respuesta terapéutica.
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Existen multiples genes vinculados
con este segundo grupo (17).

AVPR 1la: receptor de arginina-
vasopresina. Involucrado en la
conducta social: locus 12 q.

ADA: adenosina deaminasa.
Metabolismo de purinas: locus
20q13.

Engrailed 2 Factor Homeobox
Transcriptor. Desarrollo del me-
sencéfalo: locus 7q36.

GABRB3: receptor del acido
gamma-aminobutirico (GABA),
beta 3: locus 15q.

Receptor 6 (GluR6) de glutama-
to: neurotransmisor excitatorio
involucrado en el aprendizaje y
la memoria. Locus 6q 21.

SCL6A4: transportador de sero-
tonina. Locus 17q.

HOXA A1l: desarrollo del bulbo y
del mesencéfalo.

HOXA B2: locus 7p15.3/17qg21.

RELN: proteina de la matriz
extracelular migraciones celula-
res/sinapsis. Locus 7g22.

WNT2: Wingless-type MMTV in-
tegration site family member 2.
Locus 7q31.

MECP2-AUTSX3: methyl-CpG-
binding protein 2. Locus Xq 28.

NLGN 3: Neuroligin 3. Expresion
en el sistema nervioso central del
adulto y fetal terminales.

e AUTSX1: sinapticas RM/ASD/
Asperger.

e ASPGX1: locus Xq 13.

¢ NLGN4 : Neuroligin 4. Termina-
les.

e AUTSX2: presinapticas RM/
ASD /Asperger. Locus Xp
22.33.

e ASPG1I: locus 3g25-q27.
e ASPG2: locus 17p.

e ASPGS3: locus 1g21-g22.

Aspectos neuropsicolégicos

Las hipotesis propuestas desde el
punto de vista neuropsicolégico
para explicar los trastornos gene-
ralizaos del desarrollo son:

1. Deéficit en las funciones eje-
cutivas: a través del sistema
de supervision atencional, las
funciones ejecutivas controlan
el procesamiento automatico
de rutinas, la flexibilidad y la
capacidad de planificacion en
situaciones nuevas. La afecta-
cion de estas funciones puede
ser la causa de las conductas
repetitivas y de los intereses
restringidos en los autistas.

2. Débil coherencia central: la
coherencia central es un estilo
de procesamiento cognitivo que
permite la observacion “holistica”
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de la realidad, es decir, su
analisis como un todo, extra-
yendo los detalles relevantes.
Los autistas suelen fijarse s6lo
en detalles restringidos de la
realidad, lo que se correlacio-
na en estudios de resonancia
funcional con mayor activacion
del area lateral de la corteza ex-
traestriada (habitualmente mas
activada ante la observacion de
zonas especificas en una figu-
ra), mientras que los controles
normales tienen mayor activa-
cion de la corteza dorsolateral
prefrontal (18).

3. Trastorno en la cognicion social:
el déficit en el reconocimiento
de caras y expresiones facia-
les conlleva en los autistas a
incapacidad para percibir las
emociones, asi como para infe-
rir los deseos y las intenciones
de los demas. En esta funcion
es fundamental el papel de la
amigdala. Esta ceguera mental
o ausencia de la teoria de la
mente altera marcadamente la
conducta social, lo que dificulta
la “empatizacion” (19-20).

Aspectos clinicos

Dado que el autismo no tiene en
estos momentos un marcador bio-
logico diagnostico, el dictamen es
estrictamente clinico, basado en sus
manifestaciones conductuales. Las
caracteristicas cardinales son: tras-
torno en el desarrollo del lenguaje,
afectacion cronica de las comuni-
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caciones verbal y no verbal y de la
socializacion, intereses restringidos
y conductas repetitivas (Cuadro 1).

Los ninos autistas permanecen
aislados, desinteresados, con poca
integracion con los pares, pobre
juego simbdlico-imaginativo; no re-
conocen reglas del juego o expresio-
nes faciales, y tienen escasos gestos
expresivos y atencion compartida.
Las conductas repetitivas (estereoti-
padas) son motoras y sensitivo-sen-
soriales. En el primer grupo estan el
aleteo, el balanceo, la deambulacion
y los saltos; en el segundo, tocar
superficies, oler y chupar objetos,
mirar la luz, ver correr el agua o
girar los objetos, etc.

Ademas, presentan conductas dis-
ruptivas e inadecuadas que empeo-
ran su socializacion, algunas veces
disparadas por factores emocionales,
cambios ambientales externos o pro-
blemas de salud general, como dolor,
infecciones, hambre y sueno.

El espectro conductual y cogniti-
vo es muy variable, por lo que es
fundamental el reconocimiento de
debilidades y fortalezas en cada
paciente, para un abordaje estruc-
turado especifico. La experiencia
en la ultima década demuestra
que una intervencion temprana
especifica para cada nifo y su fa-
milia mejora significativamente el
pronodstico (22).

A pesar de las quejas de los padres
desde antes de los dos anos de edad,
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Cuadoro 1. Criterios diagnésticos del DSM-IV-TR

A. Un total de seis (o 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: (a) importante alteracion del uso de multiples comporta-
mientos no verbales, como son contacto ocular, expresion facial, posturas corporales
y gestos reguladores de la interaccion social. (b) Incapacidad para desarrollar relacio-
nes adecuadas al nivel de desarrollo con compaferos. (c) Ausencia de la tendencia
espontanea para compartir con otras personas disfrutes, intereses y objetivos (p.
ej., no mostrar, traer o sefialar objetos de interés). (d) Falta de reciprocidad social
o emocional.

2. Alteracion cualitativa de la comunicaciéon, manifestada al menos por dos de las
siguientes caracteristicas: (a) retraso o ausencia total del desarrollo del lenguaje
oral (no acompanado de intentos par compensarlo mediante modos alternativos
de comunicacién, como gestos o 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 imitativo social propio
del nivel de desarrollo.

3. Patrones de comportamiento, intereses y actividades restringidos, repetitivos y
estereotipados, manifestados por lo menos mediante una de las siguientes carac-
teristicas: (a) preocupacién absorbente por uno o mas patrones estereotipados
y restrictivos de intereses que resulta anormal, sea en su intensidad, sea en su
objetivo. (b) Adhesién aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos, no
funcionales. (c) Manierismos motores estereotipados y repetitivos (p. €j., sacudir o
girar las manos o dedos, o movimientos complejos de todo el cuerpo). (d) Preocupa-
cion persistente por partes de objetos.

B. Retraso o funcionamiento anormal en, por lo menos, una de las siguientes areas, que
aparece antes de los tres afios de edad: (1) interaccién social, (2) lenguaje utilizado en
la comunicacion social o (3) juego simbélico o imaginativo.

C. El trastorno no se explica mejor por la presencia de un trastorno de Rett o de un tras-
torno desintegrativo infantil.

el diagnoéstico de autismo no suele
hacerse antes de los tres o seis anos,
lo que quiere decir que se requieren
herramientas de deteccion precoz
efectivas (21-22). Para este fin, se
recomienda vigilar el neurodesarro-
llo de todos los ninos mediante la
aplicacion de escalas de desarrollo
aplicadas por los médicos, o cues-
tionarios de desarrollo diligenciados
por los padres, en especial durante
los primeros cinco anos de vida
(nivel I de evidencia).
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Por la poca sensibilidad y especifi-
cidad, la Academia Americana de
Neurologia no recomienda el uso
del Denver II (23). Entre las escalas
de desarrollo validadas en hispanos
estan: la Escala de desarrollo Ba-
yley II y el Inventario de desarrollo
Battelle.

Entre los cuestionarios de desarrollo
para los padres, en espanol, encon-
tramos: el Inventario de desarrollo
infantil (CDI, por su sigla en inglés),
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la Escala Brigance, el Cuestionario
del estilo atribucional (ASQ, por su
sigla en inglés), el Cuestionario del
estilo atribucional: socioemocional
(ASQ: SE, por su sigla en inglés), el
Parent’s Evaluation of Developmen-
tal Status (PEDS).

En caso de alteracién del desarro-
llo, se debe definir la posibilidad de
autismo, mediante aplicacion de
instrumentos como el Cuestionario
de deteccion de riesgo de autismo
(CHAT, por su sigla en inglés), el
cual se aplica desde los 18 meses
y no requiere entrenamiento o ex-
periencia clinica en el area (tablas
1y2).

Si una vez aplicado éste u otro ins-
trumento similar hay sospechas
razonables de la posibilidad de au-
tismo, se desarrollara el proceso de
diagnostico especifico, el cual se basa

en cuestionarios, escalas, entrevis-
tas y observaciones estructuradas
aplicadas por profesionales expertos,
con experiencia clinica en este diag-
nostico. Entre las herramientas mas
utilizadas estan la Escala de puntaje
del autismo en la nifiez (CARS, por su
sigla en inglés), la Escala de observa-
cion diagnostica de Autismo (ADOS,
por su sigla en inglés), la Entrevista
diagnostica de autismo (ADI-R, por
su sigla en inglés) y la Lista de control
de conducta del autismo (ABC, por
su sigla en inglés) (24).

Los principales motivos de pre-
ocupacion y, por consiguiente, de
consulta de los padres de ninos
autistas antes de los dos anos de
edad son (25):

¢ Enel area de la socializacién: no
sonrie socialmente. Tiene muy
poco contacto y seguimiento vi-

Tabla 1. Cuestionario de deteccién de riesgo de autismo. Seccién A: preguntar al padre/ madre

¢Disfruta su hijo al ser mecido, saltar en sus rodillas, etc.? Si/No
¢Se interesa su hijo por otros ninos?* Si/No
¢Le gusta a su hijo subirse a los sitios, como a lo alto de las .
Si/No
escaleras?
¢Disfruta su hijo jugando al escondite? Si/No
¢Simula alguna vez su hijo, por ejemplo, servir una taza de té .
. Si/No
usando una taza de juguete u otras cosas?*
¢Utiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar o pedir P
Si/No
algo?
¢Usa alguna vez su hijo el dedo indice, para indicar interés por .
* Si / No
algo?
¢Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequenos y no .
) p . Si/No
solo llevarselos a la boca, manosearlos o tirarlos?
¢Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para mostrarle algo?* Si/No

* Indica las preguntas criticas que son las mas indicativas de la existencia de rasgos autistas.
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Tabla 2. Cuestionario de deteccién de riesgo de autismo. Seccién B: observacion del médico

I. ¢Ha establecido el nifio contacto ocular con usted durante

la observacién? Si/No

II. Consiga la atencion del nino, entonces sefiale un objeto
interesante en la habitacion y diga: “jOh, mira! {Hay un (nom-
bre de juguete)!”. Observe la cara del nino: ¢mira lo que usted
esta senalando?

Si*/No

III. Consiga la atencion del nifio, entonces dele una teteray una

i1
taza de juguete y diga: “¢Puedes servir una taza de té?”" Si'/No

IV. Diga al nino: “¢Donde esta la luz?”. ¢ Sefiala el nifio con su

i+
dedo indice a la luz?* Sit/No

V. ¢Sabe el nino construir una torre de bloques? Si es asi,

¢cuantos? (numero de bloques) Si/No

“ Para contestar “Si” en esta pregunta, asegurese de que el nifio no ha mirado sélo su mano,
sino que realmente ha mirado el objeto que usted ha sefalado.

1 Si puede lograr un ejemplo de simulacién en cualquier otro juego, puntue “Si” en este
item.

* Indica las preguntas criticas que son las mas indicativas de la existencia de rasgos
autistas.

* Si el nifo no entiende la palabra “luz”, repitalo la pregunta con “¢Dénde esta el osito?” o
con cualquier otro objeto inalcanzable, Para registrar “Si” en este item, el nino debe haber
mirado a su cara o en torno al momento de sefialar.

sual. No se interesa o relaciona  edad. Su ausencia no debe impe-
con otros nifios; prefiere estar  dir un diagndstico precoz. Ante
solo, en su propio mundo. estas quejas, debemos iniciar una
evaluacion diagnostica especifica,
y son indicaciones absolutas de
evaluacion amplia inmediata:

e Enelarea comunicativa: hay re-
traso en el lenguaje, no responde
al nombre, no obedece instruc-
ciones (por lo que aveces parece * No balbuceo o hacer gestos a
sordo), no senala con el dedo y los doce meses.

h to de d dida.
1o face gesto de despedida e No decir palabras sencillas a

* En el area comportamental: ha- los 16 meses.
cer frecuentes pataletas, es “opo-
sicionista”, no sabe usar ade-
cuadamente los juguetes, repite
las actividades una y otra vez,
realiza movimientos anormales «  Cualquier pérdida de habilida-
y los repite persistentemente. des sociales o del lenguaje.

* No decir frases de dos o mas
palabras espontaneamente a
los 24 meses (no ecolalia).

Las actividades repetitivas e inte- Desde el punto de vista clinico,
reses restringidos pueden no ser consideramos muy importante la
relevantes hasta los tres anos de  evaluacion de la atencion conjunta
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y la lectura de caras. La atencion
conjunta es un comportamiento
prelingtiistico, consistente en la
capacidad de coordinar la atenciéon
con un interlocutor social y un ob-
jeto o acontecimiento (24). Empieza
e evidenciarse desde los seis meses
de vida, edad desde la cual debemos
explorarla en el proceso de deteccion
precoz del autismo. Se explora mos-
trando un objeto llamativo, en espe-
cial uno luminoso colorido: el nifio
debe observarlo y luego “compartir”
con quien se lo ofrece, mirandolo a los
ojos; luego sonrie en caso de agrado.
La alteracion de la atencion conjun-
ta entre los 12 y los 18 meses es un
hallazgo de gran valor diagnéstico en
el autismo (19-20,26-27).

Para evaluar la lectura de caras, el
examinador llama la atencion del
nifio, le hace gesto de enfadado y le
habla como tal, mientras observa
si la reaccion del nino es de temor
y luego de llanto. Esta reaccion ne-
gativa se desarrolla desde los seis
meses y la positiva, con sonrisa,
desde los ocho meses.

Examenes necesarios
En cuanto a los examenes necesa-
rios, la Academia Estadounidense de
Neurologia recomienda (23) que:
1. Todos los pacientes tengan estu-
dios de funciéon auditiva (emisio-

nes otoacusticas).

2. Se midan las concentraciones de
plomo en la sangre, en especial si

28§

hay pica. Si ésta persiste, se reco-
miendan examenes periodicos.

3. En caso de retardo mental, se
busque un fenotipo sugestivo
en el paciente o el padre. Es
necesario realizar estudio para
X fragil: idealmente ADN. Si no
esta disponible, un cariotipo de
alta resolucion.

4. Se estudien los sindromes de
Angelman y Prader-Willi: FISH
15q11-q13. Si hay fenotipo su-
gestivo.

5. Se indiquen estudios metabdli-
cos si hay: encefalopatia, vémito
ciclico, convulsiones, dismorfias
o retardo mental.

6. Selleve a cabo un electroencefa-
lograma con privacion de sueno
en caso de que haya sospecha
de crisis epilépticas y en todos
los casos de regresion.

7. Se tengan en cuenta la mag-
neto-electroencefalografia y
los potenciales eventos rela-
cionados como herramientas
de investigacion, sin datos de
utilidad clinica rutinaria.

Aunque la Academia Estadouniden-
se de Neurologia concluye que no
hay hallazgos clinicos que respalden
el uso rutinario de la neuroimagen,
nosotros solicitamos resonancia
magnética simple a todos los pacien-
tes para descartar malformaciones o
danos anatomicos asociados.
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