¢
Redilat ’ LATAM| REVISTA LATINOAMERICANA DE CIENCIAS SOCIALES Y HUMANIDADES

Red de Investigadores
Latinoamericanos

DOI: https://doi.org/10.56712/latam.v4i2.814

El trastorno del espectro autista en la actualidad,
abordado para el médico general

Autism spectrum disorder actuality, approached to the general
practitioner

Sindy P. Mora Gutiérrez
sinpamora@gmail.com
https://orcid.org/0009-00070719-3609
Universidad de Ciencias Médicas

San José - Costa Rica

Ericka Marcela Abarca Elizondo
abarcae.99@hotmail.com
https://orcid.org/0009-0004-8765-4679
Universidad Auténoma de Centro América
San José — Costa Rica

Stephanie Chinchilla Barrios
steffymaria06@hotmail.com
https://orcid.org/0009-0007-7097-9815
Universidad de Ciencias Médicas

San José - Costa Rica

Articulo recibido: 26 de junio de 2023. Aceptado para publicacion: 11 de julio de 2023.
Conflictos de Interés: Ninguno que declarar.

Resumen

El trastorno del espectro autista (TEA) es una condicion que ha ido en auge durante los Gltimos
afios, con cada vez mas personas que la padecen, pero aun sigue siendo muchas veces pasada
por alto por lo que se ha llegado a diagnosticar hasta la edad adulta. Las personas con TEA
presentan una serie de caracteristicas en comin como déficits de comunicacién social vy,
patrones motores y sensoriales restrictivos. Actualmente se esta prestando mas atencion a esta
condicién y se da un manejo integral con terapias especializadas tanto de lenguaje como
ocupacional que mejora en gran manera la calidad de vida del paciente. Todavia no se ha llegado
a dilucidar completamente las causas de este espectro, sin embargo, se tienen varias teorias de
las cuales la mas difundida es la de desregulacion de sefiales excitatorias e inhibitorias dentro
de los circuitos neuronales y, factores genéticos y ambientales que se ven involucrados como la
edad paterna y materna, la prematuridad e infecciones virales, entre otras. Los médicos
generales en muchos de los casos somos quienes tenemos el primer contacto con estos
pacientes, por lo que debemos ser muy perspicaces para lograr el diagnéstico. En este articulo
pretendemos abarcar los avances hasta ahora del espectro autista, enfocado en que como
médico general podamos manejar de mejor manera las personas con esta condicién y su
diagnéstico.
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Abstract

Autism spectrum disorder (ASD) is a condition that has been on the rise in recent years, with more
people suffering from it, but it is still often overlooked due to what has been diagnosed until
adulthood. People with ASD present a series of characteristics in common such as social
communication deficiencies and restrictive motor and sensory patterns. Currently, more attention
is being paid to this condition and comprehensive management is given with specialized
therapies, both language and occupational, which improves the patient's quality of life. The
causes of this spectrum have not yet been fully elucidated, however, there are theories of which
the most widespread is the deregulation of excitatory and inhibitory signals within the neuronal
circuits and genetic, and environmental factors are seen involved such as paternal and maternal
age, prematurity, viral infections, and others. General practitioners in many cases are the ones
who have the first contact with these patients, so we must be very perceptive to achieve a
diagnosis. In this article we intend the advances so far in the autism spectrum, focused on the
fact that as a general practitioner we can better manage people with this condition and its
diagnosis.
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EL TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN LA ACTUALIDAD, ABORDADO PARA EL MEDICO
GENERAL

Afios atras el trastorno del espectro autista (TEA) se veia como un padecimiento poco comun,
sin embargo, en los ultimos 20 afios ha generado un aumento en la prevalencia, en infantes de 8
afios, de 1/150 en el afio 2000 a 1/44 en el 2018, diagnosticandose 4.2 veces mas en hombres.
Actualmente, se considera como una condicién de por vida mds que una enfermedad, que tiene
un auge de investigaciones y que se ha vuelto bastante comun y muy heterogénea. Posee
factores en comun como déficits de comunicacién social y, patrones motores y sensoriales
restrictivos, repetitivos e inusuales del comportamiento e intereses; con un espectro que puede
ir de muy leve a severo. Es importante recalcar, que no todas las personas con TEA requieren
algun tipo de apoyo de por vida, y aunque es un trastorno bioldgico, se trata principalmente a
través de terapias de apoyo conductuales, y educacion para el cuidador, los medicamentos son
en realidad un complemento, esto porque la sintomatologia que presentan a partir de las
primeras etapas de la infancia permanece a lo largo de la vida lo que conlleva a deterioro en
diferentes areas del funcionamiento. (American Psychiatric Association, 2014; Lord C, et al.,
2018)

Acerca del incremento de diagndstico de TEA algunos autores se refieren a que esta sobre
diagndstico, otros indican que es mas probable a mayor conocimiento del trastorno, criterios
diagnosticos del DSM-V, existencia de instrumentos de deteccion, y principalmente
reconocimiento de TEA por parte de diferentes profesionales de salud y de educacién. Sin
embargo, la identificacion del TEA usualmente se hace mediante observacién del
comportamiento en los centros médicos, lo que sucede principalmente porque las herramientas
de evaluacidn no son tan accesibles, o porque no se cuenta con el tiempo en la consulta médica
para aplicarlas y que en gran medida se depende de lo que los cuidadores informan, siendo estos
subjetivos y dependen de la formacién académica del cuidador, su cultura y su comprension
acerca del TEA. Estos factores muchas veces hacen que se retrase el diagnoéstico, por lo que
puede llegar a diagnosticarse ya de adulto provocando que estas personas y sus familias hayan
tenido que pasar por adversidades al no comprender lo que les sucede, siendo importante no
solo evaluarlo como una posibilidad en nifios. (Egger HL, et al., 2018; Trejos Barris N, Rubiales J,
Garcia Labandal L., 2023)

Es importante recalcar que esta condicidn va a tener un impacto no sélo en el paciente, sino que
también en sus familias y en la sociedad, lo que aunado a lo expuesto anteriormente, hace que
se deba prestar especial atencién a buscar principalmente que el médico general, el cudl sea
probablemente el primero en captar los casos, tenga el mejor entendimiento de lo amplio que es
el espectro autista, los probables causantes y las caracteristicas clinicas, asi como las
herramientas para mejorar su calidad de vida a través de un manejo integral asociado a terapias
especializadas. (Robles Lépez LR, et al., 2019).

Definicion y clasificacion

El término Trastorno del Espectro Autista hace referencia a un trastorno del neurodesarrollo con
implicacién multidimensional, caracterizado por una interaccién social disminuida con déficits
en la comunicacién a través del lenguaje verbal y no verbal, asi como la presencia de intereses y
comportamientos muy restringidos y repetitivos. Diversos estudios respecto al tema destacan la
importancia del diagndstico e intervencién en infancia temprana para evitar una influencia
negativa del trastorno en cuanto a logros educativos y sociales; por esto, cada vez que se
identifique un nuevo caso de TEA, es fundamental que el paciente y su familia tengan un
adecuado acceso ainformacién y servicios de acuerdo con las necesidades individuales de cada
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individuo. (Alcalg, G. & Ochoa, M., 2022; Hodges, H., Fealko, C. & Soares, N., 2020; Lampert -Grassi,
2018).

En las ultimas décadas, ha habido un incremento en incidencia y prevalencia del TEA, que, si bien
anteriormente se consideraba un trastorno raro y poco frecuente, las estimaciones actuales
muestran afectacion de un porcentaje significativo de la poblacién. Esto se atribuye
principalmente a los cambios realizados en los criterios diagndsticos, en la definicion y al hecho
de que los profesionales de salud han ampliado su conocimiento y son capaces de diagnosticar
mas casos. Hodges, H., Fealko, C. & Soares, N., 2020, aseguran que: “La Organizacion Mundial
de la Salud (OMS) estima que la prevalencia internacional de TEA es de 0,76%, lo cual representa
aproximadamente el 16% de la poblacién mundial infantil”. Mientras que Alcalg, G. & Ochoa, M.,
2022, indican que: “La cifra estimada por los Centros de Control y Prevencion de Enfermedades
de Estados Unidos (CDC), una de las instituciones de mayor prestigio en informacién
especializada y estadisticas de salud, maneja actualmente 1 caso de autismo por casa 68
nacimientos, estimando asi un incremento en la incidencia anual de 17%, la cual es 5 veces mas
frecuente en hombres que en mujeres”. (Alcala, G. & Ochoa, M., 2022; Hervas Zuiiga, A., Balmafia,
N., Salgado, M., 2017; Hodges, H., Fealko, C. & Soares, N., 2020).

En cuanto a la clasificacién, es importante recalcar que en los ultimos tiempos se han realizado
considerables modificaciones en este ambito, asi como en la definiciéon y en los criterios
diagnosticos del TEA. EI DSM-V solia incluir cinco categorias trastornos del Autismo: Trastorno
Autista, Trastorno de Asperger, Trastorno de Rett, Trastorno Desintegrativo Infantil y Trastorno
generalizado del Desarrollo no especificado. Sin embargo, esto cambié en el DSM-V, publicado
en 2014, donde dichas categorias se englobaron en una sola nomenclatura: Trastornos del
Espectro del Autismo. (Hervas Zuiiga, A., Balmana, N., Salgado, M., 2017; Hodges, H., Fealko, C.
& Soares, N., 2020).

Causas y desencadenantes probables

Se considera multifactorial, involucrandose tanto factores genéticos como ambientales, sin
embargo, la complejidad de los mecanismos etiopatogénicos implicados hace que sean dificiles
de detectar. Todavia no se ha encontrado la causa exacta que provoca las alteraciones
neurobiolégicas vistas en este trastorno, sin embargo, existe presencia de alteraciones en la
conectividad, tanto a nivel funcional como estructural, fundamentando la neurodiversidad en los
cambios a diferente escala que se ha llegado a encontrar en el cerebro que ocurren durante la
neurogénesis, la maduracion, la migracién neuronal, la sinaptogénesis, sinaptoplasticidad y la
organizacién de estructuras o la activacién funcional de estas. Entre las alteraciones se
encuentran crecimiento en la corteza del I6bulo frontal y temporal, aumento de volumen de la
amigdala, alteracién en la distribucién de las capas neuronales, proliferacién de dendritas
provocando zonas de hiper o hipo conectividad neuronal, disociacién de conexiones entre
centros de control-circuitos de funciones cognitivas relacionados con empatia y comunicacion,
disrupciones radiales-tangenciales en la organizacion fundamental de las neuronas y de la glia,
disfuncién de neuronas “espejo” y desregulacion de sefiales excitatorias-inhibidoras. (Alcal3, G.
& Ochoa, M., 2022; Morales, P. C., 2018; Robles Lépez LR,, et al.,2019)

Actualmente, se han logrado dilucidar varios genes y factores ambientales relacionados con el
riesgo de autismo. Se considera que los diferentes factores ambientales, genéticos e
inmunolégicos actian en momentos clave del proceso de desarrollo con afectacién simultanea
por la interaccion entre la exposicion al ambiente y la susceptibilidad genética individual, ademas
en muchos casos se suman comorbilidades psiquiatricas al TEA lo que dificulta la localizacién
de un trastorno puro y sus factores directos. Los posibles factores ambientales incluyen
deficiencia de acido félico, deficiencia de zinc, deficiencia de vitamina D, hipoxia neonatal,
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obesidad materna y diabetes mellitus gestacional, edad paterna y materna al momento de la
concepcidn, prematuridad, infecciones virales durante el embarazo (citomegalovirus, influenza,
rubéola), asfixia perinatal, bajo peso al nacer, uso de farmacos anticonvulsivantes o
antidepresivos durante la gestacion (valproato de magnesio), exposicidén a neurotoxinas, entre
otros factores. (Alcald, G. & Ochoa, M., 2022; Robles Lépez LR., et al., 2019; Wang Z, Ding R, Wang
J., 2020)

Genética

En sindromes genéticos raros como el sindrome de X fragil y la esclerosis tuberosa, fue donde
se sugirié la primera evidencia de factores de riesgo genético especificos en TEA. Actualmente,
se han relacionado alrededor de 35 genes con el TEA, con funciones en la migracién neuronal y
la apertura de caminos de los axones, genes que codifican la neurexina 1y 3, el receptor GABA
B3, y con genes que codifican proteinas que transmiten sefiales entre sistemas celulares
relacionadas con proliferacién, motilidad, diferenciacién, crecimiento de conexiones y
sobrevivencia celular. Ademas, se han identificado variantes de un solo nucleétido recurrentes,
de novo, que probablemente alteran en mas de 100 genes, entre los cuales se encuentran NLGN,
NRXN, PTEN, MECP2, UBE3A, SHANK, FMR1, CHD8,DYRK1A, ADNP, ANK, SCN2A, TBR1, DYRK1A,
SYNGAP1, SERBP1, BOLA2, STXBP1 y CDLK56, donde el gen mas comun alterado es CHDS.
Algunos también albergan variantes raras heredadas, es decir que las variantes del nimero de
copias gendmicas, en las que una sub regién cromosOmica se duplica o se elimina, puede
heredarse u ocurrir de novo. Lo anterior hace inferir que hay vias comunes que conducen al
riesgo de TEA y que no existe un sustrato unico, sino que son multiples genes en su constante
interaccion con el ambiente generando un patrén de neurovariabilidad que provoca los sintomas
en el TEA. (Alcald, G. & Ochoa, M., 2022; Arberas, C. & Ruggieri, V., 2019; Lord C,, et al., 2018;
Morales, P. C., 2018; Robles Lopez LR., et al., 2019)

Ademas, segun Arberas, C. & Ruggieri, V., 2019: “Los estudios entre hermanos indican que el ASD
ocurre en 7 a 20% de los nifios subsiguientes después de que a un nifio mayor se le diagnostica
ASD, y esta prevalencia aumenta en nifios con dos hermanos mayores con ASD. El riesgo es de
3 a 4 veces mayor en los nifios que en las nifias. Los modelos de riesgo genético en ASD
favorecen la herencia compleja, con contribuciones aditivas de variantes comunes que
individualmente hacen pequefias contribuciones al riesgo, asi como variantes raras que tienen
tamafios de efecto mas grandes, pero aln no son causas deterministas de ASD". Lo anterior le
da aun mayor importancia al hecho de reconocer los posibles factores genéticos presentes en
cada caso para poder asesorar a las familias de un modo correcto. (Arberas, C. & Ruggieri, V.,
2019)

En relacion con todo lo anterior descrito, se ha empezado a recomendar que a los nifios con TEA
se les realicen pruebas genéticas, incluyendo del sindrome X fréagil, por lo que la secuenciacion
podria llegar a convertirse en el estandar de atencion para TEA, debido a que tienen el potencial
de mejorar la planificacion familiar, activar la deteccion de problemas médicos concurrentes,
ayudar en el prondstico y conectar a las familias con grupos de apoyo especifico, desarrollo de
nuevos tratamientos. (Arberas, C. & Ruggieri, V., 2019; Lord C, et al., 2018)

Dispositivos electronicos

En los ultimos afios se ha ido generalizando el uso de dispositivos electrénicos dentro de las
familias, incluyendo todas las escalas sociales y grupos etarios. Una importante cantidad de
casos atendidos por profesionales de salud, evidencian los efectos negativos que puede
provocar el mal uso de dichos artefactos, tales como sobrepeso, alteraciones de suefio,
irritabilidad, dificultades y/o retraso en el lenguaje, entre muchos otros. (Castro, M. & Cevallos,
A., 2021; Garcia SV, Dias de Carvalho T., 2022)
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Los primeros afios de vida de desarrollo humano se caracterizan por una gran plasticidad
cerebral; es el momento en el que los nifios empiezan a vivir experiencias tanto internas como
externas que poco a poco van conformando su personalidad, su forma de aprender y relacionarse
con los demas, es decir, todas sus vivencias van a ejercer un impacto en el desarrollo cognitivo,
social y emocional. Los nifios menores de 2 afios requieren de interacciones sociales y
exploracién practica para desarrollar sus habilidades motrices, cognitivas y de lenguaje. Debido
a que sus habilidades de memoria y de atencion aun son muy inmaduras, carecen de capacidad
de aprender de los medios digitales tradicionales y se les dificulta transmitir ese conocimiento a
su entorno tridimensional. (American Academy of Pediatrics, 2016; Castro, M. & Cevallos, A.,
2021; Rodriguez Sas & Estrada, 2021).

Una gran cantidad de investigaciones realizadas, han demostrado que la exposicién temprana a
medios tecnolégicos y de una forma desmesurada, puede ser un factor desencadenante
(principalmente en nifios predispuestos) para el desarrollo de TEA o sintomas similares al TEA,
debido a que esto puede generar una respuesta sensorial atipica y una mayor susceptibilidad en
su desarrollo, puntualmente en el drea de dominio del lenguaje. Sumado a esto, los largos
periodos de confinamiento estrictos establecidos durante la pandemia por COVID-19, han
generado un significativo ndmero de consultas de nifios entre los 19-30 meses de vida en los
cuales se ha observado retraso o regresion en sus habilidades sociocomunicativas y analizando
el curso clinico de los pacientes, estos presentan un factor en comun: un aumento en el nimero
de horas de uso de todo tipo de pantallas (televisor, tablets, celulares, entre otros). El hecho de
no haber podido asistir a centros educativos y convivir con padres que teletrabajan, favorecieron
el tener que recurrir al uso de dispositivos electrénicos por largos periodos de tiempo para
mantenerlos entretenidos. (Alrahili, N. et al., 2019; Hermawati, D. et al., 2018; Pachiyappan, T. et
al, 2021; Sociedad Argentina de Pediatria, 2020; Valencia, K et al., 2019)

Alrahili, N. et al., 2019, aseguran que: “Un estudio a gran escala realizado en Corea en nifios
pequefos para determinar el efecto del tiempo de pantalla en el desarrollo del lenguaje a través
de multiples entrevistas y cuestionarios, encontro que el retraso en el lenguaje es proporcional al
tiempo de exposicidn a pantallas, con un riesgo 2.7 veces mayor para aquellos nifios que pasan
2 horas seguidas viendo la television”. (Alrahili, N. et al., 2019)

Causas maternas

En el caso de los factores de la madre, se ha relacionado el uso de medicamentos durante el
embarazo como el misoprostol que es desencadenante de los casos de sindrome de Moebius,
antidepresivos y antiepilépticos principalmente acido valproico, ademas, exposiciéon a
agroquimicos, los piretroides y pesticidas, consumo de alcohol, cocaina o tolueno inhalado que
son teratdgenos, e incluso la situacion de estrés materno y depresion. (Arberas, C. & Ruggieri, V.,
2019)

En el caso de la diabetes materna y la asociacion de TEA sigue sin tenerse claridad del
mecanismo, sin embargo, se ha visto que la descendencia de madres diabéticas exhibia
comportamientos similares a los autistas, como vocalizaciones ultrasonicas reducidas y
alteracién de la interaccién social, ademas, la hiperglucemia induce la generacién de especies
reactivas de oxigeno persistentes dando la inhibicién de SOD2 lo cual es un posible mecanismo
del comportamiento autista. (Lu J, Wang Z, Liang Y, Yao P., 2022)

Por otro lado, la exposicién a quimicos es el factor mas comidnmente asociado con efectos
adversos en los hijos, se ha determinado que el consumo de marihuana durante el embarazo
aumenta 1,5 veces el riesgo de dar a luz a un nifio con autismo. Por otro lado, se ha relacionado
la exposicién a metales con TEA, al encontrar niveles de plomo y mercurio significativamente
mas altos en los nifios con autismo en relacién con los controles, donde los niveles de plomo en
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la sangre estaban positivamente correlacionados con el autismo, y los niveles de mercurio en la
sangre eran relacionados con un aumento en el comportamiento similar al autismo. (Lu J, Wang
Z,Liang Y, Yao P., 2022)

También se ha considerado que en mujeres embarazadas las alteraciones hormonales son un
factor de riesgo potencial para el autismo y que las hormonas sexuales pueden ser en parte la
causa, donde la progestina prenatal esta estrechamente relacionada con la prevalencia de TEA
al modular las respuestas neurogénicas y afectar el desarrollo de las respuestas cognitivas al
regular a la baja la expresién de ERB, y en el ovario poliquistico las hormonas afectan el desarrollo
de los sistemas neuroendocrino y neuro inmune en las primeras etapas de la vida, aumentando
el riesgo de que los nifios nazcan con esta condicién. (Lu J, Wang Z, Liang Y, Yao P., 2022)

RESULTADOS

En el cuadro siguiente se pueden observar los porcentajes de riesgo de TEA de cada uno de los
factores maternos.

Tabla 1

Factores maternos que se han asociado al riesgo de TEA

Factores Maternos Aumento de riesgo de TEA
Obesidad 36%
Diabetes materna 62%
Diabetes gestacional 42%
Ovario poliquistico 59%
Uso de antidepresivos No determinado
Depresion 87%
Hipertension 35%
Infeccidn materna 30%
Exposicién a organofosforados 60%

Fuente: Modificado de Lu J, Wang Z, Liang Y, Yao P., 2022.
Otras

Desde el punto de vista neuroanatémico, se han observado irregularidades en el giro frontal
inferior y el cingulo, corteza orbitofrontal y la amigdala, que explicarian la carencia de empatia,
afectividad y cognicion inadecuadas, falta de reconocimiento en expresiones faciales, corporales
y emocionalidad vistos en el autismo. (Alcalg, G. & Ochoa, M., 2022)

Por otro lado, algunos autores han propuesto que el sistema inmune y el eje cerebro-intestino-
microbioma desempefia un papel, asi como la ingesta de acido félico durante el embarazo, ya
que la baja ingesta predispone a problemas del neurodesarrollo e incluso a trastornos
neuropsiquiatricos en la edad adulta, pero ahora se ha visto que dosis elevadas de acido félico
durante el embarazo pueden aumentar el riesgo de presentar TEA. Ademas, se ha empezado a
tener evidencia de que la deficiencia de vitamina D podria ser un factor desfavorable del autismo,
sin embargo, los mecanismos subyacentes no estan claros, pero la teoria se basa en que la
vitamina D tiene efectos importantes sobre el desarrollo y la funcién del cerebro, incluida la
diferenciacion neuronal, la proliferacién y la apoptosis, la regulacién de la plasticidad sinaptica,
la ontogenia del sistema dopaminérgico, la inmunomodulacién y la reduccién de la carga
oxidativa. (Alcala, G. & Ochoa, M., 2022; Wang Z, Ding R, Wang J., 2020).

Finalmente, es importante hacer énfasis en que en diferentes estudios de metaandlisis se ha
demostrado que las vacunas no estén asociadas al autismo. (Alcald, G. & Ochoa, M., 2022)
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Diagndstico

En el Trastorno del espectro autista se debe dar observacién de ciertos comportamientos que
hacen que se dé la sospecha clinica del diagnéstico, y este puede ser diagnosticado por
pediatras, psiquiatras, psicdlogos e inclusive médicos generales que se hayan capacitado para
la aplicacién de pruebas para TEA, lo ideal es que sea un diagndstico multidisciplinario. Existen
diferentes instrumentos de diagndstico estandarizados entre los cuales se encuentra la
Herramienta STAT, la cual es una observacién de 20 minutos para nifios pequefios; el ADOS, el
cual consiste en una observacién de 45 minutos, con pruebas en diferentes situaciones para ver
el comportamiento y de diferentes formatos para ser aplicado desde los 12 meses hasta la edad
adulta; y la Entrevista de Diagndstico de Autismo-Revisada (ADI-R) que se le hace a los
cuidadores, para realizar una historia de desarrollo mas completa, entrevistas a cuidadores.
Ademas, para evaluar los sintomas y como medidas del funcionamiento cotidiano se cuenta con
escalas, como la Escala de calificacion del autismo infantil (CARS), la Escala de respuesta social
(SRS) y el Cuestionario de comunicacién social (SCQ). En el cuadro siguiente se definen los mas
utilizados. (Lord C, et al., 2018).

Tabla 2

Pruebas diagndsticas de TEA mds utilizadas

Prueba Objetivo Edad de aplicaciéon

ADOS Evaluar conductas sociales y de Edad mental mayor de 2
comunicacion, segun edad y nivel de afios
lenguaje Se puede realizar en adulto

CARS Identificar y determinar gravedad de Mayores de 2 afios
sintomas a través de observacion

CHAT Detectar rasgos autistas 18 meses

ADI-R Evaluar sospecha de TEA Edad mental mayor de 2

afos
Coeficiente del  Identificar caracteristicas centrales del A partir de los 4 afios
espectro autista fenotipo autista Se puede realizar en adulto

Fuente: Modificado de Robles Lépez, LR., 2019.

En los ultimos afios se ha propuesto que el diagnéstico se puede realizar desde antes de los 12
meses de edad con una prueba de cribado en todo nifio que no balbucee, que no imite o que no
sefala, y si se llega a encontrar indicadores del espectro se aplique una evaluacién de los
trastornos del desarrollo y un diagndstico diferencial con otras patologias. Es importante
enfatizar que el diagndstico mas fidedigno es el que se basa en la observacién clinica con los
informes del cuidador, de manera que, no se debe realizar el diagndstico Unicamente con los
informes de los padres o con instrumentos diagndsticos. (Lord C, et al., 2018).

Manifestaciones clinicas

Los sintomas aparecen usualmente en los primeros tres afios, en algunos desde el primer afio y
permanecen a lo largo de la vida, ocasionando deterioro significativo en diferentes areas del
funcionamiento. Se va a tener sintomatologia de habilidades disminuidas del lenguaje e
interaccion social y, presencia de comportamientos estereotipados y repetitivos, lo que provoca
que puedan llegar a presentar problemas en el desarrollo del lenguaje verbal y no verbal como
gestos con manos, contacto visual y expresiones faciales. Ademas, en muchos casos muestran
comportamientos como autolesiones, resistencia a las ordenes, agresividad, convulsiones,
déficit de atencion/hiperactividad y se suele asociar a trastorno generalizado de ansiedad,
depresion mayor, trastornos obsesivos/compulsivos, y trastornos del suefio/vigilia (American
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Psychiatric Association, 2014; Barris, N., Rubiales, J. & Labandal, L., 2023; Robles Lépez LR., et
al.,2019; Wang Z, Ding R, Wang J., 2020),

Entre las principales manifestaciones se encuentran:

Patrones del lenguaje: lenguaje repetitivo o rigido, ecolalia con alteracién en la prosodia,
regulacion del volumen y control de la velocidad del lenguaje. Usualmente tiende a mantener
conversaciones sin sentido con carencia de habilidades para adecuar y seleccionar el uso del
lenguaje a los contextos sociales, con vocabulario amplio pero limitado solo a alguna drea o tema
que les interese, asi como, incapacidad de mantener el ritmo de la conversacién en coherencia
con la expresién emocional del interlocutor, falta de interés por el discurso de la otra persona y
dificultades para respetar el turno, ademas de, déficit en la comprensién de conceptos
abstractos, ironia, sarcasmo y lenguaje metaférico. (Morales, P. C., 2018; Robles Lopez LR, et
al.,2019)

Disfunciones sensoriales: hiper o hiposensibilidad a la percepciéon de estimulos auditivos,
tactiles, visuales o gustativos, provocando trastornos alimentarios (selectividad, patrén muy
restringido e incluso raramente anorexia) y del suefio. (Arberas, C. & Ruggieri, V., 2019)

Alteraciones en funciones ejecutivas y la atencién: Deficiencia en la integraciéon espacial,
dificultad para organizar y secuenciar los pasos que permiten solucionar un problema, asi como
en la planeacion de la vida diaria, dificultades para organizar o aplicar la informacién que ya
poseen, escasa flexibilidad mental y atencidon hiperfocalizada por lo que provoca que se adaptan
con dificultad a los cambios que ocurren constantemente en el ambiente. Ademas, presentan
facil distraccion con pobre resistencia a la interferencia, fracaso en el procesamiento como un
todo de un estimulo y se enfocan en sus partes individuales. (Morales, P. C., 2018; Robles Lopez
LR., et al.,2019)

Desregulaciéon emocional: Presentan dificultades en integrar la informacion proveniente de su
mundo interno y externo, en los nifios se observa alteracion conductual, hiperactividad,
impaciencia, irritabilidad, rabietas, conductas agresivas y dificultad para mantener la
concentracion, mientras que en los adultos se manifiesta como sintomas ansiosos e irritabilidad.
Lo anterior los lleva a una necesidad de regulacién emocional interna a través de estereotipias
motoras y del lenguaje, rituales y pensamientos rumiativos. Por otro lado, poseen dificultades en
la empatia, dificultades en las relaciones reciprocas como atencién compartida, contacto ocular
y comprension de los pensamientos e intenciones de los otros. (Arberas, C. & Ruggieri, V., 2019;
Morales, P. C., 2018)

Ademas, se han realizado diversos estudios en poblaciones de riesgo de hermanos de nifios con
autismo, con el fin de lograr detectar los sintomas precoces de TEA, en la mayoria se ha llegado
a destacar que por ejemplo a los 18 meses se tienen como comportamientos predictivos el
reducido o alterado contacto ocular, disminucién de gestos comunicativos y de dar u ofrecer
objetos a una persona para compartirlos; o que si tengan contacto ocular intacto pero con
conductas repetitivas y disminucion de dar objetos a una persona para compartir o pedir, lo cual
se ha visto que provoca un incremento de 3 veces el riesgo de desarrollar TEA a los 36 meses.
Sin embargo, es necesario realizar mas estudios al respecto. (Hervas Zuiiga, A., Balmania, N.,
Salgado, M., 2017).

Segun DSM-5

El DSM-5 engloba todas las anteriores clasificaciones de autismo en un solo diagnéstico, el cual
es el trastorno de espectro autista, y establece criterios para diagnosticar. En el cuadro 3 se citan
estos
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criterios.
Tabla 3
Criterios Diagndsticos DSM-5

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion social y en la interaccion social en diversos
contextos, manifestando por lo siguiente:

-Deficiencias en la reciprocidad socioemocional que pueden presentarse desde un
acercamiento social anormaly fracaso de la conversacién normal en ambos sentidos pasando
por la disminucion de intereses, emociones o afectos compartidos hasta el fracaso en iniciar
o responder a interacciones sociales.

-Deficiencias en las conductas comunicativas no verbales utilizadas en la interaccion social
que pueden presentarse desde una comunicacion verbal y no verbal poco integrada
manifestandose como anomalias del contacto visual y del lenguaje corporal o deficiencias de
la comprensién y el uso de gestos, hasta una falta total de expresién facial y de comunicacién
no verbal.

-Deficiencias en el desarrollo, mantenimiento y comprensién de las relaciones que pueden
presentarse desde dificultades para ajustar el comportamiento en diversos contextos sociales
pasando por dificultades para compartir juegos imaginativos o para hacer amigos, hasta la
ausencia de interés por otras personas.

B. Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses o actividades, que se
manifiestan en dos o mas de los siguientes puntos:

-Comportamientos verbales, motores o uso de objetos estereotipados o repetitivos (como
estereotipias motoras simples, alineacién de los juguetes o cambio de lugar de los objetos,
ecolalia, frases idiosincrasicas).

-Excesiva inflexibilidad de rutinas o patrones ritualizados de comportamiento verbal o no
verbal (como gran angustia frente a cambios pequefios, dificultades con las transiciones,
patrones de pensamiento rigidos, necesidad de tomar el mismo camino o de comer los
mismos alimentos cada dia).

-Intereses restringidos y fijos que son anormales en cuanto a su intensidad o foco de interés
(como fuerte apego o preocupacion por objetos inusuales, intereses excesivamente
circunscritos o perseverantes)

-Hiper o hiporreactividad a los estimulos sensoriales o interés inhabitual por aspectos
sensoriales del entorno (como indiferencia aparente al dolor/temperatura, respuesta adversa
a sonidos o texturas especificos, olfateo o palpacion excesiva de objetos, fascinacién visual
por las luces o el movimiento).

C. Los sintomas han de estar presentes en las primeras fases del desarrollo, pero pueden no
manifestarse totalmente hasta que la demanda social supera las capacidades limitadas.

D. Los sintomas causan un deterioro clinicamente significativo en lo social, laboral y otras
areas importantes del funcionamiento habitual.

Fuente: American Psychiatric Association, 2014

Sumado a los cambios realizados en la quinta edicién del Manual Diagnoéstico y Estadistico de
los Trastornos Mentales en cuanto a definicién, clasificacion y criterios diagndsticos, también se
introducen los niveles de gravedad, tanto en el ambito de comunicacién social como de
comportamientos restringidos para permitir identificar el nivel de apoyo que requieren los
pacientes, lo cual se describe en el cuadro 4. (Hervds Zuiiiga, A., Balmaiia, N., Salgado, M., 2017).
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Tabla 4

Niveles de Gravedad del Trastorno del Espectro Autista

Categoria Comunicacion social Comportamientos restringidos y
repetitivos
Grado 1 Dificultad para iniciar = Dificultad al alternar actividades:
“necesita ayuda” interacciones sociales por poco problemas de organizacién y
interés en las mismas. planificacién dificultan la
autonomia.
Grado 2 Deficiencias notables en Interferencia frecuente en la vida
“necesita ayuda aptitudes de comunicacién social = diaria: inflexibilidad al cambio de
notable” verbal y no verbal: inicio limitado = acciones o de enfoque.
de interacciones sociales.
Grado 3 Deficiencias muy graves en Interferencia marcada en la vida
“necesita ayuda comunicacion social verbal y no = diaria: inflexibilidad al cambio de
muy notable” verbal: respuesta minima a acciones o de enfoque.

apertura social a otras personas.

Fuente: Modificado de Hervas Zufiga, A., Balmafia, N., Salgado, M., 2017.
Diagnéstico de TEA en niiios mayores, adolescentes y adultos

En algunos casos el diagndstico de TEA no se realiza en nifios pequefios, sino que ocurren de
forma mas tardia, lo cual puede ocurrir debido a presencia concomitante de ansiedad,
hiperactividad o trastornos del estado de dnimo que pueden enmascarar el espectro autista el
TEA, o factores como sexo femenino, origen étnico, multilingliismo, factores socioeconédmicos o
no encontrarse en la edad de adquisicidn de lenguaje. En estos casos se realizan las mismas
evaluaciones que en nifios mas pequefios, pero se agrega la evaluacion de trastornos
psiquiatricos relevantes. Sin embargo, ante la sospecha del espectro las preguntas sobre el
diagnostico son un poco distintas debido a que muchas veces ya se cuenta con historial de
dificultades por su edad. (Lord C, et al., 2018)

Ademas, en el caso del diagnéstico de TEA en edad adulta es comun que no tengan discapacidad
intelectual pero si condiciones psiquiatricas comdrbidas, y la proporcion de diagnésticos en esta
edad es mucho menor, y se utilizan las herramientas ADOS, 3di y SRS si estos tienen fluidez
verbal, evaluacion cognitiva general que incluya puntajes verbales y no verbales, junto a medidas
diagndsticas psiquiatricas y un historial de desarrollo reportado por los familiares. Los adultos
dentro del espectro se benefician en muchos casos, para ajustarse a los rasgos centrales del
autismo, del uso de adaptaciones a la estructura y al contenido de la sesion en la que se busca
llegar al diagnéstico. (Musich FM DR, Aragén-Daud AAD., 2022; Lord C, et al., 2018),

Manejo

Debe serintegral y multidisciplinario, incluyendo terapia cognitivo conductual y en algunos casos
tratamientos farmacolégicos. La mejor evolucién clinica del nifio se obtiene con la deteccién
temprana para lograr implementar intervenciones precoces, intensivas e integrales; por lo que es
importante adquirir un adecuado conocimiento sobre el desarrollo tipico que hace sospechar de
TEA, y empoderar a los padres y familiares acerca de cudles son las caracteristicas y como
brindar apoyo y herramientas a las personas con este trastorno. La mejor forma de manejo para
un paciente con autismo es la que facilite el desarrollo de las habilidades sociales para este.
(Alcala, G. & Ochoa, M., 2022; Hervas Zufiga, A., Balmaria, N., Salgado, M., 2017; Robles Lopez
LR., et al., 2019)
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Lo mds importante para un adecuado manejo del TEA, es que debe iniciar lo mas temprano
posible, inclusive cuando la sospecha esta presente, pero el diagndstico puede aln no ser claro,
con un seguimiento periédico de su evolucién hasta confirmar o descartar el diagnéstico.
Ademads, debe ser compartida y coordinada entre los padres, la escuelay el terapeuta, con pautas
y estrategias previamente consensuadas entre todos y disefiadas especificamente para cada
nifio. (Hervas Zuiiiga, A., Balmaniia, N., Salgado, M., 2017).

No farmacoldgico

En las distintas terapias e intervenciones se van a destacar diferentes prioridades segun el
momento evolutivo y las capacidades del nifio, cambiando el foco de atencién preferente hacia
una motivacién preferencial por el mundo social con objetivos basados en los hitos del desarrollo
esperable de un nifio “tipico”. Se busca de manera sistematica, intensiva y regular, una estructura
organizativa externa que estimula la aplicacién de capacidades cognitivas y autorregulatorias del
nifio en una variedad de tareas de interaccién social, girando alrededor de rutinas sociales
centradas en la motivacion e intereses propios del paciente, teniendo como finalidad, estimular
y trabajar las areas del neurodesarrollo mas afectadas, procurando que logre interaccién de
forma espontéanea. (Hervas Zuiiiga, A., Balmaria, N., Salgado, M., 2017; Morales, P. C., 2018)

De forma general mediante la imitacion e iniciacidn de todo tipo de acciones, movimientos y
actividades en interacciéon con otra persona, se busca estimular las estructuras cerebrales
relacionadas con el seguimiento de la mirada, la atencién conjunta, la percepcién facial, el
reconocimiento de emociones y la imitacion, entre otras. (Hervas Zufiga, A., Balmana, N.,
Salgado, M., 2017)

Todo lo anterior se aplica segun la etapa de la vida en la que se encuentre el paciente, como se
observa en el cuadro a continuacién.

Tabla 5

Aplicacién de las intervenciones segun la etapa de la vida

Nifios Intervencion estructuraday predecible segun sus posibilidades intelectuales,
pequeios debe adaptarse en casa y en escuela. Apoyos visuales y recompensas
sencillas para facilitar la comprensién de lo que se espera de él.
Intervenciones tempranas mediadas por los padres con guia de los
terapistas.
Nifios con poca capacidad comunicativa verbal: introduccion de métodos
alternativos de comunicacion en el momento adecuado (pictogramas).

Alolargodela En el caso de capacidad intelectual normal o superior, es recomendable
Educacion enviarlo a la escuela ordinaria, para facilitar la comprensién del entorno, su
Primaria integracidon en grupo, adecuar su conducta a las exigencias sociales y
mejorar dificultades especificas de aprendizaje o lenguaje.
Grupos de habilidades sociales.

Durante la Priorizar mejora de competencias sociales, ampliacién de intereses, control
Educacion de impulsividad y mejorar nivel de autonomia.
Secundaria Grupos de habilidades sociales.
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Adolescencia = Su conducta, afectividad y capacidad de socializacién esta determinada, en
gran parte, por su experiencia vital durante las etapas previas. Iniciar una
intervencion en grupo con chicos con caracteristicas similares en la etapa
anterior, es favorecer el establecimiento de un grupo de referencia con el que
compartir intereses a nivel social, poner en practica el nivel de autonomia
que cada uno de ellos ha sido capaz de alcanzar y adecuar la responsabilidad
que exige su edad.

Programas comunitarios.

Adultos Explicar claramente la razén y los objetivos del trabajo terapéutico puede
contribuir a que la terapia sea aceptada por el paciente. Los cambios
conductuales deben introducirse de forma gradual, comenzando por los mas
sencillos y manejables. Utilizar tarjetas de afrontamiento y recordatorios en
el celular para monitorear el estado de animo y ensefar estrategias de
afrontamiento, regulacidon emocional, resolucién de problemas, manejo de la
incertidumbre, asertividad y habilidades organizativas.

Programas comunitarios.

Fuente: Elaboracion propia. (Hervas Zuiiiga, A., Balmaria, N., Salgado, M., 2017; Lord C, et al.,
2018; Musich FM DR, Aragén-Daud AAD., 2022),

Ademds, segun el aspecto que se quiere mejorar existen técnicas especificas dadas por los
distintos terapistas, terapia del lenguaje que aumentan la adquisicion de palabras sueltas
habladas y mejoran la estructura de oraciones simples, y la terapia ocupacional con
intervenciones orientadas a los sentidos con enfoques de integracion sensorial mejorando las
habilidades sensoriales y motoras a corto plazo, utilizando musicoterapia, estimulacion
ambiental, sin embargo, varios componentes relacionados con los sentidos como mantas
pesadas, columpios o cepillado no han mostrado efectos positivos consistentes, excepto el
masaje. También se ha demostrado que con el uso de las historias sociales para representar un
evento anticipado reducen el comportamiento disruptivo. Las adaptaciones en la comunicacion
deben ser flexibles, algunos pueden necesitar uso de lenguaje mas especifico, concreto y directo,
otros pueden requerir de un mayor tiempo para procesar informacién, conceptos verbales y
formular una respuesta. (Lord C, et al., 2018; Musich FM DR, Aragén-Daud AAD., 2022)

Farmacoldgico

En la actualidad no se cuenta con farmacos de probada efectividad para los sintomas propios
del autismo, os unicos usados en TEA aprobados por la FDA son la risperidona y el aripiprazol,
que en realidad se usan para tratar la irritabilidad, impulsividad e hiperactividad asociada.
Ademds, en su mayoria no necesitan o no se benefician del tratamiento con farmacos, siendo la
terapias e intervenciones el tratamiento de eleccidn, sin embargo, cuando es requerido usarlo se
instaura en estrecha colaboracion con los cuidadores, comenzando con un Unico farmaco e
incrementando despacio evitando comenzar el tratamiento durante periodos de cambio en la
vida o situaciones muy estresantes, para evitar efectos secundarios y se retira si estos son
severos. (Alcalg, G. & Ochoa, M., 2022; Hervas Zuiiiga, A., Balmaiia, N., Salgado, M., 2017)

La primera opcion utilizada es la risperidona, la cual se puede incluso a menores de 12 afios
(solucién de 1 mg/mL), en casos severos de irritabilidad y agresion auto o hetero dirigida se
puede utilizar el aripiprazol también puede ser usado antes de los 12 afios. Ambos antipsicéticos
atipicos provocan efectos adversos como ganancia de peso, apetito voraz, hipertrigliceridemia,
somnolencia, sintomas extrapiramidales y alteraciones del electrocardiograma por lo que debe
realizar monitorizacion que incluya riesgo metabdlico y control de peso, con el aripiprazol se debe
vigilar por neutropenia y la evaluacion de ideacion suicida. (Alcald, G. & Ochoa, M., 2022)

LATAM Revista Latinoamericana de Ciencias Sociales y Humanidades, Asuncion, Paraguay.

ISSN en linea: 2789-3855, julio, 2023, Volumen IV, Nimero 2 p 3039.




¢
Redilat ’ LATAM| REVISTA LATINOAMERICANA DE CIENCIAS SOCIALES Y HUMANIDADES

Red de Investigadores
Latinoamericanos

Para los sintomas especificos del espectro se ha estado experimentando con moduladores de
los receptores de glutamato, antidepresivos, antibioticos, ejemplos serian la vitamina D,
oxitocina, memantina, arbaclofen, D-cicloserina, naltrexona, N-acetil cisteina, sin embargo, aun
se requieren mas estudios. (Hervas Zuiiiga, A., Balmafia, N., Salgado, M., 2017; Robles Lépez LR,
etal, 2019).

Ademas, se cuenta con tratamiento para las diferentes comorbilidades asociadas a el autismo,
las cuales se describen en el siguiente cuadro.

Tabla 6
Aplicacién de las intervenciones segun la etapa de la vida

Irritabilidad, agitacion, Antipsicdticos atipicos: aripiprazol y la risperidona,

labilidad emocional, mejorando: irritabilidad, agitacién.

hiperactividad

Trastorno de déficit atencional Metilfenidato, Guanfacina y clonidina

e hiperactividad

Alteraciones de sueiio/vigilia Melatonina, clonidina, antihistaminicos y trazodona.
Quetiapina para casos de insomnio resistentes a otros

farmacos

Ansiedad Atomoxetina

Agresion y agitacion Clonidina, guanfacina, antipsicéticos atipicos, propanolol, di
valproato, litio, oxcarbazepina o clonazepam

Trastorno Fluoxetina y fluvoxamina

obsesivo/compulsivo

Fuente: Elaboracion propia. (Alcald, G. & Ochoa, M., 2022; Hervas Zuiiga, A., Balmaiia, N.,
Salgado, M., 2017),

Prondéstico

Segun Howlin P., 2021: “Un metaandlisis reciente identific6 17 estudios (de 8074 registros
buscados) con 1076 participantes. Las estimaciones combinadas de los resultados indicaron
que aproximadamente el 18 % de los participantes obtuvieron un resultado "bueno" en términos
de empleo, relaciones sociales y vida independiente; El 28 % recibié una calificacién de resultado
“regular” (es decir, permanecer relativamente dependiente, pero en alguna forma de empleo con
apoyo y con algunas actividades sociales fuera del hogar); El 51% fue calificado como pobre”.

En muchos casos se vuelve dificil para las personas con TEA obtener los mismos niveles de
educacién que sus pares neurotipicos, encontrar trabajos de tiempo completo o vivir de forma
independiente, por ejemplo, en los Estados Unidos un estudio determind que la mayoria de las
personas con esta condicion vive con sus padres al menos hasta la mediana edad, y sélo 25%
viven en sus propios hogares, dependiendo financiera, emocional y fisicamente de sus familias
para recibir apoyo y alojamiento. Sin embargo, con una intervencion adecuada y temprana se da
mejoria de sus sintomasy su calidad de vida. En el caso de los adultos con TEA con discapacidad
intelectual se ha visto que pueden hablar en algun nivel, atender sus necesidades basicas y hasta
tener la capacidad de trabajar, pero necesitan apoyo diario. Se ha demostrado que la capacidad
de funcionar adecuadamente en la edad adulta depende en gran parte de la aceptacién y el apoyo
que ofrecen las familias, los servicios educativos, laborales, médicos, sociales y comunitarios.
(Howlin P., 2021; Lord C, et al., 2018; Wang Z, Ding R, Wang J., 2020)

Otro punto que influye en el prondstico es que se ha concluido que un gran nimero de personas
con autismo poseen condiciones psiquiatricas concurrentes, por lo que, a lo largo de su vida van
a necesitar apoyo psicosocial especifico al tener cada vez mas crecientes demandas sociales
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relacionadas con la vida independiente, las relaciones personales y el empleo, lo que se refleja
en que, se ha visto que la sintomatologia, disminuye desde la nifiez hasta la edad adulta y
continda disminuyendo hasta la edad adulta tardia, mientras que el uso de medicamentos y
servicios de hospitalizacion aumenta con condiciones sociales muy limitadas, mala integracion,
malas perspectivas laborales y altas tasas de problemas de salud mental. (Howlin P., 2021;
Keller, R, et al., 2020)

CONCLUSION

Aun existen muchas incdgnitas acerca del TEA, sin embargo, es importante recalcar que las
reacciones de la familia y el diagndstico temprano afectan el resultado del nifio tanto como lo
hace un tratamiento especifico, por lo que se debe involucrar a la familia en cada paso que se
da, y dar seguimiento con especial atencién a los momentos donde se da una transicién como
el diagndstico, el ingreso y egreso de la escuela y algin cambio en la dindmica familiares. De
manera que como médicos debemos comprender las necesidades de las personas con TEA para
buscar los apoyos, intervenciones y estrategias, y aplicarlos desde la sospecha diagnéstica en
adelante, para mejorar integracion social, alcanzar mayores logros en educacion y empleo, y
mejorar en general su calidad de vida.
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