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Summary. Introduction. The autism spectrum disorder (ASD) diagnostic process requires expertise both in the knowl edge of
autism as in teamwork strategies with different professionals, often working in different clinic services, and with parents. Aim.
To recommend a consensus diagnostic procedure for ASD, that has been designed by the Sudy Group of the Instituto de Salud
Carlos|ll. Development. The reports emphasize the need to obtain a complete clinical history, covering personal, family and
psychosocial antecedents; detailing the basic areas affected in ASD —social interaction, communication and restricted patter ns of
behaviour, activities and interests—. Diagnostic teststo be used asa routine in all cases are described and analysed —including
both psychoeducational and biomedical tests—. Also, testsindicated in cases with suspected identifiable physical disorders
are covered, as well as those medical tests to be used for research purposes only. Conclusion. The diagnostic procedure
requires the implementation of a coordinated interdisciplinary assessment strategy, that needs to ensure the participation of
professionals from very different fields in active collaboration with the family. Their role culminates in the preparation and
delivery of a personalized report. Every diagnostic procedure needs to be accompanied by an action plan that includes
immediate support to the person with ASD, aswell asinformation to the family on resources and community initiativesin their
living area. [REV NEUROL 2005; 41: 299-310Q]

Key words. Autistic disorder. Clinical protocols. Diagnostic techniques and procedures. DSM-1V. ICD. Medical records.

Neurological diagnostic techniques. Practice guidelines. Recommendations. Routine diagnostic tests.

INTRODUCCION

El diagnostico del autismo, prototipo de los trastornos del es-
pectro autista (TEA), es un proceso de carécter deductivo, me-
diante el cual los profesionales o especialistas, guiados por sus
conocimientos y experiencia clinica, y mediante las categorias
universalmente aceptadas por la comunidad cientifica (DSM-
IV-TR [1] o CIE-10[2,3]), clasifican y caracterizan €l compor-
tamiento del individuo y establecen un plan de intervencion
apropiado alas caracteristicas de la persona.

Una vez caracterizado sindromicamente € trastorno, y rea-
lizado €l diagnéstico diferencial, se ha de proceder aun estudio
biomédico que busgue causas subyacentes, ayude a entender

mejor las necesidades del paciente y oriente sobre laindicacion
individualizada de exploraciones complementarias.

Parallevar acabo este proceso serequiere, por tanto, lapues-
ta en marcha de una estrategia coordinada de evaluacion de ca
récter multidisciplinario, que asegure la participacion de espe-
ciadistas de lapediatria, la psicologia, la neurologiay la psiquia
tria. Laevaluacion hade ser lo més completa posible y hade evi-
tar, a mismo tiempo, pruebas innecesarias que dupliquen resul-
tados sobre los que ya se tiene certeza, o que de forma injustifi-
cada dilaten la presentacion del informe o causen malestar ala
persona con TEA o asu familia. Los representantes legales del
paciente deberan autorizar, tras recibir la adecuada informacion,
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larealizacion de las pruebas o exploraciones propuestas; se debe
favorecer lapresenciade lafamilia siempre que ello sea posible.

El proceso diagndstico en los TEA es una actividad que re-
quiere especializacion y experiencia, tanto con relacion al cono-
cimiento del autismo, como paratrabajar en equipo con diferen-
tes profesionales, muchas veces adscritos a distintos servicios
clinicos. Igualmente, los profesionales que afronten la tarea de
realizar un diagndstico de autismo deben promover la partici-
pacion eficaz de la familiay fomentar el intercambio de infor-
macién en busca de una vision compartida del problema.

Al finalizar la evaluacion, los representantes legales —y las
propias personas con TEA en la medida en que esto Ultimo sea
posible- deberan recibir informaci 6n adecuada, verbal y escrita,
sobre | os resultados obtenidos; asimismo, tendran la posibilidad
de aclarar cualquier duda que deseen plantear o de buscar una
segunda opinion profesional. La confidencialidad de sus datos
estara garantizada.

Toda eval uacion ha de acompaiiarse de un plan de accién que
incluya el apoyo inmediato ala personacon TEA y laprovision
de informacion sobre recursos e iniciativas comunitarias en su
zona (pueden consultarse algunos recursos de informacion y apo-
yo en lapaginaweb, URL: http://iier.isciii.es/autismo).

El contenido del proceso de evaluacion debe adecuarse alas
edades cronoldgica y mental, historia del desarrollo, situacién
vital y evaluaciones previas que hayarecibido la persona. Por 1o
general incluye:

— Larecogida de informacion sobre la historia de la personay
antecedentes médicos y familiares.
— Unaevaluacion médica, que incluiria estudios psiquiétricos

y biomédicos.

— Una evaluacion psicoldgica de la inteligencia, habilidades
sociales, habilidades comunicativasy linglisticas, y compe-
tencias adaptativas.

En el diagndstico del autismo y de otros TEA existen diversas
dificultades, cuya presencia o intensidad varia en cada caso, y
gue pueden aumentar la probabilidad de un diagndstico erréneo:

— Cuando se trata de nifios muy pequefios no es fécil lograr la
colaboracion del nifio, y algunos sintomas (como el reperto-
rio limitado de intereses 0 e comportamiento estereotipado)
pueden presentarse més tardiamente, por lo que € cuadro
puede ser aln inespecifico. En estos casos, las estrategias
mas recomendables serian: aplazar el diagndstico definitivo
mientras se inicia un plan de intervencién basado en debili-
dadesy fortalezas y los problemas que presenta, y hacer un
seguimiento hasta que e nifio cumpla 3-4 afios.

— Cuando se trata de personas adultas, es dificil recoger datos
de sus primeros afios de vida, por lo que € diagnéstico de-
bera ser, en esas ocasiones, tentativo y basado en la observa-
cion de la personay en las aportaciones de aquellos que le
conocen en profundidad.

— Cuando se trata de personas con afectaciones intelectuales
ylo sensoriales graves, que pueden cursar con comporta-
mientos esterectipados y ausencia de habilidades comuni-
cativas, ademés de realizar observaciones en diferentes con-
textos, es recomendable sospechar la existencia de un TEA
si las habilidades comunicativas y sociales estén significati-
vamente mas afectadas de o que cabria esperar de acuerdo
con su capacidad intelectual .

— También puede ser dificil el diagnéstico cuando la persona
tiene un grado més elevado de funcionamiento intelectual.
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La dificultad fundamental en estos casos puede ser €l diag-
nostico diferencial entre trastorno autista de ato nivel de
funcionamiento (para el que no existen criterios diagnosti-
cos especificos) y €l trastorno de Asperger. Los manuales de
clasificacion se deben utilizar, aun aceptando que deberan
mejorarse en e futuro. Asi, en € trastorno de Asperger se
debe constatar la ausencia de un retraso clinicamente signi-
ficativo en los desarrollos linglistico y cognitivo [4].

Como orientacion general, en todos estos casos se deben com-
partir abiertamente las dudas y dificultades del diagndstico con
los padres o familiares de la persona objeto de atencion.

Finalmente, el Grupo de Estudio subrayaque €l derecho ala
salud de todos los ciudadanos debe asegurar la gratuidad y la
equidad de los servicios diagnésticos y de atencion paralas per-
sonas con TEA en el Estado espafiol.

¢CUAL ESLA FINALIDAD
DEL PROCESO DIAGNOSTICO?

El proceso diagnéstico de los TEA tiene como finalidad fun-
damental caracterizar, con la mayor fiabilidad posible, el com-
portamiento del individuo como perteneciente a una categoria
diagnostica especifica, mediante la identificacion de trastornos
comorbidos y la diferenciacion de otros trastornos evolutivos o
mentales.

Los propésitos del diagnéstico pueden ser multiplesy apor-
tar datos que deben:

— Servir para proporcionar a la propia persona afectada, a su
familiay alos organismos publicos y privados un adecuado
plan de atencién global que incluya programas psi copedag6-
gicos, conductual es, psicofarmacol dgicos, de apoyo familiar,
medidas sociales, terapias de trastornos asociados, €tc.

— Contribuir alainvestigacion, de cara a asegurar lacompara-
bilidad de las muestras utilizadas.

— Permitir las revisiones periddicas, ya que facilitard a los
profesionales informacion adecuada para comparar objeti-
vamente las variaciones observadas, analizar la evolucién
(mejoria o empeoramiento del cuadro, desarrollo de habili-
dades, aparicion de otros trastornos asociados, la calidad de
vida de la persona y de sus familiares, etc.) y valorar los
resultados de |os tratamientos aplicados.

¢CUALESSON LAS FASES
DEL PROCESO DIAGNOSTICO?

El primer paso en el proceso de diagndstico consiste en recoger
lainformacion pertinente a través de una historia clinica deta-
llada del individuo. Posteriormente, hay que administrar las
pruebas que nos permitan conocer mejor lasintomatologiay el
perfil psicoldgico completo de la persona. La evaluacion psi-
quiétricay biomédica completaran el proceso diagndstico, que
tiene su colofdn en la elaboracion y entrega del informe perso-
nalizado.

¢EN qué consiste la historia clinica?

Lainformacion relativaa cémo la persona ha evolucionado des-
de e periodo prenatal hasta el momento actual facilita tanto la
seleccion y aplicacion de las pruebas de evaluacion como el
diagnostico diferencial. En latabla | se recogen los contenidos
fundamental es que deben incluirse en una historia clinica.
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Tabla I. Contenidos fundamentales que deben incluirse en una historia clinica.

Se recoge informacién relativa a miembros de la familia nuclear y extensa que han podido tener problemas similares o relacionados
con los trastornos del desarrollo (retraso mental, problemas de la socializacién o de la comunicacion, trastornos mentales, afectaciones

Contenido Descripcion
Antecedentes
familiares
sensoriales tempranas, etc.)
Datos pre

y neonatales

Consiste en una revision de las condiciones y circunstancias que tuvieron lugar durante el embarazo, el parto y los primeros
momentos del desarrollo de la persona. Se recogen datos como meses de gestacion, enfermedades o problemas que tuvo la madre
durante la gestacion, posible medicacion y/o consumo de toxicos durante el embarazo, circunstancias del parto, peso al nacer, prueba
de Apgar, resultados de pruebas de cribado aplicadas (fenilcetonuria e hipotiroidismo), dificultades en los primeros momentos de
vida, etc.

Historia
evolutiva

Se revisan los hitos més importantes del desarrollo motor, comunicativo y social de la persona, y se incluye informacion relativa a
habitos de sueno, héabitos alimenticios, cudndo y cémo se logro el control de esfinteres, etc. Se recoge también el momento en que
aparecieron los primeros sintomas o preocupaciones de los padres, en qué consistian, asi como cualquier otro aspecto del desarrollo
que a los padres les hubiera parecido extraino o inusual (movimientos insdlitos, tendencia a las rutinas, conductas problematicas,
etc.). Debe solicitarse informacién clave sobre las caracteristicas observadas en la mayoria de los nifos con autismo en esos primeros
anos de la vida, en cuanto al desarrollo de la comunicacion verbal y no verbal, la imitacién, el juego, la reciprocidad social, etc.

Antecedentes
en cuanto
a la salud

Constituyen la historia médica de la persona, por lo que se recoge informacién sobre enfermedades padecidas, con especial énfasis
en afecciones neurolégicas, deficiencias sensoriales (auditivas y visuales) y cualquier otra condiciéon, como signos de sindromes
especificos. Igualmente se deben recoger los tratamientos psicofarmacolégicos y las hospitalizaciones que hayan tenido lugar, asf
como una revisién por sistemas, identificacion de alergias o de problemas inmunolégicos y de reacciones peculiares a las vacunaciones

Aspectos
familiares y
psicosociales

En este dmbito se recoge informacion relativa al funcionamiento de la persona en el medio familiar, la situacién de la familia, los apoyos
de que dispone vy las situaciones de estrés que afronta desde que aparecio el problema. Es importante registrar el comportamiento
familiar del sujeto, las dificultades que tiene la familia para educar al nifio y/o para lograr que se adapte a las actividades cotidianas,
las relaciones con los hermanos y otros miembros de la familia, etc.

El comportamiento social (con quién se relaciona, como vy el tipo de relaciones o juegos més habituales), asi como la historia y el
comportamiento escolar, incluida la informacién proporcionada por los profesores, son aspectos muy relevantes

Consultas
y tratamientos

Incluye la revision de las consultas realizadas hasta el momento relativas al problema de la persona, asi como los tratamientos o
programas llevados a cabo, los servicios en los que se la ha atendido y el programa educativo que se ha seguido con la persona hasta

anteriores la actualidad

Los datos de la historia clinica se deben recoger con € ma-
yor detalle posible y en un ambiente de tranquilidad, por 1o que
hay que transmitir alos padres laimportancia de lainformacion
gue estan proporcionando, a ser éste uno de los primeros mo-
mentos (si no €l primero) en que €l profesiona clinico y los
padres o familiares hablan en profundidad sobre el paciente, y
constituir el inicio de unarelacion de confianza mutuay de apo-
yo que puede prolongarse durante mucho tiempo. Los profesio-
nales son las personas que mejor conocen los TEA, pero los
familiares son quienes mejor conocen a la persona. Por tanto,
este proceso de colaboracion implica un aprendizaje mutuo.

Hay algunos aspectos de la historia clinica que pueden ser
relevantes para €l diagndstico diferencial. Por iemplo, la edad
de comienzo o laedad en laque los padres empezaron a preocu-
parse y e curso evolutivo de las habilidades comunicativas y
sociales pueden aportar una valiosainformacion en los casos de
trastorno desintegrativo infantil o en el trastorno de Rett, en los
que el desarrollo es normal durante los primeros meses de vida.
En €l trastorno de Asperger, los sintomas debutan mas tarde, ya
que el desarrollo del habla sigue un curso normal, aunque no se
acompafie de un uso sociamente adecuado del lenguaje.

¢En qué aspectos de la historia hay que profundizar
cuando selleva a cabo un diagnéstico?

El diagnostico debe considerar exhaustivamente |os tres ambi-
tos de afectacion que son caracteristicos de los TEA: deficien-
cias en lainteraccion socid, alteraciones en la comunicacion y
patrones restringidos de comportamiento, actividad e intereses.
En cuanto alainteraccion social, se debe averiguar cud eséel

patron de comportamiento de la persona cuando se relaciona
tanto con sus familiares (padres 0 hermanos) como con personas
no familiares. Las preguntas relativas a este aspecto serefieren a
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si lapersonase interesapor lainteraccién social, 0 Si su compor-
tamiento es reservado; si acepta de forma pasiva la interaccion
social, pero no la busca intencionadamente; si busca la interac-
cion social, pero éstase ve limitada por susintereses peculiares o
por una forma excéntrica de actuar sociamentey s la persona
comparte temas de interés o que le causen placer con otros, asi
como si mantiene unarelacién de empatia con los demés.

Otros puntos importantes que se deben aclarar se refieren a
aspectosinstrumentales de lainteraccion socia. Por gjemplo, se
pregunta si la persona realiza y mantiene contacto ocular, asi
como s dicho contacto le sirve para regular la interaccion so-
cial; s utilizagestos naturalesy si su orientacion y postura cor-
poral se adaptan alas necesidades de lainteraccion. Finalmente,
se debe recabar informacion sobre si existe unarelacién de ape-
go entre la personay sus padres o familiares; si lapersonatiene
amigosde su edad y si susrelaciones con ellos son apropiadas a
su nivel de desarrollo cognitivo y adaptativo.

En cuanto a la comunicacion, se debe aclarar si la persona
hablao noy, en caso de que no hable, si utiliza algin medio no
verbal para compensar la ausencia de lengugje. Es posible que,
aungue la persona no hable, utilice algiin medio de relacion pa-
ra satisfacer sus necesidades més importantes, por gemplo, se-
fialar o llevar aalguien de lamano paralograr |os objetos o acti-
vidades que desea. Hay otras personas con TEA que utilizan
sistemas alternativos de comunicacion (gestos, sistema de ayu-
das visuales o pictogramas). Se debe saber cudles son los me-
dios més habituales y con qué propdsitos los utiliza (paralograr
cosas, para que otros realicen alguna accion, para mostrar algo
que le interese, etc.) y s utiliza el contacto ocular y/o sonidos
gue acompafien a sus medios 0 ayudas comunicativas.

En el caso de que d nifio hable, se debe saber desde cuando
y cdmo adquirié el lengugje de que dispone; si en su lenguaje

301



A. DIEZ-CUERVO, ET AL

aparecen formas peculiares de expresién como ecolaias, len-
guaje repetitivo o inversion pronominal; si su lenguaje es extre-
madamente literal y si su entonacion y ritmo son mas bien mo-
noétonos. En relacién con aspectos de caracter més pragmético,
hay que conocer si la persona puede iniciar y/o mantener una
conversacion apropiada a su nivel de desarrollo; si sustemas de
conversacion se adaptan a los intereses de su interlocutor y si
puede entender |os dobles sentidos de las palabras, |as indirec-
tas o las expresionesironicas.

Respecto al tercer grupo fundamental de sintomas, que con-
figuran el patron restringido de comportamiento, actividad e
intereses, se trata de saber en primer lugar si la persona tiene
alguna preocupacion o interés especia y, en caso de que exista,
s tal interés interfiere de manera significativa en el funciona-
miento de lapersonay/o si esanormal por su intensidad o por €l
tema de que se trate.

Otro aspecto relevante que se ha de explorar serefiere alas
dificultades con los cambios y las transiciones de unos contex-
tos a otros, y si la persona lleva a cabo rutinas o actividades
repetitivas que en esencia son de naturaleza improductiva. Hay
que tener en cuenta que, por lo general, una consulta clinica es
un contexto extrafio y muchos nifios muestran un comporta-
miento diferente a habitual, por lo que es necesario preguntar a
los familiares si la conducta del nifio en la consulta es represen-
tativa de su comportamiento habitual. EI comportamiento ruti-
nario puede variar desde actividades altamente el aboradas hasta
actividades repetitivas de tipo motor. Hay que aclarar si dichas
actividades aparecen asociadas 0 no a determinados momentos
0 situaciones cotidianas (horas del dia, soledad, grupos numero-
Sos, situaciones que causan ansiedad ala persona, €tc.) y si son
susceptibles de verse interrumpidas o modificadas por medio de
instrucciones o guiafisica. En € trastorno de Rett se identifican
actividades motoras estereotipadas caracteristicas, consistentes
en frotarse las manos como si se las estuvieran lavando.

En la evaluacion del funcionamiento de la persona, es nece-
sario recabar informacion sobre si ésta utiliza habitual mente ob-
jetosy juguetes en un contexto de juego imaginativo o si lafor-
ma en que manipula los materiales es inusua o peculiar. La
conducta que demuestre la persona con los materiales de juego
puede ser indicativa del nivel de desarrollo cognitivo y simbali-
Co Y, por tanto, servird para orientar la seleccion de pruebas
estandarizadas destinadas a la evaluacion de estos aspectos.

¢EXxisten pruebas para detectar y diagnosticar los TEA?

A continuacion se presenta una descripcion de las pruebas mas
utilizadas para evaluar los TEA. Pueden utilizar estos instru-
mentos los diversos profesionales que comparten la responsa-
bilidad de la deteccion y el diagndstico del autismo, aunque
hay algunos que son mas caracteristicos de la préactica pediétri-
ca, psiquiatrica o neurol6gica. Muchos los administran profe-
sionales de lapsicologiay, finalmente, existen otros cuya apor-
tacion depende de los profesionales de la educacion, lalogope-
diaolaterapiaocupacional. Por tanto, todos ellos, agrupadosy
centrados en lanecesidad del pacientey de su familia, constitu-
yen un vivo giemplo de la necesaria multidisciplinariedad re-
querida para la deteccion y diagndstico de los TEA. Existe
obviamente un riesgo de solapamiento de funciones y aporta-
ciones de todos estos profesionales; pero, ajuicio del Grupo de
Estudio, este riesgo queda con creces compensado habida cuen-
tade la estéril limitacion que generaria una aportacion exclusi-
vamente unidisciplinar en estos pacientes.
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Tabla Il. Pruebas para evaluar la historia personal/evolutiva que tienen en
cuenta la informacién proporcionada por los familiares o educadores con
un amplio conocimiento de la persona.

Nombre/referencias Descripcion

ADI-R (Autism Diagnostic
Interview-Reviseq)
Lord et al (1994) [6]

Un modelo de entrevista a padres,
considerado como muy preciso.

Los nifios han de tener un nivel de edad
mental superior a los 18 meses.
Requiere formacién especializada

DISCO (Diagnostic
Interview for Social and
Communication Disorden
Wing et al (2002) [7]

Entrevista semiestructurada que permite
recoger informacién evolutiva de diferentes
fuentes para realizar un diagndstico segun
DSM-IV y CIE-10

Tabla lll. Pruebas para codificar el comportamiento presente en el autismo.

Nombre/referencias Descripcion

ADOS-G (Autism
Diagnostic Observation
Schedule-Generic)

Lord et al (2000) [8]

Instrumento estandarizado de observacion
semiestructurada con situaciones sociales

de juego o didlogo. Se aplica a nifos mayores
de 36 meses de edad mental

CARS (Childhood
Autism Rating Scale)
Dilalla y Rogers (1994) [9]

Después de observar a la persona,

el profesional punttia cada elemento en
una escala de 7 puntos el grado en que

su conducta se desvia del comportamiento
de personas de la misma edad mental

GARS (Gilliam
Autism Rating Scale)
Gilliam y Janes (1995) [10]

Se aplica desde los 3 a los 22 afos para
estimar la gravedad de los sintomas de
autismo. Esta basada en el DSM-IV y los
ftems se agrupan en cuatro categorias
(estereotipias, comunicacion, interaccion
social y alteraciones evolutivas)

— ¢Se puede detectar precozmente el autismo? Existen diver-
sos instrumentos que pueden ser utilizados paraladeteccion
precoz del autismo, y que, aun no siendo perfectos, permi-
ten una intervencion temprana en muchos de estos casos
(véase la primera parte de esta guia[5]).

— ¢Cuales son las pruebas diagnosticas en las que existe un
mayor acuerdo entre los cientificos? (Tablas 11-V1) [6-26].

¢En qué consiste la evaluacion psicolégica?

Aungue muchas de las pruebas especificas para los TEA las
administran profesionales de la psicologia, la evaluacion psico-
l6gica no es una actividad independiente, sino que se inserta
dentro del propio proceso diagndstico general. Uno de los obje-
tivos fundamental es consiste en establecer un diagnostico dife-
rencial, bien entre los distintos subtipos de los TEA, como entre
otrostrastornos del desarrollo [27]. Delamismamanera, laeva
luacién psicolGgica puede facilitar la identificacidn de trastor-
nos comérbidos.

Otro objetivo primordia de la evaluacién es determinar el
perfil general de habilidades y deficiencias para elaborar un
plan de intervencidn. Este perfil de funciones psicol6gicas ser-
vira para proporcionar una linea base de funcionamiento del
individuo sobre la cual evaluar los progresos futurosy paralela-
mente medir |a eficacia de los tratamientos.

Estos datos seran fundamentales a la hora de participar en
investigaciones y permitiran realizar megjor un seguimiento des-
de las primeras etapas del desarrollo a lo largo del ciclo vital
que facilitard el establecimiento del prondstico.
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Tabla IV. Pruebas para la evaluaciéon cognitiva.

DIAGNOSTICO DE LOSTEA

Tabla V. Pruebas para la evaluacién comunicativa, adaptativa y simbdlica.

Nombre/referencias

Descripcion

Nombre/referencias

Descripcion

Uzgiris/Hunt's Scales
of Infant Development
Dunts (1980) [11]

Evalta el desarrollo cognitivo de nifos
menores de 24 meses y proporciona
informacién sobre habilidades cognitivas
tempranas relacionadas con el desarrollo
de la comunicacion

Merril-Palmer Scale
of Mental Tests
Stutsman (1931) [12]

Se aplica a niflos de 18 a 78 meses. Tiene la
ventaja de que se superpone a las pruebas
cuyo techo y cuyo suelo estan en los 24
meses. Los datos normativos mas recientes
datan de 1978. Utiliza unos materiales muy
atractivos para las personas con TEA, y logra
asi evaluar el nivel cognitivo cuando otros
instrumentos no lo consiguen

Leiter International
Performance Scale
Leiter (1948) [13]

Muy til cuando la persona no tiene habla.
Se aplica de los 2 a los 18 afos y a veces
a las personas con autismo les cuesta
entender el tipo de tareas propuestas

Escalas de inteligencia
Wechsler (WPPSI-R, 1989;
WISC-III, 1991; WAIS-III,
1997) [14-16]

Proporcionan datos de inteligencia en
términos psicométricos (coeficiente inte-
lectual). Son muy utilizadas, especialmente
a partir de los 5 afos y cuando la persona
tiene lenguaje (necesario no soélo para la
ejecucion de muchas subpruebas, sino
también para comprender las tareas)

Test de matrices pro-
gresivas de Raven color
Raven (1938) [17]

Es util para conocer el nivel intelectual,
especialmente en los individuos de bajo
nivel de funcionamiento cognitivo

Escalas Bayley de
desarrollo infantil
Bayley (1993) [18]

Se suelen utilizar para individuos muy
afectados o para nifos con edad mental
inferior a los 3,5 anos. Proporcionan
informacién relevante para conocer el nivel
de desarrollo y para elaborar programas de
apoyo, pero tienen escaso valor predictivo

PEP-R (Perfil psico-
educacional. Revisado)
Schopler et al (1990) [19]

Es un instrumento de observacién semi-
estructurado que se usa principalmente
para nifos no verbales con una edad mental
entre 2 y 5 afnos. Esté poco estandarizado.
Cuenta con una version para adolescentes
(APEP)

Escalas McCarthy de ap-
titudes y psicomotricidad
McCarthy (1972) [20]

Baterfa de tareas atractivas organizadas

en seis escalas para nifios de 2,5 a 8 anos.
Con datos normativos espafnoles.

Muy utilizada en el campo educativo

K-ABC
Kaufman y Kaufman
(1983) [21]

Baterfa para el diagnéstico de la inteligencia
en un rango de edad entre 2,5y 12,5 afos.
Aporta resultados con trascendencia
educativa, y es facil de aplicar

L as capacidades que han de evaluarse siempre son: el nivel

CSBS (Communication
and Symbolic
Behaviour Scales)
Wetherby y Prizant

Proporciona un perfil estandarizado de

puntos fuertes y débiles en habilidades
comunicativas distribuido en seis areas
agrupadas en funciones, medios comu-

(1993) [22] nicativos, sensibilidad socioemocional
y desarrollo simbdlico. Dispone de estudios
de fiabilidad y validez y se aplica a personas
no verbales

ACACIA Valora la competencia comunicativa del

Tamarit (1994) (23]

nifio con bajo nivel de funcionamiento y

no verbal a través de un guién estructurado
de interaccion. Ofrece datos para la
diferenciacion diagndstica entre autismo
con discapacidad intelectual y discapacidad
intelectual sin autismo

Reynell Developmental
Language Scales (3 ed.)
Edwards et al (1997) [24]

Proporcionan informacion tanto cuantitativa
como cualitativa del lenguaje comprensivo
y el expresivo. Se aplican a nifos de 1a 7

deinteligencia, funciones neuropsicol bgicas, especialmente len-
guaje y comunicacion, capacidad adaptativa, problemas com-
portamentales y evaluacion contextualizada de las necesidades
y posibilidades de lafamilia.

¢En qué consiste la evaluacion psiquiatrica?
El psiquiatra, especialmente si es un psiquiatra de formaciénin-
fantojuvenil, puede desempefiar un importante papel en el esta-
blecimiento del diagndstico, sobre todo si coinciden sintomas
mdiltiples, a recomendar tratamientos psicofarmacoldgicos y
participar como miembro de un equipo en el asesoramiento de
las familias y de otros profesionales.

Ladiferenciacion de un caso ‘clasico’ de TEA y € de otros
nifios con otros trastornos mentales no reviste norma mente di-
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anos y disponen de datos formativos

VINELAND (Vineland
Adaptive Behavior Scales)
Sparrow et al (1984) [25]

Se aplican desde el nacimiento hasta los
18 afnos, y proporcionan puntuaciones de
edad de desarrollo en éareas de la vida
diaria, la socializacién, la comunicacién, etc.

Costello Symbolic Play Test
Lowe y Costello (1988) [26]

Test de juego, que establece el nivel
funcional de juego del nifo, y lo sitda
entre 12 y 36 meses de edad. Es de facil
administracién, y orienta sobre las pruebas
de inteligencia que la persona va a ser
capaz de realizar

ficultad, aunque ahora somos capaces de identificar formas me-
nos clésicas, como aguellas parciales o en personas de méas alto
nivel de funcionamiento cognitivo. El psiquiatra esta en condi-
ciones de diferenciarlas de otros trastornos que ahora se vienen
reconociendo, como las formas tempranas de la esquizofrenia o
delostrastornos bipolares. En ocasiones, existen caracteristicas
del paciente con TEA que recuerdan la sintomatologia de los
trastornos por déficit de atencidn e hiperactividad (TDAH), aun-
gue normalmente aqui la atencidn se presta —muchas veces con
enorme intensidad— a aquellas actividades preferidas por € nifio,
lo que no ocurre en los nifios con TDAH sin TEA; en los nifios
con TEA € problemade ‘atencién’ suele ser més el resultado de
no compartir su atencién con los demas o de los trastornos obse-
sivo-compulsivos, que han llevado ala utilizacién delos mismos
tratamientos en estas dos poblaciones.

El retraso mental es el problema més frecuentemente aso-
ciadoalos TEA, s exceptuamos, obviamente, € trastorno deAs-
perger. Iguamente, se ha establecido que la frecuencia de TEA
es directamente proporciona a grado de retraso mental en la
poblacién con discapacidad intelectual [28].

Paralelamente, hay estudios que demuestran la asociacion
de TEA con cuadros de ansiedad, depresion, comportamientos
violentos —que frecuentemente son producto de la confusion o
delaincapacidad para controlar su entorno y se consideran, erré-
neamente, como ‘agresividad' — [29], ticsy sindrome de Tourette,
cambios afectivos periddicos, irritabilidad y conducta oposicio-
nal, e, incluso, trastornos psicéticos [30]. Se ha sugerido que la
depresion es quiza el trastorno mental que con més frecuencia
se asocia a los TEA, con mayor incidencia en € trastorno de
Asperger [31], especiamente durante el proceso de transicion a
lavida adulta.
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Tabla VI. Localizacién, validacion y traduccién de pruebas recomendadas.

Prueba Localizacion Versién ~ Versiéon en  Version en
original  castellano castellano
validada validada

ADI-R (Autism Diagnostic Interview-Revised) https://www-secure.earthlink.net/www.wpspublish.com/ Si No No

Lord et al (1994) [6] Inetpub4/catalog/\W-382.htm

DISCO (Diagnostic Interview for J Child Psychol Psychiatry 2002; 43: 327-42 Si No No

Social and Communication Disorder)

Wing et al (2002) [7]

ADOS-G (Autism Diagnostic Observation https://www-secure.earthlink.net/www.wpspublish.com/ Si No No

Schedule-Generic) Lord et al (2000) [8] Inetpub4/catalog/W-365.htm

CARS (Childhood Autism Rating Scale) https://www-secure.earthlink.net/www.wpspublish.com/ Si Si No

DilLalla y Rogers (1994) [9] Inetpub4/catalog/W-231.htm

GARS (Gilliam Autism Rating Scale) http://www.psymtec.com/catalogo_psicologia/ Si Si No

Gilliam y Janes (1995) [10] evaluaci%F3n_y_tratamiento_de_defi.htm

Uzgiris/Hunt’s Scales of Infant Development Uzgiris IC, Hunt JM. Assessment in infancy. Urbana: Si No No

Dunts (1980) [11] University of lllinois Press; 1989

Merril-Palmer Scale of Mental Tests http://www.psymtec.com/catalogo_psicologia/ Si Si No

Stutsman (1931) [12] psi.esc.desa.nivel%20intelec.htm

Leiter International Performance Scale http://www.psymtec.com/catalogo_psicologia/ Si Si No

Leiter (1948) [13] psi.esc.desa.nivel%20intelec.htm

Escalas de inteligencia http://www.teaediciones.com Si Si Si

Wechsler (WPPSI-R, 1989; WISC-III, 1991;

WAIS-II, 1997) [14-16]

Test de matrices progresivas de Raven color http://www.teaediciones.com Si Si Si

Raven (1938) [17]

Escalas Bayley de desarrollo infantil http://www.teaediciones.com/cgibin/catalogo.pl?read=40 Si Si Si

Bayley (1993) [18]

PEP-R (Perfil Psicoeducacional. Revisado) http://www.proedinc.com/store/ Si Si No

Schopler et al (1990) [19] index.php?mode=product_detail&id=1491

Escalas McCarthy de aptitudes y psicomotricidad http://www.teaediciones.com/cgibin/catalogo.pl?read=45 Si Si Si

McCarthy (1972) [20]

K-ABC http://www.teaediciones.com/cgibin/catalogo.pl?read=43 Si Si Si

Kaufman y Kaufman (1983) [21]

CSBS (Communication and http://www.brookespublishing.com/store/books/ Si No No

Symbolic Behaviour Scales) wetherby-5605/index.htm

Wetherby y Prizant (1993) [22]

ACACIA http://www.psymtec.com/catalogo_psicologia/ Si Si Si

Tamarit (1994) [23] evaluaci%F3n_y_tratamiento_de_defi.htm

Reynell Developmental Language Scales (3 ed.) http://www.psymtec.com/catalogo_psicologia/ Si Si No

Edwards et al (1997) [24] evaluaci%F3n_y_tratamiento_de_defi.htm

VINELAND (Vineland Adaptive Behavior Scales) http://www.psymtec.com/catalogo_psicologia/ Si Si No

Sparrow et al (1984) [25] evaluaci%F3n_y_tratamiento_de_defi.htm

Costello Symbolic Play Test J Autism Dev Disord 1986; 16: 199-213 No No No

Lowe y Costello (1988) [26]

De la misma manera, el psiquiatra encuentra un campo de
accion en laayudaafamiliares del paciente que, como reaccion
al diagnostico, pueden afrontar dificultades, o en aquellos fami-
liares que, aun presentando € denominado fenotipo autistico,
no cumplen los criterios diagndsticos, pero pueden tener difi-
cultades en su adaptacion social.

Por otro lado, una minoria significativa de |as personas con
autismo (especia mente tras la adolescencia) recibe medicacion
psicotrépica, por lo que se hace esencial una activa colabora-
cién del psiquiatraen el tratamiento global de la persona.
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¢EN qué consiste la evaluacion biomédica?

A pesar de que frecuentemente no encontremos datos conclu-
yentes sobre la existencia de trastornos neurol dgicos especifi-
cos, es necesario realizar una exploracion médica detallada en
el diagndstico de los TEA.

Algunas revisiones sisteméticas realizadas por diferentes au-
tores durante la década de los 90 aportan datos divergentes. Por
gemplo, € trabgjo de Rutter et al [32] sugiere que laproporcion
de causas especificas asociadas al autismo estaen torno a 10%,
y es probablemente mayor en los casos en que el autismo apare-
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ce junto aretraso mental grave 'y en |os casos de autismo atipi-
co. Por su parte, en €l estudio llevado a cabo por Gillberg y
Coleman [33] se defiende que la prevalencia de casos de autis-
mo asociados a condiciones médicas conocidas puede ser supe-
rior al 30%. Ladisparidad de datos en relacidn con las condicio-
nes médicas asociadas puede estar vinculada a diferencias en
los criterios de inclusion de casos de autismo y en una mayor o
menor restriccion sobre lo que se entiende por ‘condiciones o
trastornos' médicos. Los estudios mas recientes [34,35] sitlian
la prevalencia de asociaciones entre autismo y ‘condiciones
médicas entre el 6y el 15% de los casos.

Aungue laetiologiadel autismo esta claramente relacionada
con factores genéticos, se asume que los factores ambientales
son también importantes, por 1o que es pertinente una evalua-
cién médica adecuada. Por el momento |os datos epidemiol 6gi-
cos indican que es posible encontrar casos de autismo en una
proporcion superior a la de la poblacion general en personas
gue padecen sindrome X frégil. Segln diversos estudios, entre
un 2-4% de los individuos con autismo tienen sindrome X fré
gil. Inversamente, lamayoria de los nifios con sindrome X frégil,
en especia en los primeros afios de vida, tienen algunos sinto-
mas tipicos de autismo; y del 15 al 33% de ellos cumplen plena-
mente | os criterios diagnosticos de autismo [36,37]. La esclero-
sis tuberosa aparece entre el 0,4 y 2,9% de las personas con
autismo, lo que la convierte en una enfermedad mucho mas fre-
cuente en este sector que en la poblacion genera (en laque la
prevalencia es de 1 por 10.000). Inversamente, se ha descrito
gue un alto nimero de personas con esclerosis tuberosa (entre el
43y €l 86%) presenta algin tipo de TEA, en especid si los ha
martomas cerebral es se sitlian en los 16bulos temporales [38].

L as eval uaciones tendentes a detectar enfermedades son ne-
cesarias, ya que ciertos trastornos o enfermedades pueden ir
acompafiados de sintomas de autismo, pueden tener implicacio-
nes importantes para €l consgjo genético (como, por egemplo,
las alteraciones cromosdmicas o la esclerosis tuberosa) o mere-
cen tratami entos especificos.

Igualmente, en la propia historia clinica se pueden recoger
los datos iniciales que posteriormente orientarén la pertinencia
de estudios médicos especificos. Por jemplo, pueden haberse
reflejado las preocupaciones iniciales de los padres sobre la
posibilidad de que su hijo padezca un déficit auditivo, asi como
una historia de infecciones auditivas frecuentes, aunque este
extremo no siempre es fécil de detectar dadas las dificultades
comunicativas que puede presentar la persona. En cualquier
caso, esta indicada una exploracién auditiva exhaustiva si se ha
constatado un retraso 0 ausencia de lenguaje, 0 Si se duda sobre
la capacidad auditiva del nifio. Las pruebas que se han de utili-
zar —audiometria, valoracion de lafuncién de oido medio y pro-
cedimientos el ectrofisiol 6gicos—se deberan solicitar dependien-
do de las caracteristicas del paciente. Esta misma manera de
proceder debe aplicarse alahora de evaluar la capacidad visual
de la persona ala que se esta diagnosticando.

Ademés de laotitis de repeticion, hay otros aspectos que indi-
can la necesidad de estudios médicos complementarios y que
pueden haberse reflgjado en la historiaclinicao en laexploracion
meédicainicial, como son lasanomaliasal nacer o duranteel desa
rrollo del perimetro craneal, la atura o e peso; las ateraciones
cutaneas que puedan orientar a clinico a sospechar neurofibro-
matosis, esclerosis tuberosa 0 hipomelanosis de Ito; piel excesi-
vamente elastica que haga pensar en un sindrome de Williams;
dismorfias que orienten hacia ciertos sindromes, como €l acoho-
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lismo fetal o el sindrome de Down; un comportamiento que su-
giera crisis epilépticas u otros sindromes como & de Angelman;
rasgos fisicos que sugieran un cuadro de mucopolisacaridosis...

Listado de aspectos que se han de incluir
rutinariamente en la exploracion biomédica
— Exploracion:

a) Parémetros de crecimiento y perimetro craneal.

b) Examen de la piel (Iampara de Wood).

¢) Examen corporal paradetectar anomalias fisicas o rasgos
dismorficos.

d) Examen neurol dgico (adaptado ala edad cronol 6gica del
nifio).

€) Evaluacion de la audicion: algoritmo recomendado en ni-
fios pequefios o que se anticipano van a colaborar en otras
exploraciones rutinarias. pruebas de otoemisiones y de
impedanciometria (ambas son breves, fécilesy no requie-
ren la colaboracion del nifio). Si los resultados son norma-
les, no es necesario realizar mésestudios. Si € resultado es
patoldgico, se debe explorar €l oido externo y repetir en
dos-tres meses las dos pruebas anteriores. Si € resultado
vuelve a ser patol dgico, se debe realizar un examen audio-
métrico con potenciales evocados troncales, preferente-
mente mediante tecnologia de potenciaes evocados audi-
tivos (PEA) de estado estable.

f) Evaluacion delavision: algoritmo recomendado en nifios
pequefios 0 que se anticipa no van a colaborar en otras
exploraciones rutinarias. Rutina inicial (en este orden):
1. Vdorar refraccion bajo ciclopéjico; 2. Revision en mi-
driasis de fondo de 0jo; 3. Comprobacién de mediostrans-
parentes; y 4. Comprobacion de motilidad. En caso de
aparecer datos patolégicos o si la observacion en medio
natural generadudas: 5. Electrorretinograma (ERNG) (ba-
jo anestesia); y 6. Potenciales evocados visuales (PEV)
(el nifio debe estar despierto y tolerar € flash).

— Pruebas complementarias:

a) Andlisis rutinario completo de sangre.

b) Estudios genéticos: en caso de retraso mental asociado, un
fenotipo constitucional especifico o sugerente, ante sospe-
cha clinica de sindrome de Rett 0 X fragil, o cuando exis-
tan antecedentes familiares: 1. Estudio de FMR1 en ADN
para descartar fragilidad X; y 2. Estudios especificos, se-
gun e fenotipo clinico, del MECP2 o de otras mutaciones.

¢) Estudios metabdlicos en presencia de hallazgos especifi-
cos fisicos o clinicos y/o antecedentes familiares.

Listado de aspectos que se deben considerar en la exploracion
biomédica, recomendados en algunos protocolos internacionales
pero no aceptados para su uso generalizado

— Estudios de genética molecular. Técnica FISH (hibridacion
in situ con fluorescencia) para identificar duplicaciones o
roturas parcial es teloméricas de los cromosomas.

— Medicion delos niveles de plumbemia (concentracion de plo-
mo en sangre).

Listado de estudios que se deben considerar en la exploracion
neuropediatrica que requieren una sospecha clinica de
alteracion estructural especifica

— Estudio electroencefalogréfico en el suefio o tras privacion
de éste en casos de sospecha de epilepsia o actividad epilep-
tiforme.
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Resonancia magnética (RM) estructural en los casos de dis-
morfias, convulsiones, historiafamiliar de problemas neuro-
I6gicos o del desarrollo, sindromes especificos identifica-
dos, como esclerosis tuberosa o anomalias en € examen neu-
rolégico, especialmente si éstas son focales 0 asimétricas.

Listado de pruebas que se deben considerar Gnicamente en
proyectos de investigacion o tras una indicacion personalizada
por hallazgos o sospechas clinicas que las justifiquen

Pruebas de evaluacion neurofisiol6gica:

a) Electroencefalograma (EEG) y cartografia cerebral.

b) Polisomnograma nocturno.

¢) Monitorizacion video-EEG.

d) Potenciales evocados somestésicos (PES).

€) Potenciales evocados cognitivos (PEC).

f) Registros de magnetoencefalografia (MEG).

Pruebas de neuroimagen estructural y funcional:

a) RM con espectroscopia.

b) RM funcional.

¢) Tomografia por emision de positrones (PET).

d) Técnicadeimagen de fuente magnética(MSl) (fusién de
RM estructural y MEG).

Descripcion de pruebas que se deben considerar Unicamente en
proyectos de investigacion o tras una indicacion personalizada
por hallazgos o sospechas clinicas que las justifiquen
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Potenciales evocados auditivos y visuales. Los potenciales
evocados se producen por la estimulacion del sistema ner-
Vvioso através de medios sensorial es, eléctricos o cognitivos.
Para obtener un potencia hay que promediar varios cente-
nares de estimulos, por lo que las pruebas son largas. Habi-
tualmente suelen durar, si el registro se realiza sin contra-
tiempos, media hora (para los PEA y los PEV) o una hora
(paralos PES desde las cuatro extremidades).

Para obtener las respuestas evocadas es preciso estimular
adecuadamente la via que se explora y colocar los electro-
dos que van arecibir las respuestas. El paciente no requiere
preparacion. Los PEA reflgjan larespuesta de |as diferentes
areas del cerebro ante estimulos auditivos. Es una prueba
liminar y supraliminar objetiva, ya que no depende de la co-
laboracion o respuesta del paciente como ocurre con la au-
diometria. Permite establecer con relativa exactitud los um-
brales electrofisiol gicos de audicién y lalocalizacion de la
causa de una hipoacusia.

El estudio se lleva acabo recogiendo impulsos eéctricos a
través de electrodos colocados en la cabeza del paciente (vér-
tice de mastoides o I6bulo auricular), la informacion es pro-
mediada por una computadora, y se procesan |os datos obte-
nidos de la via auditiva, hasta la corteza cerebral auditiva.
Los estudios de los PEA de tronco cerebral y |os PEA dela-
tencia media (PEALM) son las pruebas audiol6gicas mas
apropiadas, ya que las conductuales pueden aportar datos
confusosy es necesariala colaboracion activadel paciente.
El estudio de |os defectos visuales es comple o en estos pa-
cientes con TEA, pero el examen del fondo del ojo, asi co-
mo los PEV y el ERNG pueden evidenciar anomalias en su
agudezavisual.

Los PEV resultan de los cambios producidos en la actividad
bioel éctrica cerebral tras estimulacion luminosa. El estimulo
mas frecuentemente utilizado para obtener PEV es unaima-
gen en damero (en tablero de gjedrez), con una serie de cua-

dros blancos y negros, que van alternandose (PEV-pattern).
Consigue evocar potenciales grandes y reproducibles. Preci-
salacolaboracién del paciente. En pacientes no colaborado-
res o que no consiguen ver la pantalla con el damero, se uti-
lizan estimulos de tipo destellos luminosos. Estos producen
respuestas evocadas con gran variabilidad interindividual,
en morfologiay latencias, por |o que Gnicamente sirven para
determinar s llega el estimulo luminoso a la corteza cere-
bral, y para comparar la respuesta de ambos ojos, en busca
de asimetrias.

Técnicasde cartografia cerebral. Técnicapararegistrar laac-
tividad bioeléctrica cerebral y redizar estudios sobre la neu-
rofisiologia de procesos cognitivos (atencion, memoria, per-
cepcion), asi como su alteracion en diversos trastornos psi-
quiétricos, neuroldgicosy psicol égicos.

La cartografia cerebral o EEG cuantificado permite des-
componer en bandas de frecuencias la actividad bioeléctrica
cerebral analogica, digitalizarla y compararla con valores
normales de referencia. Asimismo permite la representacion
gréfica de estos val ores en forma de mapas. Estan recomen-
dados para €l estudio de la maduracion cerebral.
Polisomnograma nocturno. La polisomnografia es e estu-
dio del suefio mediante laincorporacion de parametros el ec-
trofisiologicos para determinar los estados de vigilia, las
distintas fases del suefio y su eficacia, y los fenémenos que
ocurren durante éste. El trazado debe ser prolongado y reali-
zarse en un |laboratorio de suefio durante una noche de sue-
fio natural. Es recomendable afiadir a registro polisomno-
gréfico la observacion del paciente en circuito cerrado de
television y la grabacion en video, que permite €l estudio de
los diversos comportamientos anormales del suefio. El poli-
somnograma nocturno tiene como finalidad el estudio de al-
teraciones tanto estructurales (modificacion en la arquitec-
tura del suefio) como paroxisticas.

Monitorizacion video-EEG. El registro de video-EEG resul-
ta fundamental en el diagndstico de episodios paroxisticos
sospechosos de crisis epil épticas; alcanza una eficacia diag-
néstica de alrededor del 80%.

Potencial es evocados somestésicos. Los PES se producen me-
diante estimulacion del sistema nervioso por medios el éctri-
cos. Las respuestas se originan durante la propagacion de un
impulso eléctrico desde la periferia (nervio medio o € nervio
tibial, y se gustalaintensidad del estimulo para producir una
contraccion muscular minima) al cerebro y se pueden regis-
trar desde e cuero cabelludo, asi como desde otras zonas
situadas alo largo de la anatomia, mediante el ectrodos super-
ficidles 0 colocados debgjo de ladermis.

Las amplitudes de respuesta son pequefias, del orden de 1 Vv
(0,55 uV), s se las compara con las del EEG. Dado que €
EEG esponténeo también se esta registrando durante todo este
tiempo, la sefid queda ocultada debajo del EEG 'y, por tanto,
no puede extraerse directamente de laondade EEG. Afortuna
damente, sabemos que los potenciaes evocados siempre tie-
nen lugar después de que se haya aplicado un estimulo, mien-
tras que € EEG no estarelacionado con la estimulacion.

De las repuestas obtenidas valoramos laamplitud y lalaten-
cia de los dos primeros componentes corticales: € primer
componente positivo P37 en adultos y el posterior negativo
N42; se gjustan los valores ala edad y tallade los nifios.

— Potenciales evocados cognitivos. Los PEC son respuestas

eléctricas cerebrales que dependen de |as operaciones men-
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tales exigidas por la tareay del contenido informativo del
estimulo y varian en funcidn de fendmenos cognitivos como
la percepcidn, la atencién, lamemoria o e lengugje, por lo
que permiten el estudio de la actividad cerebral ligada alos
procesos mentales. Los PEC requieren la colocacion de to-
dos los electrodos de EEG, generalmente con un casco.
Después se redliza la tarea que implica atencion, que suele
consistir en distinguir entre dos tipos de sonidos e indicar la
presencia de uno de ellos. Hay que promediar también va-
rios cientos de estimul os, por |o que es una prueba larga; ge-
neralmente dura mas de media hora.

Son exploraciones complementarias que pueden contribuir,
junto ala evaluacion psicol6gica, adeterminar € perfil cog-
nitivo que presentan los nifios con TEA; proporcionan infor-
macion sobre el nivel de funcionalidad en las diferentes ére-
as cognitivas por explorar (atencion, memoria, percepcion y
lengugje) del individuo. Esto nos ayuda a establecer lineas
de intervencion terapéutica especificas para cada individuo
y nos permite realizar evaluaciones futuras sobre la eficacia
delaintervencion y los progresos del individuo.

— Registros de magnetoencefalografia. LaMEG es unatécnica
de registros de los campos magnéticos de origen bioldgico
de gran interés cientifico. Es una técnica no invasiva de re-
gistro de la actividad funciona del cerebro, mediante la cua
se captan campos magnéticos que permiten investigar las
relaciones de |as estructuras cerebrales y sus funciones. En
cuanto a su procedimiento, se realiza un registro magnetoen-
cefalografico mediante un MEG System Magnes 2.500 Wh
de 148 candes de 4D Neuroimaging, dentro de una habita-
cién aislada de campos magnéticos externos, alavez se ad-
quieren registros de EEG, electrocardiograma (ECG) y elec-
trooculograma (EOG). En el proceso de adquisicion de las
sefiaes los pacientes con autismo deben estar sedados; €l
registro durade 20 a 30 minutos. Estaindicada para€l estu-
dio de actividad epileptiforme, ya que permite de manera
fiable lalocalizacion espaciotemporal de focos epilépticos.

— Resonancia magnética con espectroscopia. La RM con es-
pectroscopia se presenta como un método no invasivo, rela-
tivamente répido y de fécil utilizacion, capaz de ofrecer una
informaci 6n metabdli ca/bioquimica de parénguima cerebral
normal y de varios procesos patol 6gicos.
Paralalocalizacién se utilizala técnica PRESS (point resol-
ved spectroscopy), que utiliza un pulso de 90° y dos de 180°
para producir un spin-echo (1,6) puederealizarse con un TE
bajo o alto, la recuperacion de la sefial es completay existe
una buenarel acion sefial/ruido. El tamafio del areaque se ha
deestudiar esel voxel. LaRM con espectroscopia puede ser
realizada con un Unico voxel (single voxel o con varios vo-
xels colocados simultdneamente (multi-voxel).

— Resonancia magnética funcional. LaRM funcional permite
la deteccidn e identificacion de areas del cerebro durante su
actividad. Este hecho la diferencia de las imagenes tradicio-
nales de RM que solo aportan una vision anatémica del ce-
rebro. Es necesaria la colaboracion del paciente.

— Tomografia por emisién de positrones. La informacion que
proporcionala PET es de tipo molecular, y constituye un per-
fecto complemento de otras técnicas de imagen, tanto fun-
cionales —tomografia por emision de foton Unico (SPECT)—
como morfoanatdmicas -RM tomografia axial computariza-
da (TAC), radiografia (RX) convencional, etc.—. Latécnicase
redlizamediante lainyeccion por viaintravenosa de 18F-FDG.
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La adquisicion de las imagenes se realiza mediante una ca
mara de positrones durante 30 minutos con € paciente bajo
anestesia colocado en decubito supino. Con posterioridad y
bajo tratamientos mateméticos se obtienen cortes axiales, sa
gitales y coronales, y mediante técnicas de fusidén con reso-
nancia se pueden obtener localizaciones topogréficas de las
lesiones bien delimitadas. Al poder incorporar trazadores a
cualquier sustrato biolégico permite estudiar y cuantificar re-
giona mente fendmenos biol 6gi cos, fisiol égicos, bioguimicaos
y farmacol égicos, de formainocuaen lapracticaclinica habi-
tual. Laimagen metabdlica obtenida mediante PET-FGD per-
mitiriavalorar las zonas con metabolismo cerebral alterado.

— Técnica M9 (fusion de RM estructural y MEG). LaM S| esel
resultado de la fusion de una técnica anatémica de ata resol u-
cién espacial (RM) con una técnica funciond de alta reso-
lucion tempora (MEG). Esta Ultima es especia mente intere-
sante, ya que, debido a su elevada resolucidn tempord, aporta
informacion no solo sobre las estructuras cerebrales implica-
das en una determinada tarea cognitiva, sino también sobre €l
orden en que éstas se activan, y nos ofrece asi informacién
sobre e funcionamiento de los circuitos neuronales. Ademas
€s una técnica totalmente no invasiva, lo que es un requisito
esencia para poder aplicarla en poblacion infantil. Por tanto,
las técnicas de imagen funcional proporcionan la oportunidad
de conocer € funcionamiento y e metabolismo cerebral aso-
ciado a un determinado proceso. En € ambito de la neurofar-
macol ogia también son relevantes las aportaciones, y es posi-
ble conocer |os efectos de distintos agentes farmacol 4gicos.
En cuanto a su procedimiento, se realiza un registro magneto-
encefal ogréfico mediante un MEG System Magnes 2.500 Wh
de 148 canales de 4D Neuroimaging, dentro de una habi-
tacion aislada de campos magnéticos externos, a la vez se
adquieren registros EEG, ECG y EOG. En €l proceso de ad-
quisicion de las sefiales los pacientes con TEA deben estar
sedados; € registro dura de 20 a 30 minutos.

Hay numerosas propuestas consensuadas que orientan en
otros paises en cuanto a protocolo médico que se ha de seguir;
se recomienda la aplicacion en Espafia del algoritmo contem-
plado en lafigura.

ASPECTOSPRACTICOS QUE DEBEN CONSIDERARSE
Antes dela evaluacion
Desde que se demanda el servicio hasta que se presta

— Se debe procurar que existala menor demora en la citacion
desde que la familia solicita el servicio hasta € dia de la
evaluacion. Es importante mostrar flexibilidad para acordar
€l horario con lafamilia de acuerdo a sus circunstancias.

— Enlamedida de lo posible, se debe explorar y conocer cla-
ramente cud eslademandade lafamilia, asi como asegurar
la coordinacion con la red sanitaria primaria que atiende al
paciente.

— Deberiadarse, antes o desde  momento de laaceptacién de
lasalicitud, unaexplicacion claradel servicio: ofrecer infor-
macién sobre qué profesionales van arealizar la evaluacion
y cOmo va a ser €l proceso, Compromisos que se asumen y
plazos de entrega del informe tras |a evaluacion (preferible-
mente no superior a 15 dias).

— Es conveniente solicitar €l envio, previamente alavisita, de
lainformacién quetienelafamilia: otros diagnosticos, videos

307



A. DIEZ-CUERVO, ET AL

caseros, tanto de lainfancia como actua-
les en entornos naturales (alimentacion, .
. . . - 1. Histeria personal y familiar detallada
asa)! ]uwol rd ‘?CI on. ")v [nformes medl - 2. Examen fisico (incluyendo perimetro cefélico y deteccidn de manchas cutaneas)
C.OS' informes pS COped@Og|COS... [39] i 3. Esfi::-;i?g: ;g!i[gll;fl;?cbiemas auditivos y visuales {considerar indicacian
— Siempre que sea apropiado, se deberian de potenciales evocados)
ofrecer consignas a quienes solicitan el
servicio paraque informen alapersonaa
la que se va a evaluar acerca de los moti-
vos de lavaloracion y preguntarle, en su
€aso, su opinion al respecto.
— LOS d|ferentes profesi 0na|es implicadOS Historia {amf}'}ar,l retraso IIJ'JEHMJ', In\-est_lgar ammaﬂa_s Cromosomicas, trastornos .
en el proceso de evaluacion, tras analizar e e 3 | faaimen, Wikams, Padar iy Aty
toda lainformacion disponible, deberian especificas enfermedades metabdlicas congénitas
definir con claridad objetivos, responsa-
bilidades y demés aspectos de la organi-
zacion'y del proceso de evaluacion antes
de que ésta tenga lugar, de modo que se

tenga por adelantado una planificacion

delaevaluaci én_ Sospecha de convulsiones o de actividad

epiléptica y en aquelios casos de regresion Estudio electroencefalogréfico.
., social o comunicativa (especiaimente —————= | Polisomnograma nocturno ante
Durante la evaluacion en pacientes de corta edad) cuadres de comportamiento explosivo intermitente

Aspectos técnicos

— Desde €l punto de vista psicolégico, se
debe redizar una bateria de pruebas que
incluya nivel cognitivo, comunicacion,
puntos fuertes y débiles, intereses, aspec-
tos funcionales de la conducta, desarro-
llo adaptativo, circunstancias de la per- Resonancia magnética, TAC craneal
sona evaluada y necesidades familiares. Exploraciones o rutinarias, ———» | Cartografia cerabral

_ e deba"] usar té:mc% o pruebas Corro- & indicar segun hallazgos previos Bﬂ;g:ztrir;ca?:l:gzm;s
boradas cientificamente y segun criterios
internacional mente consensuados.

— Enlamedidadelo posible, se deberiaob-
servar a nifio en su entorno mas natural )
y consultar a los distintos profesionales involucrados en su ~ Sobre el contenido

Figura. Algoritmo diagndéstico de la exploracién biomédica recomendada por el GETEA.

educacion. En todo caso, seriaimportante contar con videos — Debe incluir una descripcion detallada del proceso de eva
realizados en su entorno natural. luacion.

— Es importante el trabajo en equipo, pues posibilita el con- — Esimportante hacer hincapié en los puntos fuertes, y no s6-
traste de opiniones, ladiscusién y e aprendizaje continuo. lo en las limitaciones.

) — Deben incluirse orientaciones operativas, féciles de enten-
Aspectos sociales der eindividualizadas.

— Sedebe procurar un buen recibimiento, con un entorno con- — Se debe dar un diagndstico preciso (o informar claramente
fortable y cercano. Al llegar, hay que dar tiempo a nifio a deladificultad de hacerlo) y evitar términos ambiguos o po-
que investigue el sitio y se debe crear un ambiente de con- co claros.
fianzay colaboracion con los padres, con un trato cordial y — El juicio o etiqueta diagndstica debe gjustarse a las catego-
empdtico, de escucha activa, que facilite la comunicacion. riasy criterios aceptados en los sistemas internacionales de

— Las familias han de sentir que pueden preguntar, expresar clasificacion.
sus inquietudes y sus dudas, y que se les ofrece respuesta
mediante un lenguaje comprensible. Sobre la entrega

— Se deber estar alertaa cansancio y proporcionar descansos — Lafamiliadebe tener la posibilidad de debatir sobre el diag-
adecuados tanto ala persona evaluada como alafamilia. nostico y las orientaciones ofrecidas, asi como advertir de

— Laevaluacion deber estar basada en valores esenciales, tales posibles errores. Por este motivo, muchos equi pos entregan
como respeto, profesionalidad, calidad, compromiso, trans- inicialmente el informe en formato borrador, y después de
parenciay confidencialidad. haber dado lafamilia sus puntos de vista 0 comentariosy de

) » . valorarse su inclusién, realizan € informe definitivo.
Después de la evaluacion: el informey su entrega — Se debe dar una explicacion minuciosay adaptada en la de-
Sobre |a forma volucion del diagnéstico y, s es posible, ésta ha de ser en

— Se debe usar un lenguaje respetuoso, claroy, en la medida persona.
delo posible, sintecnicismos, parafacilitar lacomprension de — Se deben respetar los plazos pactados y dar € informe lo
quien lo lea, especialmente personas no técnicas, como la antes posible.
familia o los educadores. — Hay familias que encuentran enormemente dificil procesar
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las explicaciones que se les estén transmitiendo en ese mo-
mento inicial, que es clave en lavida de los padres. Existen
personas que prefieren no conocer mucho en ese primer
momento y volver posteriormente a recabar mas informa-
cion. Esta opcion debe ser obviamente respetada, y existen
programas sensibles a estas necesidades que facilitan espa-
cios privados para que la familia pueda apoyarse mutua-
mente en esos momentos dificiles.

CONCLUSIONES

Los estudios de estos Ultimos afios han perfeccionado la des-
cripcion clinica de estos trastornos y sus limites clasificatorios;
han aportado nuevos métodos para su diagnéstico y han proto-
colizado la realizacion de las pruebas psicoldgicas y médicas
necesarias. Es deseable que estos progresos continten en e fu-
turo, con una cada vez més correcta definicion de los criterios
diagnosticos y la conveniente delimitacion de subtipos clinicos.

DIAGNOSTICO DE LOSTEA

La individualizacion de cada paciente permite conocer sus
debilidades y fortalezas y establecer su perfil psicolégico y so-
cial. Estos datos facilitan la elaboracion de un programa de apo-
yo coherente con sus necesidades. Cabe, sin embargo, destacar
la conveniencia de extender este conocimiento a los equipos
multidisciplinares de nuestro pais, a fin de garantizar larealiza-
cion del proceso diagnostico adecuado, contando al maximo
con la aportacion y colaboracion de la propia persona con TEA
—en la medida que sea posible-y de su familia. La mejora del
proceso de diagndstico va a tener una favorable repercusion en
laactual demora diagnéstica.

Por otra parte, las pruebas biomédicas permiten diagnosticar
trastornos subyacentes de indol e neurol égica, metabdlicao genéti-
ca. Estos halazgos van a tener repercusion en el tratamiento del
paciente en € que se descubren y, frecuentemente, por su cone-
Xién con e consgjo genético, en sus familias, por 1o que se puede
anticipar que los avances en este campo transforman y mejoran
nuestra précticay lavida de estos personasy lade susfamilias.
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GUIA DE BUENA PRACTICA PARA EL DIAGNOSTICO
DE LOSTRASTORNOS DEL ESPECTRO AUTISTA

Resumen. Introduccion. El proceso diagnéstico en los trastornos
del espectro autista (TEA) es una actividad que requiere especiali-
zacion y experiencia, tanto en relacion al conocimiento del autismo
como paratrabajar en equipo con diferentes profesionales, muchas
veces adscritos a distintos servicios clinicos, y con las familias.
Objetivo. Recomendar un protocolo diagnéstico consensuado por
el Grupo de Estudio del Instituto de Salud Carlos I11. Desarrallo.
Se enfatiza la necesidad de obtener una historia clinica adecuada,
paralo que se han derecoger antecedentes personales, familiaresy
psicosociales, y detallar los &mbitos basi cos afectados en los TEA:
interaccion social, comunicacion y patrones restringidos de com-
portamiento, actividades e intereses. Asimismo, se recogen y anali-
zan las pruebas diagndsticas (tanto de caracter psicoevolutivo
como biomédico) que deben realizarse en todos | os casos, y se con-
templan paralelamente las pruebas indicadas en caso de sospecha
de otros trastornos fisicos identificables y aquellas pruebas médi-
cas que deben considerarse Unicamente para la investigacion.
Conclusiones. El procedimiento diagnéstico requiere una estrate-
gia de evaluacion coordinada de caracter multidisciplinar, que
asegure la participacion de especialistas de muy distintos campos
en activa colaboracién con la familia; dicha labor coordinada ten-
dria su colofon en la elaboracion y entrega de un informe persona-
lizado. Todo diagndstico se ha de acompafiar de un plan de accion
gueincluya el apoyo inmediato a la persona con TEAy la provision
de informacion a su familia sobre recursos e iniciativas comunita-
rias en su zona. [REV NEUROL 2005; 41: 299-310]

Palabras clave. Autismo. CIE. DSM-1V. Etica médica. Guia de bue-
na préctica. Historia clinica. Protocolos clinicos. Técnicas de diag-
nastico neurolégico. Técnicas y procedimientos diagndsticos. Tests
diagndsticos de rutina.
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GUIA DE BOASPRATICAS PARA O DIAGNOSTICO
DASPERTURBAGCOES DO ESPECTRO AUTISTA

Resumo. Introducdo. O processo diagndstico nos perturbacdes do
espectro autista (PEA) é uma actividade que requer especializacdo
e experiéncia, tanto emrelacdo ao conhecimento do autismo, como
trabalhar em equipa com diferentes profissionais, muitas vezes
adscritos a distintos servigos clinicos e com as familias. Objectivo.
Recomendar um protocolo diagndstico consensual pelo Grupo de
Estudo do Instituto de Satde Carlos I11. Desenvolvimento. Enfati-
za-se a hecessidade de obter uma histéria clinica adequada, para o
que se devem recolher antecedentes pessoais, familiares e psico-
sociais, e detalhar os ambitos basicos afectados nos PEA: interac-
¢ao social, comunicacgéo e padrdes restringidos de comportamen-
to, actividades e interesses. Desta forma, recolhem-se e analisam-
se as provas de diagndstico (tanto de caréacter psico-evolutivo co-
mo biomédico) que devem realizar-se em todos 0s casos, e contem-
plam-se paral elamente as provas indicadas no caso de suspeita de
outras alteragoes fisicas identificaveis e aquelas provas médicas
gue devem considerar-se unicamente para a investigacdo. Conclu-
sdes. O procedimento diagndstico requer uma estratégia de avalia-
¢éo coordenada de caréacter multidisciplinar, que assegure a parti-
cipacdo de especialistas de muitos campos distintos em activa
colaboragéo com a familia; este trabalho coordenado teria a sua
identificacdo na elaboragéo e entrega de um formulario personali-
zado. Todo o diagnéstico deve ser acompanhado de um plano de
accdo que inclua o apoio imediato a pessoa com PEA e a provisdo
deinformacédo a sua familia sobre recursos e iniciativas comunita-
rias na sua zona. [REV NEUROL 2005; 41: 299-310]

Palavras chave. Autismo. CIE. DSMI-1V. Etica médica. Guia de boas
préaticas. Historia clinica. Protocolos clinicos. Técnicas de diag-
nastico neurol égico. Técnicas e procedimentos diagnosticos. Testes
diagndsticos de rotina.
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