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Deteccion temprana en trastornos del espectro autista: una decision
responsable para un mejor prondéstico

Early detection of autism spectrum disorders: a responsible decision for a better prognosis
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RESUMEN

Introduccioén. La deteccién temprana del autismo es una variable
determinante de un mejor pronostico.

Métodos. Se realizé un estudio descriptivo y retrospectivo del
proceso de deteccion y diagnostico de 42 nifios con trastornos
del espectro autista (TEA) por medio de una entrevista semies-
tructurada y a través de la revision de historias clinicas.
Resultados. Se encontré que los padres son las personas que
inicialmente sospechan la presencia de algun trastorno, alrededor
de un afo diez meses de edad. Los signos de alarma mas fre-
cuentes son los comportamientos ausentes, la falta de lenguaje
y el retraso motor. Para la deteccion y diagnéstico participan, en
promedio, cinco profesionales. El neurdlogo infantil y el psicélogo
fueron quienes mas diagndsticos de TEA realizaron, entre los tres
y los cinco afios de edad. Se recibieron diagnédsticos de discapa-
cidad intelectual, trastornos de déficit de atencion e hiperactividad
y retraso en el desarrollo.

Conclusiones. Se resalta la importancia de formar y capacitar
profesionales de la salud, para lograr que la deteccion e interven-
cion de los TEA sea cada vez mas oportuna.

Palabras clave: deteccion temprana, trastornos del espectro
autista (TEA), trastornos generalizados del desarrollo (TGD).

INTRODUCCION

El autismo es un trastorno de origen neurobioldgico que
origina un curso diferente en el desarrollo de las areas de
la comunicacion verbal y no-verbal, las interacciones so-
ciales, la flexibilidad de la conducta y de los intereses.!?
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ABSTRACT

Background. Early detection of autism is a decisive variable for a
better prognosis.

Methods. A study was conducted describing the process of detec-
tion and diagnosis of 42 children with autism spectrum disorders
[ASD].

Results. Parents are those who initially suspect the presence of a
disorder at about the age of 22 months. The most common warning
signs include behavior described as appearing absent, lack of lan-
guage, and motor delays. Five different health care professionals
are involved in the detection process. The pediatric neurologist and
psychologist are the professionals who most frequently diagnosed
ASD between 3 and 5 years of age. Diagnoses given to the families
include intellectual disability, attention deficit disorder with hyperac-
tivity, and developmental delay.

Conclusions. The results of the study show the importance of
training healthcare professionals, leading to the early detection and
intervention of ASD.

Key words: autism spectrum disorders (ASD), early detection,
pervasive developmental disorders (PDD).

Se trata, por tanto, de un sindrome, esto es, un conjunto
de conductas alteradas de forma simultdnea en los tres
niveles. En la actualidad, se habla de los trastornos del
espectro autista (TEA) para hacer referencia a todas las
variaciones en la manifestacion del cuadro,® incluyendo
el autismo' tipico, también conocido como tipo Kanner,
y el trastorno de Asperger, que se diferencia del autismo
clasico porque no hay retraso del lenguaje clinicamente
significativo y sus habilidades cognitivas son normales.*>

La conceptualizacion del autismo ha variado desde
1944, cuando Leo Kanner y Hans Asperger analizaron
las caracteristicas de un grupo de pacientes, a quienes

456

Bol Med Hosp Infant Mex



Deteccidn temprana en trastornos del espectro autista: una decisiéon responsable para un mejor pronéstico

denominaron autistas. Las hipotesis explicativas han ido
madurando y complicandose, a la par de los hallazgos
de diferentes grupos de investigacion.®'? Es asi como
hoy se cuenta con modelos neuropsicoldgicos que sus-
tentan la naturaleza neurobiolégica del autismo.!3-!% Las
primeras teorias, que planteaban la relacion de los sinto-
mas con un vinculo afectivo distante de los padres con
el nifio,'® han dado paso a explicaciones en las que jue-
gan un papel relevante las neuronas espejo,'”!® las fun-
ciones ejecutivas,'!° y, especialmente, la conectividad
neuronal y el procesamiento de la informacion.!%!? La
evidencia sugiere que en el autismo falla el desarrollo
de las redes neuronales, dando lugar a una pobre conec-
tividad, que afecta particularmente las regiones cerebra-
les distantes; esto dificulta que el nifio realice conductas
complejas que requieren la coordinacion entre diferen-
tes partes del cerebro.!® Los sintomas caracteristicos a
los que dan lugar estas diferencias en el funcionamiento
cognitivo de las personas con TEA, se refieren a tres as-
pectos fundamentales.

1. Relaciones sociales. Las personas con TEA manifies-
tan poca motivacion por interactuar con pares y difi-
cultad para comprender, de manera espontanea, los c6-
digos, normas y principios que rigen las interacciones
sociales. Desde muy temprana edad se han encontrado
diferencias significativas entre nifios posteriormente
diagnosticados con autismo y pares sin este trastorno,
en conductas como el contacto visual, la sonrisa so-
cial, la imitacion, el interés social y la expresion de
emociones.'*

2. Comunicacion. Las dificultades mas significativas de
las personas con TEA en este aspecto se refieren al
uso social del lenguaje, esto es, al uso espontaneo
de la facultad innata de los humanos para expresar a
otras personas deseos, pensamientos y experiencias;
pero también incluye la posibilidad de comprender y
responder a los mensajes que los demas transmiten.
La demora en la aparicion del lenguaje es uno de los
sintomas que comienzan a alarmar a los padres, aun-
que ya se han encontrado diferencias, incluso desde
la etapa prelingiiistica, con menor cantidad de inten-
ciones comunicativas o conductas protodeclarativas,
por ejemplo mostrar elementos de su interés combi-
nando gestos, verbalizaciones y contacto visual con
el interlocutor.!?

3. Conductas repetitivas e inflexibilidad mental. La ter-
cera caracteristica de las personas con TEA, evidente
desde los primeros afios, se refiere a la preferencia por
acciones que se repiten con cierto patron, ya sea con su
cuerpo o con objetos y la fascinaciéon por determina-
dos elementos, temas o actividades, que resultan poco
funcionales e interferentes con otras actividades coti-
dianas, con el aprendizaje y con su participacion en el
entorno social. Su insistencia en la invariabilidad da
lugar a resistencia al cambio, que se traduce en reac-
ciones emocionales y comportamientos intensos.!'3-1>

Con respecto a los datos epidemiologicos, si bien las
diferencias metodologicas hacen dificil establecer com-
paraciones entre los estudios, la mejor estimacion actual
de la prevalencia de todos los TEA, en diversos paises, se
situa alrededor de 58.7 por 10,000 (uno por cada 170 per-
sonas).!® Sin embargo, los estudios realizados en el 2009
evidencian que ha habido un incremento en la cantidad de
personas con un diagnoéstico de TEA, y se ha encontrado
que 1% de la poblacion en los Estados Unidos esta afectada
por este trastorno,'” por lo que ha emergido como una pre-
ocupacién de salud publica.>!® Con respecto a las cifras en
Colombia, no se conocen datos especificos, pues el censo
de 2005 arroja datos globales con una prevalencia de 6.4%
de la poblacién con al menos un tipo de discapacidad.'?

El diagnéstico de un TEA se realiza, en promedio, a
los cinco afios.?’ Sin embargo, se ha planteado que algu-
nos signos atipicos estan presentes desde el primer aflo, en
especial alteraciones en las habilidades de comunicacion
social y el contacto visual.?! Esto es fundamental si se tie-
ne presente que, actualmente, se propende por la deteccion
y atencion temprana, las cuales son relevantes para la evo-
lucién y buen pronoéstico de las personas con TEA,? pues
entre mas temprano se realice el diagndstico, mas rapido
se le puede brindar al nifio y a su familia la ayuda ade-
cuada.'’?’ De tal forma, se puedan aumentar los logros
en las habilidades funcionales, la comunicacién'® y en el
funcionamiento intelectual.?%->3 Ademas, se pueden evitar
algunas manifestaciones mas severas de estos trastornos.?!
Una intervencion antes de los 3.5 afios es mas efectiva
que aquella que comienza a los cinco afios.! Lo anterior
es posible, siempre y cuando los programas sean sistema-
ticos, estén cuidadosamente planificados, incluyan objeti-
vos individualizados y se lleven a cabo de forma intensiva
durante los cinco primeros afios de vida.?
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Asi, una intervencion de comportamiento intensiva
lleva a que mas de 75% de los nifios aprendan a hablar.?
Adicionalmente, cerca de 5% de los nifios que inician la
intervencion a los dos afios, no presentan todos los sinto-
mas de autismo a los nueve afios.2” No obstante, lo mas
frecuente es que los padres atraviesen por lo que se ha
denominado un carrusel de profesionales en el proceso
de deteccion de un TEA, de tal forma que para obtener un
diagndstico correcto se visitan en promedio tres o cuatro
profesionales de la salud.?®

Estos datos son coherentes con los resultados obteni-
dos en los estudios sobre el proceso de deteccion de los
TEA. Filipek y colaboradores encontraron que mas de la
mitad de los padres de nifios con un posterior diagnostico
de TEA manifestaron preocupaciones por el desarrollo de
su hijo desde los 18 a los 24 meses; sin embargo, en la
mayoria de las ocasiones, los profesionales de la salud los
tranquilizaron y les plantearon como explicacion la ansie-
dad materna o la diversidad en el desarrollo.?® Cerca de
20% reportd que habian tenido que presionar para que los
remitieran a nuevos especialistas, o buscar consulta priva-
da. Aproximadamente 30% de los padres remitidos a un
nuevo profesional, reportaron que no se les ofrecio ayuda
y solamente 10% reportd que un profesional les habia ex-
plicado los problemas de su hijo. Finalmente, se encontr6
que, en promedio, el diagnostico se daba a los seis afios,
tiempo en el cual cerca de la mitad de las familias reporta-
ron que el sistema escolar y otros padres fueron la princi-
pal fuente de apoyo, en lugar del sistema de salud.

En Espafia se realiz6 un estudio similar, en el que tam-
bién se afirma que la familia es la primera en sospechar
que hay un problema, con una edad media alrededor de
los 22 meses. Sin embargo, en este estudio, la edad para
el diagnostico final fue de cuatro afios y tres meses, en
promedio, la cual resulta mucho menor a la reportada por
Filipeky colaboradores.?® Seglin esta investigacion, en el
caso del trastorno de Asperger, cuyos sintomas frecuente-
mente se aprecian mas tarde, la edad media de sospecha es
a los 36 meses, pero se consigue finalmente un diagnos-
tico, como media, a los nueve aflos y medio. Cabe anotar
que solamente 5% de las familias encuestadas identifica-
ron a su pediatra como la persona que inici6 el proceso de
diagnéstico.3”

Teniendo presente que existen pocos estudios en La-
tinoamérica sobre el proceso de deteccion que llevan a
cabo las familias con nifios que presentan un TEA, esta

investigacion busco describir como ha sido el proceso de
deteccion de TEA en nifios que han sido evaluados en una
fundacion de la Medellin (Colombia), reconocida por su
trabajo en la evaluacion e intervencion con esta poblacion.

METODOS

Se llevo a cabo un estudio descriptivo y retrospectivo, te-
niendo como poblacion de referencia nifios con diagnos-
tico de TEA que recibian atencion en una fundacion de la
ciudad, especialista en la intervencion de cuadros de TEA.

Los nifios fueron remitidos a dicha entidad por pro-
fesionales adscritos a las entidades de salud del estado, o
bien desde su practica privada. El diagnostico de los ni-
flos en esta fundacion se realiza o confirma siguiendo las
buenas practicas definidas para el diagndstico de autismo,
entre las cuales estdn una revision exhaustiva de la his-
toria del desarrollo, participacion activa de la familia y
de profesionales de varias areas.3! Con este fin, todos los
nifios que ingresan a la fundacion deben cumplir con tres
horas de evaluacion con presencia del nifio y de la familia,
divididas en sesiones de una hora, durante tres dias conse-
cutivos. La presencia de, al menos, uno de los padres tiene
diferentes fines: suministrar informacion, interactuar con
el nifio y observar su desempefio. Este proceso se lleva
a cabo por dos profesionales con experiencia en la eva-
luacion de trastornos del desarrollo (una neuropsicéloga
infantil y una terapeuta del lenguaje), empleando como
herramientas diagndsticas el ADOS y los criterios diag-
noésticos del DSM IV-TR.

La muestra evaluada estuvo compuesta por 42 fami-
lias, las cuales habian ingresado a la fundacion durante los
ultimos cinco afios. Los padres aceptaron participar en el
estudio. Las edades de los nifios se encontraban entre los
2.6 y los 10.75 afios, con una media de 6.57 afios (IC 95%:
5.95-7.14). El 69% de los nifios eran de sexo masculino
y 76.2% presentaban autismo clasico. Al momento de la
evaluacion, 61.9% de la muestra asistia a una institucion
educativa de forma paralela a la fundacion. La proporcion
de nifos con autismo clasico y aquellos con alto funciona-
miento fue aleatoria, pues todos tienen acceso a los servi-
cios que se ofrecen en la fundacion.

Procedimiento. La informacion se obtuvo, principal-
mente, mediante una entrevista semiestructurada a los
padres del nifio, que se disefi6 especificamente para este
estudio. En esta, se realizaron preguntas sobre el proceso
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de deteccion y diagndstico del nifio, previo al momento de
ingreso a la fundacion. Por tal motivo se preguntd sobre
las revisiones médicas, psicoldgicas o de otros profesio-
nales en la historia del nifio, las personas que sospecharon
que existia algiin problema, los indicadores en los que se
basaron para dar este concepto, los exdmenes diagnodsticos
que se realizaron en el proceso y el concepto que los pro-
fesionales daban sobre las dificultades que presentaban.
El disefio de esta entrevista se llevo a cabo en reuniones
de los integrantes del equipo, y se sometid a una prue-
ba piloto con un padre de familia de la fundacion, que es
ademas profesional de la salud y que conocia el objetivo
del estudio, quien dio su concepto sobre las preguntas y
el proceso de entrevista. Esto llevo a ajustar y llegar a la
version definitiva de la entrevista. Finalmente, con el fin
de estandarizar el proceso, los examinadores fueron capa-
citados mediante sesiones de modelamiento.

Para la recoleccion de la muestra se invitd, median-
te una carta, a todas las familias que habian ingresado a
la fundacién en los ultimos cinco afios. Posteriormente,
fueron contactados via telefonica. Aquellos que aceptaron
participar firmaron el consentimiento informado y proce-
dieron a ser entrevistados presencialmente dentro de las
instalaciones de la fundacion. Posteriormente, se procedié
a revisar la historia clinica para obtener datos adicionales
sobre los nifios.

Cabe anotar que este proyecto recibio la aprobacion
del comité de ética de la Universidad CES, quien lo califi-
c6 como de minimo riesgo.

Andlisis estadistico. Los datos se digitaron en una
base de datos de Excel 2003 y se importaron a SPSS 15
para el analisis estadistico respectivo. Se obtuvieron esta-
disticos descriptivos para cada variable. Posteriormente,
para comparar los grupos de bajo y alto funcionamiento,
se analiz6 inicialmente si existian distribuciones normales
y se procedi6 a realizar andlisis de diferencias de medias
y de medianas para las variables cuantitativas, asi como
analisis de asociacion para las variables cualitativas.

RESULTADOS

Las entrevistas realizadas mostraron que las sospechas so-
bre la presencia de un TEA en los nifios se presentaron en
promedio al afio y diez meses, con una edad minima de
siete meses y maxima de cinco afos de edad. Con respecto
al diagnostico, la edad promedio de realizacion fue de tres

afios y dos meses (m =3.20; IC 95%: 2.8-3.58), siendo un
afio seis meses la edad minima y siete afios la edad maxi-
ma al diagnoéstico (Cuadro 1).

De la muestra analizada, 81% de los nifios presento re-
traso en el desarrollo del lenguaje y 57.1% en el desarrollo
motor. En lo relacionado con la pérdida del lenguaje, es
decir, aquellos que tuvieron un desarrollo aparentemente
normal del lenguaje y que luego lo perdieron, se encontrd
que 38.1% de la muestra presento este tipo de regresion.

Con respecto al proceso de crecimiento y desarrollo,
11.9% de la muestra no asistio a las evaluaciones. Dentro
de los que tuvieron algun seguimiento mediante un pro-
grama por parte de profesionales de la salud, a 67.5% les
reportaron que no habia ningin problema en el desarrollo
de sus hijos. Unicamente 10.8% de la muestra fue remiti-
do a otro profesional por la presencia de alguna sospecha
de un problema del desarrollo, mientras que en 21.6% se
apreciaron diferencias o dificultades en el desarrollo, pero
no se sugirieron alternativas a las familias.

Frente a las personas que sospecharon por primera
vez la presencia de algiin problema en los nifios, 59.5%
de los casos identifico a los padres como las primeras per-
sonas. Siguieron los profesores, con 21.4% de casos. Es
importante resaltar que solamente en 2.4% de la muestra
el médico fue la primera persona en sospechar el trastorno
(Figura 1).

Las caracteristicas que generaron mas sospecha de la
presencia de algin problema del desarrollo en los cuidado-
res fueron las siguientes: en cuanto a lo social, 92% de los
padres presenciaban que el nifio se veia ausente y 51.7%
que se mantenia aislado de las demas personas. En lo rela-
cionado con la comunicacion, la ausencia de lenguaje fue
lo mas significativo (50%); en el comportamiento, 35.7%
de los padres percibian a sus hijos agresivos; y en 52.4%
de los casos se presentd un retraso motor (Cuadro 2).

Cuadro 1. Edad de sospecha y diagnéstico en una muestra de nifios con
trastornos del espectro autista

Vol. 70, Noviembre-Diciembre 2013

Minimo Méaximo Media (DE) IC 95%
Edad de sospecha 0.58
inicial (afios) (7 meses) 5 1.85(0.96) 1.57-2.15
Edad en el momento 1.5 7 3.19(1.308) 2.8-3.58
del diagnéstico
(afos)
DE: desviacién estandar; IC 95%: intervalos de confianza al 95%
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Con respecto al nimero de profesionales visitados du-
rante el proceso de deteccion, se encontrd que, en prome-
dio, los padres visitaron aproximadamente cinco profesio-
nales (m =5.38; IC 95%: 4.79-5.95) antes de que su hijo
fuera finalmente diagnosticado con autismo. El 21.4% de
la muestra habia visitado siete profesionales, que fue la
mayor frecuencia encontrada. El minimo de profesionales
visitados fue de dos, la cual se encontré en 7.1% de la
muestra, mientras que 2.4% de los entrevistados visitaron
diez profesionales, como el maximo niimero.

En la muestra evaluada, en promedio, se realizaron
dos remisiones a otros profesionales en el proceso de diag-
noéstico (m =2.43; IC 95%: 1.95-2.90). En 4.8% de los ca-
sos no hubo ninguna, y en el mismo porcentaje de casos se
realizaron seis, como niimero maximo de remisiones que
se encontraron en la muestra. Cabe anotar que el mayor
porcentaje lo presentd 38.1% de los casos, quienes reci-
bieron una sola remision.

Entre los profesionales mas visitados en el proceso de
diagnostico de los TEA se encontr6 el fonoaudidlogo (o
terapeuta del lenguaje) con 71.4%, seguido de los psico-
logos, en 52.7% de los casos, y los neur6logos infantiles,
en 42.9% de la poblacion. También se encontrd que los
pediatras (los de las entidades promotoras de salud [EPS]
y los no vinculados a ellas) y los médicos de la EPS hacen
parte de los profesionales mas visitados por las familias.

70
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Primera persona en sospechar

Figura 1. Primera persona en sospechar trastorno de espectro
autista en los pacientes.

En algunos casos, las familias son remitidas a varios pro-
fesionales quienes, de manera independiente, aportan sus
impresiones diagnosticas.

En promedio, los nifios con TEA reciben dos diagnos-
ticos por parte de los profesionales de la salud, antes de ser
correctamente diagnosticados con un trastorno del espec-
tro autista (m =2.02; IC 95%: 1.74-2.31). Se encontrd que
33.3% de la muestra recibe un solo diagnostico, mientras
que 4.8% de la muestra recibe hasta cinco diagnosticos
diferentes. En 26.2% de la muestra, los nifios fueron diag-
nosticados con un trastorno de déficit de atencion e hipe-
ractividad (TDAH) y 26.2% recibi6 el de retraso en el de-
sarrollo. A estos les seguia el diagnostico de discapacidad
intelectual y “mala crianza”, ambos con 11.9%.

Cuadro 2. Caracteristicas de sospecha de un trastorno del espectro autista

Caracteristicas de sospecha Frecuencia Porcentaje
Social

Ausente 39 92.9
Aislado 24 57.1
Falta de contacto visual 17 40.5
Juegos diferentes 12 28.6
Sin imitacion 1 24
Ecopraxia 1 24
Comunicacion

Sin lenguaje 21 50.0
Lenguaje por debajo al de sus pares 17 40.5
Sin respuesta a llamada 15 35.7
Ecolalia 14 33.3
Perdida del lenguaje 4 9.5
Intereses vy flexibilidad

Estereotipias 2 4.8
Inflexibilidad al cambio 2 4.8
Ruidos extrafios 1 24
Comportamiento

Movimiento constante 17 40.5
Agresivo 15 35.7
Irritabilidad 12 28.6
Problemas de suefio 10 23.8
Llanto de angustia 9 214
Muy aferrado 6 14.3
Hipersensibilidad a ruidos 5 1.9
Sin percepcion de peligro 2 4.8
Alto umbral de dolor 1 24
Motor

Retraso motor 22 52.4
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Durante el proceso diagnéstico se sugirieron, en pro-
medio, dos examenes para descartar otro tipo de enfer-
medades o trastornos del comportamiento (m =1.93; IC
95%: 1.50-2.33). Entre estos, los mas comunes son la
polisomnografia del suefio, los electroencefalogramas y
los potenciales evocados, que solo tuvieron un resultado
anormal en un caso (2.4%). En 85.7% de las pruebas neu-
ropsicologicas aplicadas, se mostraron resultados atipicos
propios de un TEA.

En 35.7% de los casos, el neurdlogo infantil fue el
profesional de la salud que realizo6 el diagnostico de TEA,
seguido por los psicologos, en 31%. EI 11.9% de los diag-
nosticos fueron realizados por el fonoaudidlogo; solo 4.8%
fue realizado por el pediatra, y 2.4% por un psiquiatra.

Los indicadores clinicos mas significativos que los pa-
dres reconocieron en sus hijos, después de haber recibido
el diagnostico de un TEA, son el aislamiento de los demas,
en 61.9% de los casos; la ausencia del lenguaje, en 45.2%;
la perdida rapida de interés en una actividad u objeto, en
47.7%; agresividad, en 47.5%; y retraso en el movimiento
motor, en 38.1%.

Comparacion entre nifios que presentan autismo
clasico y de alto funcionamiento

Al comparar si hay diferencias en el proceso de deteccion
de los TEA, se encontrd que ntimero de profesionales por
el que pasa un nifo antes de ser diagnosticado con autismo
es menor en aquellos de alto funcionamiento (m =3.80, IC
95%: 2.59-5.01) que en los de autismo clasico (m =5.88,
IC 95%: 5.17-6.58), y la diferencia resulto estadisticamen-
te significativa (t: 3,028; p <0.05). De igual manera, el
numero de examenes tuvo la misma tendencia (U de Mann
Whitney 93.000; p <0.05), y resulté menor en los de alto
funcionamiento (me =1.10, IC 95%: 0.18-2.02) que en los
de autismo clasico (me =2.19, IC 95%: 1.71-2.67). Las
demas variables no mostraron diferencias significativas.

DISCUSION

Los resultados obtenidos ofrecen informacion relevante
para reflexionar sobre las practicas actualmente utilizadas
en el proceso de valoracion del desarrollo de los nifos y la
deteccion de TEA. Con respecto a la primera persona en
sospechar la presencia de un problema, se encontré que
en 59% de los casos fueron los padres quienes detectaron

las sefiales que condujeron a buscar un concepto, dato que
es coherente con lo encontrado por Filipek y colaborado-
res,?® Hernandez y colaboradores,’? y Martos-Perez.3? Sin
embargo, tal y como fue sefialado por Cabanyes-Truffino
y Garcia-Villamisar,3? las sospechas tempranas no signi-
fican que los padres reciban una informacion clara sobre
estos sindromes sino hasta mucho tiempo después.

Por lo anterior, se considera que los profesionales tanto
de la salud como de la educacion deben validar las preocu-
paciones de la familia y tener presente que la convivencia
con el nifio y los referentes externos les proporcionan in-
formacion sobre su desarrollo no equiparable con los in-
dicadores obtenidos en un entorno artificial y restringido,
como es un consultorio. La familia es fundamental en el
proceso de identificacion de posibles signos de alarma en
la evolucion del nifio. Su temor o resistencia a iniciar un
proceso diagnostico para evitar la rotulacién de su hijo, de
acuerdo con lo expuesto por Rust, no limitan el recono-
cimiento de los sintomas ni las acciones para buscar un
diagnéstico.?* Por ello, se considera primordial que cuando
una familia exprese sus preocupaciones por algin sintoma
atipico del nifio, los profesionales utilicen una herramienta
de tamizaje, como puede ser el M-CHAT, u otra que esté
disponible.?* Cabe anotar que, en la actualidad, se cuenta
con una version del M-CHAT validada en Argentina.3

Los profesores son, en segundo lugar, quienes sospe-
chan algin tipo de problema y sugieren una evaluacion,
ya que poseen un mejor conocimiento sobre la interaccion
entre los nifios.>* La observacion cotidiana que pueden
tener los educadores de las relaciones del nifio con sus
pares, de su forma de jugar y comunicarse, hace que se
conviertan en una fuente importante de informacion, valo-
racion y remision a evaluaciones especializadas. Esto su-
giere la necesidad de solicitar el reporte de los maestros en
todo proceso de valoracion del desarrollo, lo que permitira
tener una apreciacion mas integral del nifio.

Unicamente en 2.4% de la poblacion entrevistada en
este estudio, el médico fue la primera persona en sospechar
dificultades en el desarrollo, lo que resulté muy cercano a
lo reportado por Hernandez y colaboradores.3 Si bien los
pediatras tienen la oportunidad de tener contactos regula-
res con los nifios desde el nacimiento, no logran una buena
efectividad para identificar problemas en el desarrollo.*3
La explicacion puede relacionarse, en parte, con la corta
duracion de las consultas, en las que deben cumplir con
los protocolos institucionales, y cuentan con poco espacio
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para atender otras inquietudes de la familia. Pero, ademas,
lo mas probable es que su formacion profesional los con-
duce a estar mas atentos a la presencia o ausencia de enfer-
medades y a los indicadores de crecimiento, que a los de
desarrollo. Esto es preocupante, pues los pediatras debe-
rian ser los primeros en indicar la necesidad de valoracio-
nes o intervenciones especializadas, por ser el especialista
en quien confian los padres y a quien recurren en caso de
inquietudes o preocupaciones.

Resulta alarmante que, en la muestra analizada, la
mayoria de los controles de crecimiento y desarrollo no
lograron ninguna deteccion; tan solo remitieron a 13.6%
de los nifios a un profesional o evaluacion especializada,
o incluso sefialaron la presencia de algunas diferencias en
el desarrollo, pero sin proponer una remision especializa-
da. Estos datos sugieren la necesidad de formacion de los
equipos interdisciplinarios para que, ademds de las me-
diciones relacionadas con los indicadores de crecimiento,
se promueva la deteccion temprana de trastornos del de-
sarrollo. Adicionalmente a las habilidades de observacion
y a la formacion de los profesionales, el sistema de salud
constituye una variable relevante, pues los protocolos de
atencion a la primera infancia y los servicios considera-
dos como basicos y obligatorios en cada pais, delimitan
las acciones que aquellos llevan a cabo. Si en las guias
de atencion no se prioriza la valoracion del desarrollo,
las instituciones prestadoras de servicios de salud pueden
negar o posponer la realizacion de evaluaciones, o bien
pueden avalar la realizacidén de terapias de distinto tipo,
sin contar previamente con un diagnoéstico claro del nifio.
Como respaldo de la necesidad de una valoracion integral
de los niflos, se deberian investigar los costos en los que
incurre el sistema de salud al pasar por alto nifios con TEA
y otros trastornos del desarrollo. El algoritmo de parame-
tros practicos para el tamizaje y diagnostico de autismo,
propuestos por Filipek y colaboradores,?® constituyen un
referente con validacion empirica que se debe considerar.

La edad a la cual se comenzo a sospechar de alguna
diferencia en el desarrollo en la muestra evaluada fue, en
promedio, un afio diez meses, con una edad minima de sie-
te meses y maxima de cinco afios. Estos datos coinciden
con los de diversos autores.>>3%7 Por ejemplo, Martos-
Pérez afirma que la aparicion de los primeros sintomas
se da entre el afio y medio y los dos afios.’?> De la misma
manera, Hernandez y colaboradores sefialan que la edad
de sospecha se sitlia alrededor de los 22 meses.3 Los pro-

fesionales de la salud, por tanto, deben prestar particular
atencion a los reportes de los padres o maestros acerca de
desviaciones en el desarrollo, incluso antes del primer afio
de vida. De manera particular se resalta la importancia de
fomentar un mayor conocimiento del desarrollo social y de
la comunicacion, porque se suelen tener mas en cuenta los
hitos del desarrollo motor y cognitivo, con la consecuente
subestimacion de las desviaciones evolutivas en aquellas.

En la muestra evaluada, la edad promedio en el mo-
mento de diagndstico fue de tres afos y un mes. Este pro-
medio esta por debajo de los cuatro afios y cuatro meses,
expuestos por Herndndez y colaboradores como edad pro-
medio para recibir el diagnéstico de autismo.’® Se debe
tener en cuenta que la muestra se obtuvo en una institu-
cion especializada en trastornos del desarrollo, por lo que
cuando un profesional sospecha de un TEA, lo remite ra-
pidamente y no dilata el proceso. Por ello no es un dato
representativo de la poblacion en general.

Un resultado que llama la atencion es que la edad de
sospecha y de diagndstico no difiere en los nifios que, al
momento de la evaluacion, manifiestan autismo clasico o
los que presentan alto funcionamiento. Esto discrepa con
los hallazgos de Filipek y colaboradores, quienes sefialan
que las edades de sospecha y de diagndstico incrementan
si se trata de un trastorno de Asperger, puesto que sus ha-
bilidades comunicativas y cognitivas harian dudar de la
presencia de un trastorno del desarrollo.?’ Este hallazgo se
puede explicar por el tamafio de la muestra de la presente
investigacion, y porque en su mayoria se trataba de nifos
pequeiios. Es de esperar que si la muestra hubiera teni-
do un criterio mas amplio, se apreciaria mayor diferencia
entre las edades de diagnostico de ambos grupos, como
ocurre en la poblacion general.

Con respecto a la cantidad de profesionales consulta-
dos, se encontré que, en promedio, las familias acudieron
a cinco de ellos antes de recibir el diagndstico de TEA, y
que fue mayor en los casos de autismo clasico, al com-
pararse con los profesionales visitados en los casos de
autismo de alto funcionamiento. Este resultado esta por
encima de lo esperado ya que, como se habia encontrado
en los estudios de Matson, el nimero de profesionales de
la salud que estuvo involucrado en el proceso de diagnos-
tico fue de tres o cuatro.”® Es probable que los nifios con
diagndstico de autismo clasico tengan contacto con mas
profesionales porque sus caracteristicas permiten pensar
en diferentes trastornos o comorbilidades, lo que implica
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recoger conceptos provenientes de diversos profesionales
de la salud para obtener un diagndstico mas acertado.

El proceso de deteccion y diagnéstico resulta costoso
y doloroso, por lo que resulta ideal que, en la valoracion
realizada por los profesionales de la salud, se tengan en
cuenta las recomendaciones que plantean varios autores,
con el fin de disminuir el costo, el tiempo y el esfuerzo de
la etapa diagnostica.’¥-40 Estas recomendaciones incluyen
realizar una observacion detallada del ritmo y compor-
tamiento particular de cada nifio, la creacidén o revision
de una historia del desarrollo a través de una entrevista a
cuidadores, una revision médica y una medicion de habi-
lidades cognitivas, sociales y comunicativas. Igualmente,
tener presente las sefiales de alarma que son detectadas
por los padres desde los primeros afios.*!4?

Entre los profesionales mas visitados se encuentran
los fonoaudidlogos, psicdlogos, neurdlogos infantiles y
pediatras. La sensibilizacion y formaciéon en TEA debe,
por tanto, extenderse a diferentes profesiones e incluir el
reconocimiento de las manifestaciones variadas de los
TEA en sus estudios. El neur6logo infantil es el especia-
lista que realizd el mayor nimero de diagndsticos de TEA,
porque en las entidades de salud se delega en esta rama
de la medicina la remision de los nifios con trastornos del
desarrollo a tratamientos especializados.

En promedio, los nifios del presente estudio recibieron
dos diagndsticos diferentes previos al de autismo. Los mas
comunes fueron el TDAH, la discapacidad intelectual y el
retraso en el desarrollo. Esto confirma hallazgos de otros
estudios, en los cuales tales diagnosticos presuntivos son
los mas comunes por la comorbilidad frecuente entre ellos
y porque a temprana edad pueden ser muy semejantes.*>+
Cabe resaltar que, para un proceso de deteccion y para
la atencion temprana, los profesionales de la salud deben
comprender la comorbilidad de los TEA con discapacidad
intelectual y retraso en el desarrollo, aunque las interven-
ciones se deben centrar en las caracteristicas del autismo.
El diagnéstico diferencial con TDAH puede ser dificil,
pero la respuesta social es la que permite establecer la di-
ferencia entre ambos trastornos, lo que supone disponer de
varias fuentes de informacion, para evitar un diagndstico
errado.

Se debe tener en consideracion el impacto, para la fa-
milia y el nifio, de recibir varios diagndsticos: los padres,
por su parte, tienen mayores dificultades para asumir y
comprender las necesidades de su hijo, pero también pue-

den ir desarrollando desesperanza. En especial, el concep-
to recibido por 11% de las familias, de que los sintomas de
su hijo podrian explicarse por “mala crianza”, tiene un im-
pacto negativo en los padres, por la culpabilidad, rabia y
desconcierto que esto genera. Esto es importante teniendo
presente que los estudios actuales dejan clara la naturaleza
neurobiologica del trastorno y muestran la importancia de
la crianza en el proceso de control de las conductas del
nifio, pero no dan a esta un caracter etiologico frente a los
indicadores clinicos que el nifio pueda presentar.

Adicionalmente, los nifios son los mas perjudicados
al recibir otros diagnosticos, pues toda intervencion que
no esté centrada en sus necesidades dilatara la posibilidad
de que tengan progresos y se exacerbaran sus sintomas.
Igualmente, detras de cada diagnostico errado, se generan
una serie de intervenciones que se traducen en pérdida de
tiempo y dinero para la familia, asi como la utilizaciéon
inadecuada de los recursos humanos de las entidades de
salud.*® Esto confirma la necesidad de formar mejor a los
profesionales de la salud en las caracteristicas y factores
criticos de los diferentes trastornos del desarrollo, con el
fin de evitar falsos negativos.

En cuanto a las pruebas sugeridas antes del diagnds-
tico, se encontrd6 que los test neuropsicoldgicos tienen
mayor probabilidad de arrojar resultados anormales que
los examenes neurologicos, puesto que en estas pruebas
se pueden evidenciar diferencias en el funcionamiento del
nifio, en especial en la comunicacion. Los examenes pa-
raclinicos mas sugeridos fueron los potenciales evocados
auditivos, el electroencefalograma y la resonancia magné-
tica, los cuales no mostraron alteraciones en sus resulta-
dos. El protocolo que se sugiere internacionalmente para
el diagnostico de autismo incluye pruebas de tamizaje de
autismo, como el M-CHAT,® pruebas especificas para el
diagnostico de autismo, como el ADI y ADOS, y exame-
nes paraclinicos, para descartar comorbilidades con otro
tipo de alteraciones neurolégicas.'”

Puesto que las evaluaciones neuropsicoldgicas pue-
den, en algunos casos, arrojar resultados no indicativos de
anormalidad, es necesario que los profesionales no solo
realicen pruebas, sino también observaciones, e indaguen
informacion adicional, que podra dar lugar a la deteccion
de los TEA. Esto, teniendo presente que el diagnostico del
autismo sigue siendo un proceso clinico, en el cual la de-
teccion temprana tiene impacto significativo en la calidad
de vida de quienes lo presentan.*’
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Los ambitos en los que se presentan alteraciones que
llevan a que los padres sospechen se relacionan con tres
areas principales: la social, el desarrollo del lenguaje y
el desarrollo motor.33-*® Las alteraciones en el 4rea social
resaltadas por los padres como signos de alarma signifi-
cativos para comenzar un proceso diagnostico incluyen la
presencia de aislamiento en sus hijos y de comportamien-
tos ausentes. Estas caracteristicas del comportamiento so-
cial confirman la “pasividad como rasgo temperamental”
y la desconexion, expuestas por Riviére,>® que pasarse por
alto en una cita médica, ya que se evidencian en entornos
especialmente sociales, como el juego y las situaciones
escolares.

Los padres aprecian, en su mayoria, diferencias en la
comunicacion, ya sea por ausencia del lenguaje, porque no
responden llamados o hacen sonidos sin caracter comuni-
cativo, lo que ha sido expuesto también por diferentes au-
tores como Cliffordy colaboradores,?? Riviére,* y la Aso-
ciacién Americana de Psiquiatria.*’ Estos autores resaltan
la dificultad para comprender y evocar el lenguaje verbal y
no verbal, o bien, la presencia de lenguaje estereotipado y
una prosodia anormal, que a su vez afecta el juego simbo-
lico. Por este motivo, los profesionales de la salud deben
realizar preguntas a los padres o familiares que indaguen
sobre el interés que presenta el nifio para usar el lenguaje
de formas variadas, es decir, para preguntar, compartir ex-
periencias, opinar y responder. De nuevo, se deben revisar
las guias y herramientas mas utilizadas en el sistema de
salud para hacer un seguimiento al desarrollo, pues la sola
presencia de vocabulario y la posibilidad de hacer pregun-
tas no descarta la presencia de un TEA.

En 52.4% de los casos, se aprecid un retraso en el de-
sarrollo motor, dato que confirmaria que la torpeza motora
es frecuente en los TEA.’° No se conocen estudios que
caractericen las diferencias motoras de los niflos con TEA,
pero es claro que, cuando se evidencia torpeza, retraso o
diferencia en alguna cualidad motora, los profesionales no
deben considerarlas de manera aislada sino como parte de
una condicion evolutiva mas global.

Por lo tanto, los signos de alarma que aprecian los pa-
dres se deben tener muy presentes en toda valoracion del
desarrollo, sin minimizarlos o atribuirlos a la ansiedad de
los cuidadores. Los profesionales de la salud que tienen
a su cargo la atencion a la primera infancia deben estar
alerta cuando se presentan varios signos de diferencia
evolutiva en mas de un area. Es cierto que, en muchos

casos, los padres pueden pasar por alto o hacer negacion
de los sintomas de sus hijos, lo que puede también influir
en la demora para el diagndstico, especialmente en nifios
sanos y sin dismorfismos. Si los padres no reportan preo-
cupaciones especificas, en una cita médica breve muchos
sintomas pueden pasar inadvertidos.*> Sin embargo, en el
grupo estudiado, no se presentaron estos casos.

Con respecto al comportamiento, los relatos de los
padres resaltan la presencia de agresividad, aspecto que
coincide con lo expuesto por Hernandez y colaborado-
res,30 quienes sefialan que es comiin que las familias des-
criban la existencia de rabietas injustificadas en sus hijos.
Si bien las pataletas no son una caracteristica inherente al
autismo, es importante que los profesionales indaguen so-
bre los sucesos que desencadenan este malestar en los ni-
fios, puesto que las reacciones catastroficas ante cambios
en el ambiente o ante frustraciones posiblemente sean un
indicador de la presencia de rigidez de comportamiento.’!

Los analisis realizados en este estudio presentan algu-
nas limitaciones a considerar. Por un lado, el tamafo de
la muestra, que se espera ampliar en estudios posteriores.
Por otro, la recoleccion de la informacion se realizd por
medio de una entrevista semiestructurada, por lo que los
datos obtenidos partieron de la capacidad de la madre para
recordar signos, datos y caracteristicas. Idealmente, se de-
beria obtener informacion complementaria de las historias
clinicas, lo que ampliaria el panorama del proceso, de las
practicas realizadas y los conceptos recibidos.

Un andlisis complementario que valdria la pena reali-
zar en futuros estudios, se refiere a los tramites que deben
realizar las familias para lograr acceder a un diagnostico
especializado de su hijo. En la practica clinica se aprecia
que muchos deben recurrir a una accion juridica, o bien,
pagar de manera particular, ante la demora, negacion de los
servicios o remision a diferentes terapias. En consecuen-
cia, se dilata el diagnostico o se reciben impresiones diag-
nosticas diversas, lo que confunde y angustia a los padres.

En sintesis, los padres y maestros son las primeras per-
sonas en sospechar un trastorno del desarrollo, alrededor
de los 18 meses. Sin embargo, el diagnostico se recibe
hasta dos afios mas tarde. Por esto se deben validar las
inquietudes de los cuidadores, e incluir sus reportes en los
protocolos de valoracion del desarrollo de los infantes por
parte de los profesionales de la salud.

Los sintomas de alarma mas frecuentes para los padres
son la falta del lenguaje, mostrarse ausentes y aislados,
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comportamientos agresivos y retraso motor. Los profe-
sionales responsables de los programas de crecimiento y
desarrollo no son sensibles a apreciar la relevancia de es-
tas caracteristicas, lo que dilata la posibilidad de recibir el
diagnostico de autismo a temprana edad.

Las familias pueden visitar hasta cinco profesionales
diferentes y recibir entre dos y diez conceptos, lo cual im-
plica un costo relevante, en especial para los padres, pero
también para el sistema de salud.

Los resultados de la presente investigacion sugieren la
necesidad de fortalecer la formacion de los profesionales de
la salud en aspectos como psicologia y trastornos del desa-
rrollo. Asi mismo, los programas de atencion a la primera
infancia deberian modificar sus protocolos de valoracion de
crecimiento y desarrollo, teniendo en cuenta indicadores
clinicos e incluyendo parametros practicos validados, como
la propuesta por Filipek y colaboradores,” y herramien-
tas de tamizaje, como el M-CHAT.?’ Esto favoreceria una
pronta deteccion y, por tanto, una intervencion temprana,
bases para un buen prondstico de las personas con TEA. A
su vez, se disminuiria la cantidad de profesionales visita-
dos, el costo, el tiempo de ajuste, la aceptacion de esta reali-
dad y la angustia de las familias en el proceso diagndstico.>

Finalmente, resulta alentador encontrar que la edad de
diagndstico de los nifios participantes en el presente estu-
dio fue menor a la reportada en otros estudios. Esto motiva
a seguir avanzando con la esperanza de mejorar la oportu-
nidad en los servicios y, especialmente, la calidad de vida
de estos nifios y de sus familias.”® Se debe tomar en cuen-
ta que la importancia de esta intervencion se basa en el
hecho de que estos trastornos no son neurodegenerativos,
sino que, por el contrario, en condiciones adecuadas, su
sintomatologia puede mejorar.*?-33
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