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Resumen

El trastorno del espectro autista (TEA) tiene un origen neurobiolégico que afecta la
configuracion del sistema nervioso y el funcionamiento cerebral, generando dificultades
principalmente en dos areas: la comunicacion e interaccion social y en la flexibilidad del
pensamiento y de la conducta. Es considerado como un "trastorno del neurodesarrollo”
porque los sintomas generalmente aparecen en los primeros dos afios de vida y el término
de "espectro" es debido a la gran variacion, en cuanto al tipo y la gravedad, de la
sitomatologia experimentada. Si bien es un trastorno que estara presente de por vida, los
tratamientos y servicios pueden mejorar la capacidad de funcionamiento. Este capitulo
pretende mostrar los factores que convergen en éste, asi como posibles guias de apoyo
con el fin que el lector se allegue de elementos actualizados que le provean asertividad en
la practica clinica y en la toma de decisiones respecto a lo que el TEA constituye.

Criterios diagndsticos y caracteristicas generales del trastorno del espectro

autista

De acuerdo con el Manual Diagnoéstico y Estadistico de los Trastornos Mentales
(DSM-V), el TEA es un trastorno del neurodesarrollo con dos principales
caracteristicas: 1) mostrar déficits persistentes en la comunicacion y la interaccion
social en multiples contextos, asi como la falta de habilidades para desarrollar,
mantener y entender las relaciones sociales; y 2) presentar patrones de
comportamiento, intereses o actividades de tipo restrictivo o repetitivo (American

Psychiatric Association, 2014).

Para la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE-11),
consistentemente es ubicado dentro de los trastornos del neurodesarrollo y
caracterizado por déficits persistentes en la capacidad de iniciar y sostener la

interaccion social reciproca y la comunicacion social; ademas de presentar un rango
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de patrones comportamentales e intereses restringidos, repetitivos e inflexibles
(Organizacion Mundial de la Salud, 2020).

Si bien, al trastorno se le han asignado especificadores de gravedad en

funcidbn del grado de ayuda necesaria para cada uno de los dominios
psicopatolégicos (DSM-V, tabla 1) es preciso tener presente que los déficits,
independientemente del nivel, son lo suficientemente graves para causar deterioro
a nivel personal, familiar, social, educativo, ocupacional, entre otras &areas
importantes para el funcionamiento del individuo (American Psychiatric Association,

2014; Organizacion Mundial de la Salud, 2020).

Tabla 1. Niveles de gravedad de trastorno del espectro autista, de acuerdo con el

Manual Diagndstico y Estadistico de los Trastornos Mentales (DSM-V).

Nivel de

gravedad

Comunicacién social

Comportamientos
repetitivos

restringidos y

Grado 3
"Necesita ayuda
muy notable"

Grado 2
"Necesita ayuda
notable"

Grado 1 "Necesita
ayuda"

Las deficiencias graves de las aptitudes de
comunicaciéon social, verbal y no verbal,
causan alteraciones graves del
funcionamiento, un inicio muy limitado de
interacciones sociales y una respuesta
minima a la apertura social de las otras
personas.

Deficiencias notables en las aptitudes de
comunicaciéon social, verbal y no verbal;
problemas sociales obvios incluso con ayuda
in situ; inicio limitado de interacciones
sociales, y respuestas reducidas o
anormales a la apertura social de otras
personas.

Sin ayuda in situ, las deficiencias de la
comunicacion social causan problemas
importantes. Dificultad para iniciar
interacciones sociales y ejemplos claros de
respuestas atipicas o insatisfactorias a la
apertura social de las otras personas. Puede
parecer que tiene poco interés en las
interacciones sociales.

La inflexibilidad del comportamiento, la extrema
dificultad para hacer frente a los cambios y los
otros comportamientos restringidos/repetitivos
interfieren notablemente con el funcionamiento en
todos los ambitos. Ansiedad intensa/ dificultad
para cambiar el foco de la accién.

La inflexibilidad del comportamiento, la dificultad
para hacer frente a los cambios y los otros
comportamientos restringidos/repetitivos resultan
con frecuencia evidentes para el observador
casual e interfieren con el funcionamiento en
diversos contextos. Ansiedad y/o dificultad para
cambiar el foco de la accion.

La inflexibilidad del comportamiento causa una
interferencia significativa con el funcionamiento
en uno o mas contextos. Dificultad para alternar
actividades. Los problemas de organizacion y de
planificacién dificultan la autonomia.

Criterios Diagndsticos
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Actualmente se cuenta con informacion fundamentada que da sustento tanto a la
definicion como al diagnostico de un trastorno. Segun el DSM-V, las personas con
TEA deben cumplir con los siguientes criterios: A) tener deficiencias persistentes en
la comunicacion social y en la interaccion social en diversos contextos y B) presentar
patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses o actividades, que
se manifiestan actualmente o por los antecedentes. Estos dos criterios son ejes
rectores para el diagnoéstico y se complementan con los tres siguientes: C) los
sintomas deben de estar presentes en las primeras fases del periodo de desarrollo
(pero pueden no manifestarse totalmente hasta que la demanda social supera las
capacidades limitadas, o pueden estar enmascarados por estrategias aprendidas
en fases posteriores de la vida); D) los sintomas causan un deterioro clinicamente
significativo en lo social, laboral u otras areas del funcionamiento del individuo y E)
las alteraciones no se explican mejor por la discapacidad intelectual (trastorno del
desarrollo intelectual) o por el retraso global del desarrollo (American Psychiatric
Association, 2014).

Por su parte, la CIE-11 ha actualizado los criterios de diagnostico del autismo
incluyendo las mismas categorias que el DSM-V (dificultades para la interaccion y
la comunicacién social, por un lado, e intereses restringidos y comportamientos
repetitivos, por otro). Adopta el término de “Trastorno del Espectro del Autismo” y
engloba en esta categoria al Autismo, al Sindrome de Asperger, al Trastorno
Desintegrativo Infantil y otros trastornos generalizados del desarrollo no

especificados (Organizacién Mundial de la Salud, 2020).

Si bien, ambas clasificaciones sefalan la importancia de explorar
la sensibilidad sensorial alterada. La CIE-11 contribuye con lineas concretas para
distinguir entre TEA con y sin discapacidad intelectual, mientras que el DSM-V, sélo
seflala que el autismo y la discapacidad intelectual pueden darse
simultaneamente. Ademas, la CIE-11 también incluye la pérdida de competencias
adquiridas con anterioridad como un factor a explorar al llevar a cabo la evaluacion
y el diagndstico (American Psychiatric Association, 2014; Organizacion Mundial de
la Salud, 2020).

36



Caracteristicas neuropsicolégicas en el Trastorno del espectro Autista

Coeficiente Intelectual. Los hallazgos respecto al coeficiente intelectual (ClI)
exponen resultados diversos. Por una parte, estudios epidemiolégicos muestran
que, aproximadamente la mitad de las personas con el TEA presentan discapacidad
intelectual de las cuales, al menos en una de cada cinco, esta en el rango de
moderada a severa (Cl <50). En tanto que, se ha reportado que la proporcion de
nifos con TEA con inteligencia promedio (85-114) es aproximadamente de un
cuarto y la proporcion con un coeficiente intelectual superior al promedio (<115) es
apenas un pequefio porcentaje, ademas que, marginalmente mas nifias que nifios
muestran una discapacidad intelectual (Charman, Pickles, Simonoff, Chandler,
Loucas, & Baird, 2011). Otro estudio muestra que, casi un tercio de los nifios con
autismo (32%) tienen discapacidad intelectual (coeficiente intelectual de 70 o
menos) con desafios significativos en las funciones de la vida diaria y el 24% en el
rango limite en las medidas de capacidad intelectual (Cl 71-85) (Christensen, Braun,
Baio, Bilder, Charles, Constantino & Lee, 2018).

Procesos atencionales. La alteracion en el desarrollo de la atencion es el principal
déficit en el TEA, ya que constituye uno de los procesos psicolégicos basicos que
posibilita considerar la informacion proveniente de la atencidén visual propia en
paralelo con la de otras personas; esta capacidad permite coordinar a nivel social la
atencion con los demas (Charman, 2003). Entender esto, aporta al profesional de la
salud y de la educacion la posibilidad de engranar la principal falla en la saliencia

emocional y la subsecuente respuesta social.

Para entender este proceso, el seguimiento ocular se utliza en la
investigacion del procesamiento de la atencion social visual en el TEA desde la
primera infancia hasta la edad adulta. Al respecto, los resultados muestran que las
personas con trastorno no presentan un déficit generalizado en el compromiso de
atencion hacia los rostros, sino que depende del contexto (Guillon, Hadjikhani,
Baduel, & Rogé, 2014); condicidon que hace aun mas compleja la comprension de
dicho trastorno. Cabe sefialar que las investigaciones en el TEA siempre mostraran

sesgos respecto a la poblacion que se seleccione y sus criterios de inclusion, por
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eso se observan hallazgos a veces contradictorios, como la dificultad que presentan
para mover el foco de atencion, pudiendo mostrarse hiperfocalizados respecto a la

tarea en la que se comprometieron por interés propio.

Percepcion visoespacial. En el autismo, las deficiencias especificas en la atencion
dividida en presencia de un estimulo sugerido (proceso de atencion que, ante
sobrecarga de estimulos, distribuye los recursos atencionales para solucionar o
enfrentase a una tarea compleja) son consistentes con el deterioro mostrado en
distintas modalidades atencionales (Boxhoorn, Lopez, Schmidt, Schulze, Hanig, &
Freitag, 2018) y la capacidad de procesamiento visoespacial y visomotora
deteriorada en el trastorno, tal como sucede en la tarea de la atencién dividida
basada en una asignacion rapida y correcta de una posicion espacial especifica en
el campo visual. En esta, los individuos con TEA muestran un rezago en el tiempo
que les toma hacer el cambio, tienen dificultades en el procesamiento de estimulos
sociales como rostros u otras partes del cuerpo que son claves en situaciones de
interaccidn personal, lo cual puede ser la base del déficit social (al tener una
reducida atencion) evidente en el trastorno del especto autista (Reed & McCarthy,
2012).

Lenguaje y comunicacion. Algunas de las peculiaridades en el lenguaje de los
individuos con autismo son: déficit de atencion conjunta, errores tanto en la
comprensién, como en la expresién del lenguaje (ya sea verbal o no verbal), tardia
adquisicién de vocabulario y de reglas conversacionales, y tendencia para que el
lenguaje expresivo exceda al lenguaje receptivo a medida que crece la competencia
linglistica (Garrido, Carballo, Franco, & Garcia-Retamero, 2015; Luyster, Kadlec,
Carter & Tager-Flusberg., 2008; Pickles, Anderson & Lord, 2014); esto ultimo
posiblemente refleja las percepciones de los padres sobre el uso del lenguaje de
sus hijos de una manera desinhibida o no puramente comunicativa. Aunado a ello,
se presenta la poca intencién de comunicar, gesticular y simbolizar (caracteristicas
propias del trastorno), creandose asi un ciclo de falta aparente de interés por

retroalimentar al emisor del mensaje (cuidador principal o padre), de manera que
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puede modificar también él mismo sus formas de interaccién con el individuo con el
TEA.

Es asi que, las estimaciones que se presentan en la actualidad muestran que
alrededor de un tercio de los nifios con el trastorno del espectro autista continian
siendo minimamente verbales, a pesar de poder recibir afios de intervenciones o

gran variedad de oportunidades educativas (Tager-Flusberg & Kasari, 2013).
Etiologia

En la actualidad, la ciencia no ha podido detectar con certeza qué causa el TEA,
pero es probable que, tanto la genética como el medio ambiente cumplan un papel
importante. Otro factor que juega en contra de encontrar el origen, es el momento
de inicio del trastorno, pues ocurre durante periodos especificos del desarrollo,
tipicamente en la primera infancia; pero los sintomas pueden no manifestarse
plenamente hasta mas tarde, cuando las demandas sociales exceden las
capacidades limitadas (Organizacion Mundial de la Salud, 2019).

Por otra parte, las causas del autismo se pueden dividir en idiopaticas (de
etiologia desconocida), y secundarias o sindromicas, en las que se puede identificar
una anomalia cromosémica, sea un trastorno de un sélo gen o un agente ambiental.
Al respecto, aproximadamente el 15% de las personas con TEA pueden ser
diagnosticadas con autismo secundario; mientras que el 85% restante tiene autismo

idiopatico (National Human Genome Research Institute, 2019).
Factores genéticos

De acuerdo con la base de datos de Sfari Gene (The Simons Foundation &
SFARI.org, 2019), cuya recopilacion especializada proporciona a los investigadores
y profesionales de la clinica interesados de todo el mundo, la informacién mas
actualizada en el campo de la investigacién del autismo ha monitoreado cambios en
1139 genes que estan asociados con el TEA. Sin embargo, una gran cantidad de
estas asociaciones se mantienen en estatus de candidatos, con poca evidencia o

hipotéticos.
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Se piensa que las variaciones genéticas comunes aumentan el riesgo de

desarrollar TEA, pero no todas las personas con alguna se veran afectadas. La

mayoria de las variaciones genéticas solo tienen un minimo efecto, y las variaciones

en muchos genes pueden combinarse con factores ambientales de riesgo, como la

edad de los padres, complicaciones de nacimiento y otros que no han sido

identificados para determinar el riesgo que tiene un individuo de desarrollar esta

compleja condicion (figura 1). Es asi que, los factores no genéticos pueden

contribuir hasta un 40% del riesgo del TEA (Genetics Home Reference & U.S.
National Library of Medicine, 2020).

Figura 1. impacto epigenético del ambiente prenatal y posnatal en el desarrollo

cerebral en el TEA.
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cambios. Los mecanismos epigenéticos inducidos ambientalmente actian en el
genoma durante el desarrollo prenatal y posnatal facilitando cambios a través del
epigenoma que altera los perfiles transcripcionales especificos en distintos puntos
de desarrollo. Estos insultos ambientales que actian en el genoma con
predisposicion constituyen un segundo momento de vulnerabilidad. Las alteraciones
subsecuentes del RNAm, por tanto, producen perfiles proteicos alterados que
causan déficits en multiples procesos, incluyendo la migracion cortical, la
remodelacion de la cromatina, la regulacion transcripcional, la respuesta inmune y
la formacion de conexiones sinapticas. Asi, los cambios a nivel celular pueden
traducirse en conexiones neuronales alteradas que, finalmente, impactan el fenotipo
del individuo. El autismo idiopatico es la consecuencia de las influencias
epigenéticas inducidas por el medio ambiente que operan en un nimero suficiente
de genes susceptibles al TEA para producir el fenotipo de éste. Los individuos con
mutaciones en los genes de susceptibilidad al trastorno también estan sujetos a
estas mismas influencias ambientales en el utero (flecha del genoma alterado). Por
el contrario, el autismo sindrémico se caracteriza por mutaciones genéticas que se
producen en los llamados genes hub de la red. En la teoria de redes, los genes hub
se refieren a nodos altamente interconectados que a menudo son responsables de
regular las vias biolégicas clave o dirigir la respuesta celular a un estimulo dado.
(SNP: Polimorfismo de nucle6tido tnico, CNV: Variacion en el nimero de copias).
Tomado y adaptado de Grayson & Guidotti (2016, 2018).

Se piensa que del 2 al 4% de las personas con TEA, su trastorno es causado
por mutaciones genéticas raras o anomalias cromosomicas, puesto que, como una
caracteristica de los sindromes, también involucran signos y sintomas adicionales
gue afectan varias partes del cuerpo; un ejemplo son las mutaciones en el gen
ADNP que causan un trastorno llamado sindrome ADNP (Van Dijck, Helsmoortel,
Vandeweyer, & Kooy, 2016) que, ademas del TEA y la discapacidad intelectual, esta
afecciéon implica caracteristicas faciales distintivas y una amplia variedad de otros

signos y sintomas.
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Algunos de los otros genes en los que las mutaciones raras se asocian con
autismo son: ARID1B, ASH1L, CHD2, CHD8, DYRK1A, POGZ, SHANK3 vy
SYNGAPL. Sin embargo, en la mayoria de los individuos con el trastorno causado
por mutaciones genéticas raras, estas ocurren sélo en un gen (Krumm, O’Roak,
Shendure, & Eichler, 2014; Liu & Takumi, 2014; Ruzzo, Pérez-Cano, Jung, Wang,
Kashef-Haghighi, Hartl, Hoekstra, Leventhal, Gandal, Paskov, Stockham,
Polioudakis, Lowe, Geschwind, & Wall, 2018; Sanders, He, Willsey, Ercan-
Sencicek, Samocha, Cicek, Murtha, Bal, Bishop, Dong, Goldberg, Jinlu, Keaney,
Klei, Mandell, Moreno-De-Luca, Poultney, Robinson, Smith, State, 2015; Yuen C,
Merico, Bookman, L Howe, Thiruvahindrapuram, Patel, Whitney, Deflaux, Bingham,
Wang, Pellecchia, Buchanan, Walker, Marshall, Uddin, Zarrei, Deneault, D’Abate,
Chan, ... Scherer, 2017).

Muchos de los genes asociados con autismo estan involucrados en el
desarrollo cerebral. Las proteinas producidas a partir de éstos afectan mdltiples
aspectos del desarrollo del cerebro, incluidos la neurogénesis, el crecimiento y la
organizacién de las células nerviosas. Algunos afectan el nUmero de neuronas que
se producen, mientras que otros, estan involucrados en el desarrollo o la funcién,
tanto de la sinapsis como de las dendritas que transportan las sefiales recibidas en
las sinapsis al cuerpo de la neurona; otros mas, afectan el desarrollo y la regulacion
de la actividad de otros genes o proteinas (Genetics Home Reference & U.S.
National Library of Medicine, 2020).

Epigenéticay factores exdégenos

Se cuenta con evidencia que varios factores de riesgo exdégenos y epigenéticos
podrian desarrollar el TEA. La exposicion a la rubéola durante el embarazo, el
misoprostol, acido valproico (Christensen, Grgnborg, Sgrensen, Schendel, Parner,
Pedersen, & Vestergaard, 2013) y talidomida, son causas reconocidas del autismo
con etiologia secundaria (Dietert, Dietert, & Dewitt, 2011). Sin embargo, no esta
claro si aquellos que desarrollan autismo, después de tal exposicion, también estan

genéticamente predispuestos.
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Algunos otros factores de riesgo incluyen tener un hermano con el TEA, tener
padres mayores, tener ciertas afecciones genéticas (las personas con afecciones
como el sindrome de Down, el sindrome de X fragil y el sindrome de Rett tienen
mas probabilidades que otras de tener el trastorno) y presentar un bajo peso al
nacer (National Institute of Mental Health, 2018).

El riesgo de que el hermano o hermana de una persona con autismo
idiopatico también desarrolle TEA es de alrededor del 4%, mas un riesgo adicional
de 4-6% para una afeccion mas leve que incluye sintomas de lenguaje, sociales o
de comportamiento. En tanto que, los pares varones tienen un riesgo mas alto (7%)
de presentar el trastorno, mas el riesgo adicional del 7% de sintomas mas leves del
espectro autista, en comparacion con las hermanas cuyo riesgo es solo del 1-2%
(Constantino, Lajonchere, Lutz, Gray, Abbacchi, McKenna, Singh, & Todd, 2006;
Miles, 2011; Yoder, Stone, Walden, & Malesa, 2009).

Neurobiologia

Se desconocen las formas especificas en que los cambios en los genes
mencionados y otros se relacionan con el desarrollo del TEA; sin embargo, los
estudios indican que, durante el desarrollo del cerebro, algunas personas con el
trastorno tienen mas neuronas de lo normal y un crecimiento excesivo en zonas de
la corteza cerebral. Ademas, a menudo hay areas irregulares donde se ve alterada
la estructura regular de las capas de la corteza, que normalmente son seis
establecidas durante el desarrollo previo del nacimiento y cada capa tiene neuronas
especializadas y diferentes patrones de conexiéon neuronal (Amaral, Schumann, &
Nordahl, 2008).

Actualmente, una de las teorias mas destacadas de la neurobiologia del TEA
sustenta que el cerebro neurotipico sufre un periodo de crecimiento acelerado
durante la vida postnatal temprana, seguido de una desaceleracion en el
crecimiento relacionado con la edad. En tanto que, los estudios con infantes (18

meses a 4 afios de edad) que presentan el trastorno tienen un aumento anormal del
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5% al 10%, en el volumen cerebral total; sin embargo, no esta definido por completo

si este aumento persiste en la infancia y adolescencia (Amaral et al., 2008).

Otros estudios sugieren que la disminucion tipica en el volumen de materia
gris coincide con un periodo de eliminacion sinaptica competitiva y dependiente del
aprendizaje (o poda) durante la adolescencia y la adultez temprana (Huttenlocher &
Dabholkar, 1997). En individuos con TEA, el tipico desgaste del volumen de materia
gris parece acelerado durante la infancia tardia y la adolescencia. También, se han
observado reducciones distribuidas espacialmente en el volumen regional de
materia blanca durante la infancia, adolescencia y la edad adulta. Asimismo, los
estudios han reportado diferencias en la materia blanca del cuerpo calloso, fasciculo
arqueado, fasciculos fronto-occipital inferior y longitudinales superiores, asi como
en vias limbicas, conectividad del complejo amigdala-hipocampo, ganglios basales
y el tracto corticoespinal. Por ultimo, el cerebelo presenta una cantidad de células
de Purkinje reducida significativamente en este trastorno (Ecker, Schmeisser, Loth,
& Murphy, 2017).

Lo previamente descrito en las estructuras subcorticales encargadas del
sistema de recompensa y las emociones, aunado con las anormalidades cerebrales
que ocurren en los l6bulos frontales y temporales vinculados con aspectos
emocionales, el comportamiento social y el lenguaje, crean un conjunto de
irregularidades que generan las diferencias en la socializacion, la comunicacion y el
funcionamiento cognitivo caracteristicos en el TEA (Genetics Home Reference &
U.S. National Library of Medicine, 2020).

Epidemiologia
Prevalencia

Aproximadamente 1 de cada 54 infantes se identifican con TEA segun las
estimaciones de la Red de Monitoreo de Discapacidades del Desarrollo y Autismo
(ADDM) de los Centros para el Control y la Prevencion de Enfermedades (CDC)
(Christensen et al., 2018). Otros estudios informan que el autismo esta presente en

todos los grupos raciales, étnicos y socioeconomicos (Durkin, Maenner, Baio,
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Christensen, Daniels, Fitzgerald, Imm, Lee, Schieve, Van Naarden Braun, Wingate
& Yeargin-Allsopp, 2017).

En proporcion por género, el TEA es, de 4 a 5 veces, mas comun en los nifios
gue entre las nifias (Action Behavior Centers, 2017). Sin embargo, en las muestras
clinicas, las mujeres suelen tener mas probabilidades de presentar discapacidad
intelectual en comorbilidad. Lo que sugiere que, en las nifias (sin deterioro
intelectual acompafiante o retrasos del lenguaje) el trastorno podria no reconocerse,
quizad por ser mas sutil que la manifestacion de las dificultades sociales y de

comunicacion (American Psychiatric Association, 2014).

Estudios en Asia, Europa y América del Norte muestran una prevalencia
promedio de entre 1% y 2%. Sin embargo, se habla que a nivel mundial es una
proporcién de un individuo por cada 160 habitantes. Este valor es dificil de
determinar globalmente por los distintos sistemas de recoleccion de informacién en
cada una de las entidades politicas; asi como, por la variacién de los métodos de
recopilacion usados (Elsabbagh, Divan, Koh, Kim, Kauchali, Marcin, Montiel-Nava,
Patel, Paula, Wang, Yasamy & Fombonne, 2012; Organizaciéon Mundial de la Salud,
2020).

De acuerdo con la informacion emitida en el 2020 por padres de nifios con
TEA durante un corte de informacién entre el 2009-2017, se indica que,
aproximadamente 1 de cada 6 nifilos (17%) de 3 a 17 afos, fueron diagnosticados
con una discapacidad del desarrollo, mismos que incluyeron TEA, TDAH, ceguera

y paralisis cerebral, entre otros (Centers for Disease Control and Prevention, 2020).
Comorbilidad

Debido a la alta gama de interrelacion genética y factores exogenos, el autismo
comparte gran cantidad de patologias que suman y que pueden llegar a complicar
el abordaje terapéutico. Algunas de las mas importantes son: Déficit de Atencion e
Hiperactividad (14% al 78%), Epilepsia (25% al 30%), sintomas gastrointestinales
(42% al 68%), problemas de sueiio (34% al 80.9%), problemas de alimentacion

(59% al 83%), problemas con el retrete (mostrar respuestas que van desde la
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evitacion, el rechazo y hasta el auto-estrefiimiento) (30%), depresion (19% al 56%),
trastorno bipolar (6% al 21%) y ansiedad (15% al 20%) (Deprey & Ozonoff, 2018).

Diagnostico y evaluacion
Factores de medicién
Biomarcadores

En la actualidad se busca consistentemente la identificacion de caracteristicas
fenotipicas (biomarcadores o endofenotipos) para facilitar el reconocimiento de
subgrupos en el TEA que permitiran la prediccion de resultados, riesgos de
recurrencia y opciones de tratamiento. Sin embargo, aun no se han podido

determinar pruebas concretas.

Cabe recalcar que, al hacer el diagnéstico se debe realizar una evaluacion
exhaustiva por parte de un equipo interdisciplinario que involucre la valoracion
meédica (endocrinolégica, alérgica, neuroldgica, etc.), asi como, de las areas
psiquiatrica y neuropsicolégica. Es asi que, los parametros de cada caso son
determinados y analizados, aun sin tener un marco de referencia patolégico que
guie al profesional de la salud a la valoracién conjunta de factores que sean, o no,

derivados de la posible presencia del trastorno.

En relacién con el interés por caracterizar y agrupar el Trastorno, Miles y
colaboradores (2005) propusieron la separacion amplia de autismo "complejo” del
autismo “esencial”. El primero, definido por la presencia de dismorfologia
generalizada y/o microcefalia (caracteristicas que indican alguna alteracion de la
morfogénesis temprana), muestra que alrededor del 20-30% de los nifios que se
determinan con base en un diagndstico de TEA tienen autismo complejo, y es que
este se asocia con un peor prondstico. En tanto que, una proporcion mas baja de
hombres a mujeres y un menor riesgo de recurrencia de hermanos que el autismo

esencial.

Aproximadamente solo el 25% de los nifios en la categoria de complejo

puede ser diagnosticados con un sindrome o trastorno cromosémico asociado al
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autismo mediante las pruebas actualmente disponibles (Miles, 2011). Es asi que,
cuando las caracteristicas fisicas o las malformaciones cerebrales estan presentes,
o hay antecedentes familiares de autismo, se realizan pruebas genéticas, tales
como el andlisis de cromosomas Yy las pruebas de un solo gen (National Human
Genome Research Institute, 2019). Fuera de las posibles comorbilidades derivadas
de una alteracion cromosomica evidente (Sindrome de Rett, de Down, Sindrome de
X-Fragil, Esclerosis tuberosa, Sindrome de Willis, Sindrome de Angelmann,
Mucopolisacaridosis, etc.), es complejo y costoso hacer mapeos genéticos para
poder llevar a cabo un diagndstico certero; esto sin tomar en cuenta la gran cantidad
de genes involucrados en la etiologia del TEA y los factores de riesgo que pueden

desencadenar alteraciones concretas o epigenéticas.
Pruebas estandarizadas

El diagnéstico de autismo debe basarse en pruebas estandarizadas, mas una
evaluacion clinica realizada por un especialista en el tema. Estos profesionales
suelen ser psicologos, psiquiatras, pediatras del desarrollo, neurélogos pediatricos
0 genetistas médicos, y por lo general hacen su aportacion a la evaluacién desde
su propia especialidad. Esta se realiza cuando hay un numero especifico de

sintomas determinados por el DSM-V.

Desde esta linea, algunas pruebas psicolégicas y neuropsicolégicas que
actualmente se aplican son (Escotto, 2017; Instituto Mexicano del Seguro Social,
2012; Randall, Egberts, Samtani, Scholten, Hooft, Livingstone, Sterling-Levis,
Woolfenden & Williams, 2018; Zavaleta, Cordero, Hernandez & Medina, 2018):

e ADI-R (Autism Diagnostic Interview Revised)

e ADOS-2 (Autism Diagnostic Observation Schedule)

e DISCO (Diagnostic Interview for Social and Communication Disorders)
e CARS (Childhood Autism Rating Scale)

e GARS-3 (Gilliam Autism Rating Scale-3)

e ABC (Lista de verificacion de comportamiento del autismo).

e M-CHAT (Modified Checklist for Autism in Toddlers)
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e 3Di (Developmental, Dimensional and Diagnostic Interview)

El diagnéstico formal por parte de un especialista en autismo depende de
completar el ADI-R (Entrevista de diagnostico de autismo revisada) y el ADOS-2
(Escala de observacion de diagnéstico de autismo), siendo estos dos instrumentos
el “estandar de oro” para el diagndstico de TEA (Murray, Mayes, & Smith, 2011;
Wiggins, Reynolds, Rice, Moody, Bernal, Blaskey, Rosenberg, Lee, & Levy Wiggins,
2015).

Esta evaluacion se complementa con la aplicacion de pruebas que permiten
explorar otros aspectos con el fin de hacer una devolucion diagnéstica dirigida, y
desde un panorama claro e integral, que permita el disefio y la implementacion de
estrategias adecuadas para mejorar los aspectos identificados en las evaluaciones
como déficits. Algunas de estas pruebas (Escotto, 2017; Instituto Mexicano del
Seguro Social, 2012; Zavaleta et al., 2018) son cada vez mas usadas por los

servicios de salud y educativo:

e Nivel de Inteligencia-Desarrollo: Escala de Inteligencia Wechsler, Escala
McCarthy de Aptitudes y Psicomotricidad, Inventario de desarrollo Batelle o
Bailey.

e Evaluacion del lenguaje, comunicacién y funcion adaptativa: Sistema de
Evaluacion de la Conducta Adaptativa Il (ABAS-II), CSBS (Communication and
Symbolic Behaviour Scales) y Escala de conducta adaptativa VINELAND-II.

e Funciones neuropsicolégicas y trastornos de aprendizaje: ENI-2 (Evaluacion
Neuropsicoldgica Infantil-2) y BANETA (Bateria Neuropsicologica para la
Evaluacion de los Trastornos del Aprendizaje).

e Evaluacion psiquiatrica.

Perspectivas de atencion

Actualmente no existe un solo “tratamiento” para el autismo. Sin embargo, el
desarrollo del trastorno se puede manejar y con ello mejorar la calidad de vida, si

se inicia desde una edad temprana e incluso en edad preescolar. La intervencién
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temprana puede tener un efecto altamente positivo en las etapas posteriores de la

vida del paciente (National Human Genome Research Institute, 2019).
Terapias farmacoldgicas

Los medicamentos pueden ayudar a tratar sintomas especificos, como conductas
agresivas o autolesivas (risperidona, aripiprazol), conductas sociales inadecuadas
(oxitocina nasal), falta de atencién (metilfenidato, venlafaxina), falta de suefio
(mirtazapina, melatonina) y conductas repetitivas (fluoxetina, citraprolam,
bumetanida). Sin embargo, ningiin medicamento es especifico para el autismo, es
por ello que, los medicamentos deben usarse junto con un programa educativo,
conductual y centrado en la familia (Instituto Mexicano del Seguro Social, 2012;
LeClerc & Easley, 2015).

Programas de Intervencion

El tratamiento del autismo implica terapias médicas y conductuales dirigidas a
rehabilitar o habilitar tanto el lenguaje conversacional y las interacciones sociales
como a disminuir sus conductas repetitivas, autoestimulantes, berrinches y

conductas autolesivas, entre ellas estan:

DIR/Floortime: ElI modelo DIR implica un abordaje educativo-terapéutico para
individuos con desafios en su desarrollo, donde Floortime es un componente
importante sugerido para TEA (D de desarrollo, la | de individualidad y la R de las
relaciones). Este modelo terapéutico tiene por objetivo mejorar la comunicacién en
los nifios con TEA con problemas para expresarse, tomando en cuenta para la
intervencion sus diferencias individuales, el nivel de desarrollo y las relaciones con
su entorno primario. La terapia se incorpora mediante juegos que pretenden la
continua interaccion no estructurada y dirigida por el nifio, quien muestra sus

propios intereses (Greenspan, 2020).

RDI (Relationship  Development Intervention/Intervencién para el
Desarrollo de las Relaciones): es un sistema de modificacion conductual, que se

logra mediante el refuerzo positivo. Este fue desarrollado por el Dr. Steven Gutstein
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como un tratamiento que se basa en los padres, utilizando la inteligencia dinamica.
El objetivo de la RDI es mejorar la calidad de vida del individuo en el largo plazo,
contribuyendo a la mejora de sus habilidades sociales, su autoconocimiento y su
adaptabilidad. En la intervencion, el paciente comienza a trabajar individualmente
con uno de sus padres, enfocandose en ensefiar habilidades nuevas y aumentar la
motivacion y concentrandose en el nivel actual de desarrollo y funcionamiento del
nifio con el TEA (Gutstein, 2004).

TEACCH (Tratamiento y Educacién de Nifios con Autismo y Problemas
asociados de Comunicacion): esta metodologia fue creada en los afios 70°s por
el Dr. Eric Schopler. Misma que, se basa principalmente en una ensefianza
estructurada, con estimulacion visual en el ambiente (UNC School of Medicine,
2020).

PECS (Picture Exchange Communication System/Sistema de
Comunicacion por Intercambio de Iméagenes): representa un sistema de
aprendizaje que facilita a individuos con el TEA que presentan poca 0 ninguna
capacidad verbal, la posibilidad de comunicarse mediante la utilizacién de

imagenes. Puede emplearse en diferentes entornos (hogar o el aula, por ejemplo).

En cualquiera de estos contextos, uno de los padres o un terapeuta, ayuda al
nifio a construir un vocabulario y articular sus necesidades, observaciones o
sentimientos a través del uso consistente de imagenes; iniciando con la ensefianza
del intercambio de una imagen por un objeto y, progresivamente, a distinguir entre
imagenes y simbolos, para finalmente formar oraciones. Sin embargo, es importante
tomar en cuenta que el refuerzo verbal es un componente esencial. Por lo que, debe
animarse a los terapeutas a usar la comunicacion verbal, independientemente de

que PECS se base exclusivamente herramientas visuales (Bondy & Frost, 1998).

Terapia Ocupacional: en este enfoque el terapeuta prepara tacticas y
estrategias que permitiran a los individuos aprender tareas claves para ser
practicadas en el hogar, la escuela y otros entornos. Por lo que se evaluara el

desarrollo del individuo con TEA, asi como los factores psicolégicos, sociales y
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ambientales que podrian afectarlo. En cuanto a los objetivos, estos se centran en
desarrollar habilidades apropiadas para aprender, jugar y para la vida diaria, para

una mayor independencia e integracion.

Psicologia positiva: el objetivo de este enfoque es mejorar la calidad de vida
mediante la experimentacion y aceptacién de emociones y experiencias positivas
con base en tres principios: emociones positivas, rasgos positivos e instituciones
positivas. Uno de los aspectos principales radica en ensefiar a vivir, ser felices y
sabios con nuestra propia vida (Lopez, Pifiero, Sevilla & Guerra, 2011). El desarrollo
de funciones bésicas (fortalezas de caracter) desde la primera infancia puede
contribuir a la inmersibn en ambientes sociales, pues se trabaja en la
autorregulacion, inteligencia social y persistencia (Park, Peterson y Seligman,

2004), areas afectadas principalmente en el trastorno.
Aproximaciones Psicoldgicas (Conductuales, socioafectivas, etc.)

Anadlisis de Conducta Aplicado—-ABA (Applied Behavioral Analysis): que
fomenta conductas mediante refuerzos positivos y elimina las no deseadas

mediante la extincion.

Modelo DENVER (Early Start Denver Model): estructurado con base en los
principios de ABA, resulta una terapia conductual dirigia a nifios de 1 a 4 afios de
edad con el trastorno. Estd basada en la comprension del aprendizaje y el desarrollo
normal infantil, recurriendo al juego natural y actividades cotidianas para la
ensefianza y construccion de relaciones positivas, con el fin de mejorar las
habilidades cognitivas, sociales y linglisticas, e incidir en la interaccién y la
comunicacion, habilidades afectadas en el TEA (Autism Speaks, 2020).

Aproximaciones pedagoégicas

Es conveniente que, para la atencion del individuo diagnosticado con TEA, se
articulen los elementos clinicos con la atencion pedagégica, pues es en este campo
y contexto, es donde se encuentran los mayores estimulos de socializacién, una de

las esferas que el trastorno mas lacera.
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Estudios pedagogicos recientes declaran dos principales dificultades para el
TEA, la primera referida a la identificacion de la intencionalidad del proceso y la
relacionada con el papel del profesor y el propio en el acto educativo (Forner,
Miranda, Casas, Fortea, & Piquer, 2016), mismo que puede favorecer u obstaculizar
el rol activo necesario del proceso ensefianza-aprendizaje. El profesor juega un
papel decisivo para facilitar la inclusion integral y estar consiente que el TEA se
manifiesta de formas muy distintas que retan al disefio y desarrollo de actividades,

a veces de manera diferente a la esperada.

Al respecto, estudios en el TEA vinculados al campo educativo, han mostrado
efectos positivos de las actividades motrices cooperativas en la inclusion,
autoestima, motivacion, entre otras (Moreno & Gisbert, 2017). Ademas, los
ambientes educativos deben favorecer la autonomia en los nifios y/o jévenes con el
trastorno; pues se espera, que la escuela brinde oportunidades para que los
estudiantes con el trastorno puedan incorporarse a la vida cotidiana, ya que en
muchas ocasiones se encuentran en ambientes sobreprotegidos o limitados dentro
de sus hogares. En este sentido, la vinculacion padre de familia-escuela debe ser
muy cercana para la continuidad y, por ende, establecimiento de rutinas,
consolidacion de procesos cognitivos basicos y/o ejecutivos, y de aprendizajes en
funcién a la severidad del trastorno (Martos-Pérez, 2008).

Las Unidades de Servicios de Apoyo a la Educacion Regular (USAER) y los
Centros de Atencion Multiple (CAM) se han constituido con la finalidad de
implementar la politica publica por una educacién inclusiva y asi elevar la calidad
de la educacion de estudiantes con y sin alteraciones en los distintos niveles

educativos.

Dichas unidades, integradas por equipos de especialistas en distintas
disciplinas profesionales, buscan brindar atencién especializada a través de la
asesoria y orientacion al docente que atiende al alumno con el TEA. Todo ello con
la finalidad de realizar desde ajustes razonables hasta la elaboracion de una
propuesta curricular adaptada a las necesidades especificas. Es asi que, los centros

de atencion de educacion especial, en funcion al diagnostico realizado por el
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especialista de salud, y en colaboracion con el docente, serdn los encargados de
disefiar una ruta que apueste por la mejora de los aprendizajes y desarrollo de

habilidades afectadas por el trastorno, misma que incidiran en una calidad de vida.
Caso sobresaliente con el trastorno del espectro autista

Temple Grandin es una destacada experta en animales y defensora de las
poblaciones autistas que ha escrito los libros Animals in Translation y Animals Make
Us Human. Nacida el 29 de agosto de 1947, en Boston, Massachusetts, a Temple
Grandin se le diagnosticé autismo cuando era nifia. Mas tarde realizé una carrera
en Psicologia en el Franklin Pierce College en 1970, una maestria en Ciencias
Animales de la Universidad Estatal de Arizona y un doctorado en Ciencias Animales

de la Universidad de lllinois en Urbana-Champaign.

Como una persona autista de alto funcionamiento, Grandin ha podido dar
sentido y articulacion a sus experiencias de vida inusuales con una profundidad rara.
Ella ha descrito su hipersensibilidad al ruido y otros estimulos sensoriales, que
pueden hacer que la socializacion sea dolorosa ademas de aburrida. Es una
pensadora principalmente visual, quien considera que la comunicacion verbal es
una habilidad secundaria; ademas de tener una sensibilidad extrema a los detalles

y al cambio ambiental.

Grandin ha tomado fuertes posiciones sobre el TEA y la educacién de los
nifos que lo padecen. Ella aboga por la intervencion temprana, incluida la
capacitacibn de maestros para dirigir las fijaciones o intereses restringidos
especificos en cada nifio. Ella es una defensora de la "neurodiversidad" y se ha
opuesto a la nocidn de una cura integral para el autismo. A Lo que debemos
preguntarnos, cual es o sera nuestra postura ante la riqueza que nos ofrece la
neurodiversidad o la insistencia y asistencia para la normalizacion de un trastorno

s

mas.

Conclusiones
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Las habilidades linglisticas y el funcionamiento intelectual, asi como las
manifestaciones clinicas del TEA, varian entre los individuos que lo presentan. Sin
embargo, se evidencian importantes caracteristicas principalmente en dos areas del
funcionamiento personal y el desarrollo: la flexibilidad de comportamiento y
pensamiento; y la comunicacion e interaccion social. Considerando todo lo que se
ha estudiado sobre el autismo es dificil realizar un analisis exhaustivo sobre la
complejidad del espectro, sin correr el riesgo de sobreestimar o subestimar algunos

factores.

Al consultar la literatura disponible sobre el TEA, existe la impresion de que
todos los factores pueden “causar autismo”. Lo cierto es que, todo lo que afecta al
sistema nervioso central (SNC) puede interferir con la salud mental y esto abre un
universo de posibilidades. La expresion genética, la susceptibilidad inmune y los
estresores ambientales, incluso aquellos que afectan a los hombres méas que a las
mujeres, deben considerarse desde la transdisciplina para explica lo que sucede
durante el desarrollo normal del SNC en los primeros tres afios de vida y, a partir
de ello, poder tener un sistema de referencia basado en un analisis exhaustivo que
se acerque a explicar cada caso que presenta el trastorno y estar en posibilidades
disefar un “tratamiento especifico” que permita elevar la calidad de vida de quien lo

padece, de sus cuidadores principales y en general de su familia.
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