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Presentacion

Los trastornos del espectro autista (TEA) son un grupo de trastornos del neurodesarrollo caracterizados por presentar deficiencias
en la comunicacién e interaccidn social y patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento. Para su atencion es fundamental
realizar un abordaje multidisciplinar que incluya a profesionales tanto del ambito sanitario como educativo. La principal funcién del
neuropediatra es realizar el diagndstico diferencial con otros trastornos del neurodesarrollo, buscar la causa del trastorno, y coordi-

nar la atencién por otros especialistas.

El objetivo de esta guia es servir como ayuda para planificar la atencion en la consulta de Neuropediatria al paciente con TEA, como
complemento de otras guias elaboradas para la identificacion y derivacidn de pacientes desde Atencidn Primaria. Somos conscientes
de la dificultad de realizar unas recomendaciones universales, ya que los TEA tienen multiples causas diferentes, y cada paciente
puede considerarse Unico, tanto por su etiologia como por su evolucion. Sin duda sera la valoracion personalizada e individualizada

de cada paciente lo que decidird qué pruebas son necesarias en cada caso.

Esta guia es fruto del trabajo del grupo TEA de la Asociacion de Neuropediatria de Madrid y Zona Centro, con la colaboracion de otros
neuropediatras de la propia asociacion. Podemos decir que nos sentimos orgullosos del resultado, ya que creemos que va a contribuir

a mejorar la atencidén a los pacientes con TEA.

Dr. Fernando Martin del Valle
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Introduccion

El neuropediatra o neurdlogo infantil es el especialista pediatrico formado en el conocimiento del neurodesarrollo normal y sus
variantes, tanto normales como patoldgicas. Esta capacitado para realizar el diagndstico y tratamiento de las patologias del sistema
nervioso central, muchas de las cuales se manifiestan como alteraciones en el neurodesarrollo, incluyendo los trastornos del espectro
autista (TEA). El abordaje de estos trastornos debe ser multidisciplinar, implicando la participacidn del pediatra de Atencién Primaria,
neuropediatra, psiquiatra infanto-juvenil, psicélogo, psicopedagogo, etc. El neuropediatra interviene en el proceso diagndstico tanto
para el despistaje como para el diagndstico etioldgico.

La complejidad de los trastornos del espectro autista hace que sea muy importante individualizar la atencidn, ya que tanto el proceso
diagndstico como terapéutico puede ser diferente segun las caracteristicas de cada paciente. El propdsito de este protocolo es servir
como guia orientativa para tratar de unificar lo mas posible la atencidn neuropediatrica, siempre en coordinacidn con los demas
especialistas, pero teniendo en cuenta las diferentes necesidades y la singularidad de cada paciente.

Derivacion a Neuropediatria

Los motivos de derivacion a la consulta de Neuropediatria son muy variados, pero se pueden resumir diciendo que cualquier sospecha
de trastorno del neurodesarrollo debe ser derivada a la consulta de Neuropediatria para su valoracion, orientacién sindrémica, estu-
dio etioldgico, y en algunos casos tratamientos.

Una vez realizado el abordaje inicial, y se haya establecido la sospecha diagndstica, se decidira la derivacion, si procede a otros
servicios sanitarios para tratamiento o seguimiento.

Origen de la derivacion

A la consulta de Neuropediatria los pacientes pueden acceder derivados bien por su médico de Atencion Primaria (AP), desde el Centro de
Salud Mental (CSM) o derivados desde otras consultas o servicios del hospital. El médico de AP puede detectar signos de alarma, o puede
recibir a los nifios derivados desde los Equipos de Atencion Temprana (EAT) (desde escuelas infantiles) o a peticion de las familias.

Una derivacion frecuente a las consultas de Neuropediatria es la realizada desde los servicios de neonatologia de los pacientes con riesgo
neuroldgico. Dentro de estos se incluyen los recién nacidos prematuros, con infecciones congénitas o con patologia perinatal que su-
ponga un riesgo neuroldgico (sepsis, convulsiones neonatales, hemorragias periventriculares, etc.). En estos casos se realiza un segui-
miento periddico del paciente, y se puede en muchas ocasiones realizar una deteccidn precoz de los signos de alarma de TEA.

En la consulta de Neuropediatria también se valoraran pacientes con riesgo de desarrollo no neurotipico procedentes de hospitali-
zacion por una agresion grave del sistema nervioso central (SNC) (infecciones, traumatismo craneoencefalico o epilepsia), o pueden
ser derivados desde cualquier consulta pediatrica o de otros servicios como Otorrinolaringologia (ORL) (sospecha de hipoacusia),
Dermatologia (sindromes neurocutaneos), u Oftalmologia (estigmas de infeccién congénita).

Motivos de derivacion

Dado el caracter evolutivo de los trastornos del neurodesarrollo, la forma de presentacidn inicial de los TEA puede ser muy variada,
y por tanto los motivos de derivacion pueden ser diferentes, llegdndose después de una completa historia clinica y exploracién fisica
a la sospecha o confirmacidén del TEA. Entre los motivos de derivacién que pueden incluir los TEA en nifios menores de 3 afios se
encuentran los siguientes:

e  Retraso del desarrollo psicomotor.

e  Retraso del lenguaje.

e Irritabilidad.

e  Recién nacido de riesgo neuroldgico (prematuridad, patologia perinatal, antecedentes familiares, sobre todo en caso de
hermanos con TEA...).

e  Alteracion de conducta.

e  Sospecha de TEA o diagndstico de TEA para estudio neuroldgico.

En los nifilos mayores de 3 afios la sintomatologia puede ser mas clara, y por tanto la derivacion es realizada con mas frecuencia por
“sospecha de TEA”. Sin embargo, hay veces que la sintomatologia no es tan clara y por tanto la derivacidon puede ser por motivos
diferentes. Estos motivos de derivacion pueden ser los siguientes:

e  Problemas de conducta, de socializacién o de expresion y control emocional.
e  Problemas de aprendizaje.

e Movimientos anormales.

e  Trastornos del lenguaje.

e  Torpeza motora.
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Abordaje del paciente con sospecha de TEA en la consulta

Una vez conocido el motivo de la derivacidn, el neuropediatra realizara una historia clinica, exploracién fisica y evaluacion del desa-
rrollo psicomotor, con el fin de establecer una hipdtesis diagndstica.

Si se trata de un nifio menor de 3 afios y la hipdtesis diagndstica es de TEA, se valorara el desarrollo psicomotor, pudiéndose aplicar
cualquier escala de desarrollo segun criterio del neuropediatra. Ademas, se valorara la sintomatologia del nifio en diferentes contex-
tos. En los nifios mayores se podrian utilizar escalas especificas de sindrome de Asperger.

Una vez establecida la hipdtesis diagndstica de TEA se orientaran los estudios complementarios que sean necesarios para llegar a un
diagndstico etioldgico y se valorara la posible presencia de comorbilidades tanto neurolégicas como extraneuroldgicas.

Los pasos que hay que seguir en la consulta de Neuropediatria son los siguientes:

Recogida de antecedentes familiares y personales, con especial atencion a los datos prenatales y perinatales. Entre estos
destacan como factores de riesgo de TEA en estudio mds recientes: exposicion prenatal al valproato, misoprostol, plomo y
efectos fetales del alcohol; prematuridad extrema <1000 g de peso al nacer o <26-28 semanas de gestacion (riesgo hasta
8% de TEA). No obstante, la mayoria de los pacientes que reciben un diagnostico de TEA no presentaron antecedentes
perinatales de riesgo. Es importante destacar que los sintomas de TEA son mds prevalentes en hermanos de personas con
TEA, por lo que estos nifios tendrian que considerarse de riesgo.

Realizacion de una historia clinica completa, con especial atencion a la aparicion de signos de alarma de TEA, recogida de
datos sobre los hitos del desarrollo psicomotor, evolucion de la sintomatologia referida, y terapias recibidas hasta el mo-
mento. En ocasiones, algunos datos de la historia clinica nos pueden orientar hacia una etiologia concreta, como la presen-
cia de crisis epilépticas o regresion psicomotora aguda que nos orientan hacia una enfermedad neurodegenerativa.
Exploracion fisica y neuroldgica, buscando rasgos fenotipicos caracteristicos, dismorfias (sindromes genéticos), discromias
(manchas acrémicas en la esclerosis tuberosa), trastornos del tono muscular, perimetro craneal o movimientos anormales
(enfermedades metabdlicas) o signos de focalidad neuroldgica que permitan orientar hacia una etiologia definida. Respecto
al perimetro craneal, es frecuente que estos nifios tengan macrocefalia a expensas de un aumento de sustancia blanca,
sobre todo a partir de los 6 meses, y que, por si sola, no seria indicacién de realizacidon de resonancia magnética (RM)
cerebral.

Exploracion conductual con el objetivo de delinear los signos centrales de TEA, asi como definir un fenotipo conductual.
Mediante la observacion y la interaccion con el paciente se tratara de valorar la socializacién, juego y lenguaje, tanto es-
pontdneo como inducido. Es muy importante observar la relacion con sus padres, y la actitud cuando se le observa sin
restricciones. Ciertas conductas o movimientos anormales observados en la consulta, como algunas estereotipias, nos pue-
den ayudar a orientar el estudio hacia ciertos sindromes genéticos. Sin embargo, el diagndstico diferencial con otras enti-
dades como trastornos graves del lenguaje oral puede ser laborioso. Si no se ha hecho antes, seria util la cumplimentacion
por los padres de un M-CHAT abreviado.

Solicitud de exploraciones complementarias: se debe realizar de forma racional, orientado por la historia clinica y la ex-
ploracidn, con especial preferencia para las patologias que pueden tener un tratamiento especifico (enfermedades neuro-
metabdlicas o epilepsia). Ademas, se solicitardn los estudios genéticos necesarios, siempre de forma secuencial, o se deri-
varad al paciente a una consulta de Genética Clinica si se encuentra disponible, tanto para el estudio genético como para el
consejo genético. Ademas, se solicitard interconsulta a otros especialistas cuando exista sospecha de sintomatologia no
neuroldgica (ORL, Oftalmologia, Traumatologia, Digestivo Infantil...).

Diagnéstico clinico: finalmente el diagndstico de TEA se realizara siguiendo el DSM-5, estableciendo ademas el grado de
gravedad (leve, moderado o grave), los especificadores (si asociado o no a afeccién médica o genética) y los modificadores
(funcionamiento cognitivo, preservacién o no de la competencia verbal, trastornos comérbidos y catatonia). En los casos
en que la sintomatologia no esté clara se derivard al paciente a psiquiatria, o en caso de ser necesario, a la Unidad de
Diagndstico Complejo TEA (del Hospital Gregorio Marafidn). En este sentido nos sera util la informacién proporcionada por
los Equipos de Atencién Temprana, o el Equipo Psicopedagdgico de Trastornos Graves del Desarrollo en el caso de nifios
escolarizados.

Orientacion posterior: tras la valoracion inicial se proporcionara informacion a la familia sobre el diagndstico, pronéstico,
pruebas complementarias, y recursos disponibles de atencion a las familias. Ademads, se derivara al paciente al Centro de
Atencién Temprana, previa valoracién por el CRECOVI, y a valoracién por el Equipo de Atencién Temprana o por el EOEP si
son mayores de 5 afios para decidir la modalidad de escolarizacion.

Seguimiento del paciente con sospecha de TEA

Cuando un paciente es estudiado por sospecha de TEA, puede darse el caso de que se confirme dicha sospecha, o que se realice un
diagnéstico alternativo. La actitud en cada caso es diferente:

Si se realiza un diagndstico de trastorno neuroldgico diferente del TEA, el seguimiento se hace en la Unidad de Neurope-
diatria.

Si no se detecta una causa neuroldgica concreta en una primera etapa, pero se mantiene el diagnédstico de TEA, se derivara
al paciente a psiquiatria en el Centro de Salud Mental Infanto-Juvenil (CSMIJ) u hospital segun la disponibilidad de cada
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area, para llevar a cabo el seguimiento, y tratamiento. Se mantendria una revisién anual con Neuropediatria para un control
clinico que permitiera descartar la aparicidon de nuevos signos en la exploracidn o en los sintomas detectados en casa, que
pudieran orientar en la etiologia del TEA.

Si existen dudas diagndsticas, se derivara al paciente para confirmar o descartar el diagnédstico de TEA (Ver apartado 3.6).
Los pacientes con TEA comdrbido con otros trastornos neurolégicos, como epilepsia, seran seguidos simultaneamente en
Neuropediatria y en el CSMLJ.

En el caso de sindromes genéticos identificables en los que sea previsible la aparicion de complicaciones neuroldgicas se
realizara un seguimiento del paciente en Neuropediatria para realizar una deteccidon y tratamiento precoz de dichas com-
plicaciones. Este seguimiento se hara de forma paralela al realizado por Salud Mental.

Durante el seguimiento en la consulta de Neuropediatria se realizan las siguientes acciones:

Consejo genético segun los resultados de las pruebas genéticas solicitadas y orientacién familiar desde el ambito neurold-
gico, para una mejor comprension de la base neurobiolégica del trastorno en cada etapa del proceso

Seguimiento longitudinal para establecer un diagndstico etioldgico, mediante un estudio secuencial y orientado por la sin-
tomatologia que pueda surgir a lo largo del tiempo.

El seguimiento médico continuo incluye el despistaje de otros trastornos neuroldgicos y extraneuroldgicos asociados que
puedan surgir: trastornos de aprendizaje, de coordinaciéon motora, del suefio, epilepsia, problemas nutricionales y gastro-
intestinales relacionados con la selectividad de la dieta, u otras complicaciones relacionadas con la etiologia.

Refuerzo del aprendizaje de estrategias tanto de la persona diagnosticada de TEA como de la familia, de forma comple-
mentaria a la intervencion que se esté llevando a cabo en el centro escolar, en salud mental o en otros posibles centros
especificos, y coordinaciéon con los profesionales de Educacién y CSM si lo precisa.

El paciente mayor de 3 aios

A partir de 3 afios los signos caracteristicos de TEA pueden estar mas claros, lo que facilita la derivacion, normalmente desde AP. En
este caso es importante pensar en las posibles comorbilidades que pueda tener el nifio.

Seran derivados a Neuropediatria en los siguientes casos:

Si presenta retraso madurativo, o existen dudas sobre el desarrollo psicomotor

Si presenta rasgos dismorficos, o alteraciones cutaneas asociadas a enfermedad neuroldgica.

Sospecha clinica de crisis epilépticas.

Sospecha clinica de enfermedad metabdlica: hipotonia, poca resistencia a la fatiga, frecuentes procesos infecciosos, gas-
trointestinales (babeo excesivo, estrefiimiento persistente, fallo de medro...) o enfermedad somatica que requiera segui-
miento coordinado hospitalario.

Antecedentes personales de riesgo neuroldgico: prematuridad, patologia perinatal...

Alteracién en la exploracion neuroldgica (Macrocefalia, microcefalia, cataratas, focalidad neuroldgica...)

Trastorno del suefio (Insomnio, despertares frecuentes, parasomnias, sindrome de apneas-hipopneas del suefio, trastornos
del movimiento durante el suefio, hipersomnia diurna...).

Por el contrario, seran derivados a Salud Mental Infanto-Juvenil los nifios mayores de 3 afios en los que no exista sospecha de enfer-
medad somatica, sindrdmica, neuroldgica ni discapacidad cognitiva y todos aquellos en los que exista una comorbilidad psiquiatrica,
como trastornos del vinculo, trastorno por déficit de atencidn e hiperactividad o patologia familiar.

En caso de ser necesario, se podra realizar la derivacién a los 2 servicios simultdneamente.

Exploraciones complementarias en el paciente con TEA

Actualmente el rendimiento de las pruebas diagndsticas en los pacientes con TEA es un 25-35%. Se recomienda realizar un estudio
secuencial siempre guiado por los signos clinicos, y segun la disponibilidad de pruebas en cada centro. Se puede ver el algoritmo de
realizacion de pruebas en las figuras 1y 2.

Estudios genéticos

Estudio del arbol genealdgico de tres generaciones.

Evaluacion clinico-genética detallada (dismorfologia).

Si existe sospecha de algun sindrome genético concreto, se recomienda realizar estudio dirigido mediante FISH. En caso negativo, las
pruebas recomendadas son las siguientes:

Micro-arrays por CGH de 180K.
X fragil (solo en varones, o en mujeres si existen antecedentes familiares de trastornos del neurodesarrollo o sindrome
tremor-ataxia-X fragil [FXTAS]).
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e  Cariotipo y estudio de translocaciones si abortos repetidos o sospecha de aneuploidias.
e  Sinegativo: MECP2 en mujeres, dupMECP2 en varones.

e  PTENssi PC >2,5 DE, lipomatosis o poliposis intestinal.

° Exoma clinico, exoma trio o panel de autismo.

Se debe realizar consejo genético tanto a pacientes con resultados genéticos negativos, para informar sobre el riesgo de recurrencias,
como a pacientes con etiologia genética definida, para informacidn sobre comorbilidades, tratamientos y pronéstico.

Neuroimagen

Se realizara Unicamente si hay datos clinicos sugestivos de lesidn cerebral: focalidad neuroldgica en la exploracién fisica o electroen-
cefalograma (EEG), microcefalia, macrocefalia >2 DE, alteraciones graves del tono muscular, regresion progresiva o discapacidad
intelectual, epilepsia, alteraciones del nivel de conciencia.

Electroencefalograma

La epilepsia es la enfermedad subyacente referida con mayor frecuencia en el espectro autista (7-14%), y se observan anormalidades
eléctricas cerebrales y crisis epilépticas en 20-25%. Existe un incremento significativo de la prevalencia de epilepsia en los pacientes
con TEA al aumentar su edad (riesgo acumulativo 10% a los 5 afios vs 34% a los 20 afios).

Se debe incluir estudio de video-EEG vigilia-suefio (suefio nocturno o privacidon de suefio) si presenta crisis epilépticas o regresion del
lenguaje, y en sindromes genéticos asociados a epilepsia.

Metabolopatias

Se recomienda realizar una analitica basica con perfil metabdlico como screening de alteraciones metabdlicas (pruebas de primer
nivel, ver mas adelante), especialmente si existe retraso psicomotor en menores de 3 afos, o si no se han realizado las pruebas
metabdlicas al nacimiento. Posteriormente, realizar estudio neurometabdlico si: alteracidn en la analitica inicial, epilepsia refractaria,
afectacion multisistémica y de otros érganos, acidosis lactica, vémitos recurrentes, anemia grave, alteraciones cutaneas no filiadas,
regresion psicomotora progresiva, trastornos del movimiento, microcefalia, hipotonia, ataxia, trastorno del suefio grave, agresividad
o alteraciones en la neuroimagen que sugieran enfermedad metabdlica.

Algunas de las metabolopatias con tratamiento que se asocian a TEA y sus cuadros clinicos correspondientes son:

° Fenilcetonuria (retraso, microcefalia, epilepsia, claros de piel...).

e  Alteracion de purinas y pirimidinas (retraso, hipotonia, crisis). Déficit de adenilosuccinato liasa (ADSL, test SAICAR). Trata-
miento: ribosa oral (leve mejoria).

° Déficit succinil semialdehido DH, que cursa con 4-hidroxibutirico/orina alto (RPM, hipotonia, ataxia, crisis, hipercinesia,
autoagresividad, trastorno del suefio). Tratamiento: finasteride.

e  Alteracion trasporte creatina (retraso, conducta autista, crisis e hipotonia). Diagndstico: espectroscopia magnética y gua-
nidinoacetato en plasma y orina. Tratamiento: creatina.

° Déficit de folato cerebral (retraso del desarrollo en >4-6 meses, agitacion, trastornos de suefio, disminucion del PC, ataxia,
hipotonia y crisis, a veces seguido de disquinesia, espasticidad y trastorno de lenguaje y comunicacidn). Diagndstico: 5-
MTHF/LCR. Tratamiento: acido folinico.

e Smith-Lemli-Opitz caracterizado por anomalias congénitas multiples, discapacidad intelectual y alteraciones conductuales,
entre las que se incluye el autismo. Tratamiento: colesterol.

e  Alteraciones mitocondriales: el 7% de autistas tienen alteracion mitocondrial (lactato alto o alteracién de la cadena respi-
ratoria mitocondrial). Diagndstico: marcha retrasada, regresion o alteraciones extraneuroldgicas (por ejemplo: cardiacas,
hematoldgicas, GH baja). Tratamiento con cofactores.

Analitica basica: hemograma, bioquimica general, lactato, amonio y gasometria.

Pruebas de primer nivel: aminoacidos en sangre; acidos organicos en orina con determinacién de 4-hidroxibutirico, test SAICAR,
biotinidasa en sangre, creatina y guanidinoacetato en orina, 7-DH-colesterol y colesterol en sangre.

Estudio ampliado: purinas y pirimidinas en orina, folato/LCR, DNA mitocondrial en sangre o biopsia musculo.

Valoracion por ORL

Se debe derivar a ORL a aquellos pacientes que presenten retraso en el desarrollo, especialmente si tienen retrasos en las areas
sociales y del lenguaje, para la valoracion de la audicién.
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Oftalmologia

Se recomienda descartar déficit visual, ya que puede interferir en la adquisicion del lenguaje escrito y dificultar la interaccidn social.
Ademas, se deben descartar estigmas de infeccién congénita en retina.

Otras derivaciones

Remitir a CRECOVI si el pediatra de Atencion Primaria no lo ha derivado, CAT, EAT, trabajadora social (de Primaria o Salud Mental). Si >6
afios remitir al EOEP de la Comunidad de Madrid para valorar la modalidad de escolarizacion.

Tabla 1. Enfermedades neuroldgicas asociadas a sintomatologia TEA

Enfermedades genéticas

Sindrome X fragil Mutaciones del gen ARX

Sindrome de Prader Willi Sindrome de Cornelia de Lange

Sindrome de Angelman Sindrome de Smith-Magenis

Inversion-duplicacion 15q11-q13 Complejo de esclerosis tuberosa

Sindrome de Rett Enfermedad de Duchenne

Delecion 22q11.2 (velocardiofacial) Sindrome de Sotos

Delecién 22g13.3 Sindrome de Cohen

Trastornos asociados a mutacién PTEN (sindrome de Cowden) | Sindrome de Joubert

Delecion 2gq37.3 Sindrome de Moebius

Delecion terminal 10p Sindrome de Lujan-Fryns y trastornos MED12
Sindrome CHARGE

Enfermedades metabdlicas

Sindrome de Smith-Lemli-Opitz Deficiencia de succinico semialdehido deshidrogenasa
Deficiencia de 6-N-trimetil-lisina dioxigenasa Déficit de biotinidasa

Deficiencia de adenilosuccinato liasa Acidemia isovalérica

Deficiencia de folato cerebral Histidinemia

Deficiencia de dihidropirimidinasa Deficiencia de fosforribosilpirofosfato sintetasa
Trastornos del transporte o metabolismo de la creatina cere- Xantinuria hereditaria de tipo Il

bral Déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena larga
Trastornos del metabolismo del GABA Defectos de sulfatacidon

Hiperactividad de citosol 5’-nucelotidasa Enfermedades mitocondriales

Epilepsia

Sindrome de West (secuelas) Epilepsia con punta-onda continua en el suefio lento (EPOCS)
Sindrome de Landau-Kleffner
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Figura 1. Estudios complementarios en el paciente con TEA

TEA

Sospecha de
hipoacusia

Derivacién a ORL

§[gn05 de RM cerebral
lesion cerebral

Signos de enf.

o1 Estudio metabdlico
metabdlica

Sosp.echa. de EEG
epilepsia

Fenotipo definido Estudios genéticos dirigidos

Discapacidad Si CGH Arra\{s 180K
Cariotipo

intel | -
intelectua X fragil (varones)

Negativo

Individualizar’:
Valorar arrays PTEN
MECP2
Exoma clinico (o trio)
RM
Estudio metabdlico
Etc.

1Serecomienda realizar siempre una analitica con perfil metabdlico: hemograma, bioquimica general con acido Urico y colesterol, lactato, amonio y
gasometria

2La extensién del estudio dependerd de caracteristicas individuales como el grado de discapacidad intelectual, coexistencia de rasgos dismorficos o
la presencia de otras alteraciones neuroldgicas o extraneuroldgicas.
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Anexo 1. Algoritmo de atencion al nifo con sospecha de TEA
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Se

Derivacién para tratamiento:

Centro de Atencion Temprana
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Salud Mental
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<
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Salud Mental
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Anexo 2. Criterios DSM-5 trastorno del espectro autista y criterios de gravedad

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion social y en la interaccion social en diversos contextos, manifestado por lo siguiente,
actualmente o por los antecedentes (los ejemplos son ilustrativos, pero no exhaustivos):

1. Las deficiencias en la reciprocidad socioemocional, varian, por ejemplo, desde un acercamiento socia anormal y fracaso de
la conversacién normal en ambos sentidos pasando por la disminucidén en intereses, emociones o afectos compartidos
hasta el fracaso en iniciar o responder a interacciones sociales.

2. Las deficiencias en las conductas comunicativas no verbales utilizadas en la interaccién social varian, por ejemplo, desde
una comunicacién verbal y no verbal poco integrada pasando por anomalias del contacto visual y del lenguaje corporal o
deficiencias de la comprensidn y el uso de gestos, hasta una falta total de expresion facial y de comunicacidn no verbal.

3. Las deficiencias en el desarrollo, mantenimiento y comprensién de las relaciones varian, por ejemplo, desde dificultades
para ajustar el comportamiento en diversos contextos sociales pasando por dificultades para compartir juegos imaginativos
o para hacer amigos, hasta la ausencia de interés por otras personas.

4. Especificar la gravedad actual: la gravedad se basa en deterioros de la comunicacién social y en patrones de comporta-
mientos restringidos y repetitivos (véase la tabla 2).

B. Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses o actividades, que se manifiestan en dos o mas de los siguientes
puntos, actualmente o por los antecedentes (los ejemplos son ilustrativos, pero no exhaustivos):

1. Movimientos, utilizacion de objetos o habla estereotipados o repetitivos (por ejemplo, estereotipias motoras simples, ali-
neacidn de los juguetes o cambio de lugar de los objetos, ecolalia, frases idiosincrasicas).

2. Insistencia en la monotonia, excesiva inflexibilidad de rutinas o patrones ritualizados de comportamiento verbal o no verbal
(p. €j., gran angustia frente a cambios pequefios, dificultades con las transiciones, patrones de pensamiento rigidos, rituales
de saludo, necesidad de tomar el mismo camino o de comer los mismos alimentos cada dia).

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

4. Hiper- o hiporreactividad a los estimulos sensoriales o interés inhabitual por aspectos sensoriales del entorno (p. €j., indi-
ferencia aparente al dolor/temperatura, respuesta adversa a sonidos o texturas especificos, olfateo o palpacion excesiva
de objetos, fascinacion visual por las luces o el movimiento).

5. Especificar la gravedad actual: la gravedad se basa en deterioros de la comunicacion social y en patrones de comporta-
miento restringidos y repetitivos (véase la tabla 2).

C. Los sintomas han 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 importantes del funcionamiento
habitual.

E. Estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual) o por el retraso global
del desarrollo. La discapacidad intelectual y el trastorno del espectro del autismo con frecuencia coinciden; para hacer diagnésticos
de comorbilidades de un trastorno del espectro del autismo y discapacidad intelectual, la comunicacion social ha de estar por debajo
de lo previsto para el nivel general de desarrollo.

Nota: a los pacientes con un diagnéstico bien establecido segtin el DSM-IV de trastorno autista, enfermedad de Asperger o trastorno
generalizado del desarrollo no especificado de otro modo, se les aplicara el diagndstico de trastorno del espectro del autismo. Los
pacientes con deficiencias notables de la comunicacion social, pero cuyos sintomas no cumplen los criterios de trastorno del espectro
del autismo, deben ser evaluados para diagnosticar el trastorno de la comunicacién social (pragmatica).

Especificar si:

e  Con o sin déficit intelectual acompaniante.

e  Conosindeterioro del lenguaje acompafiante asociado a una afeccién médica o genética, o a un factor ambiental conocidos
(nota de codificacion: utilizar un cédigo adicional para identificar la afeccion médica o genética asociada).

e  Asociado a otro trastorno del desarrollo neurolégico, mental o del comportamiento (nota de codificacién: utilizar un cé-
digo(s) adicional(es) para identificar el trastorno(s) del desarrollo neurolégico, mental o del comportamiento asociado(s]).

e  Con catatonia (véanse los criterios de catatonia asociados a otro trastorno mental; para la definicidn, véanse las pags. 65-
66) (nota de codificacion: utilizar el cddigo adicional 293.89 [F06.1] catatonia asociada a trastorno del espectro del autismo
para indicar la presencia de la catatonia concurrente).
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Tabla 2. Niveles de afectacidn en los trastornos del espectro autista

Nivel de gravedad

Comunicacion social

Comportamientos restringidos y

repetitivos

Grado 3 “Necesita
ayuda muy notable”

Las deficiencias graves de las aptitudes de comunicacién
social verbal y no verbal causan alteraciones graves del fun-
cionamiento, inicio muy limitado de las interacciones socia-
les y respuesta minima a la apertura social de otras perso-
nas. Por ejemplo, una persona con pocas palabras inteligi-
bles que raramente inicia interaccion y que, cuando lo
hace, realiza estrategias inhabituales solo para cumplir con
las necesidades y Unicamente responde a aproximaciones
sociales muy directas

La inflexibilidad de comportamiento, la
extrema dificultad de hacer frente a los
cambios u otros comportamientos res-
tringidos o repetitivos interfieren nota-
blemente con el funcionamiento en to-
dos los ambitos. Ansiedad intensa/difi-
cultad para cambiar el foco de accién

Grado 2 “Necesita
ayuda notable”

Deficiencias notables de las aptitudes de comunicacidn so-
cial verbal y no verbal; problemas sociales aparentes in-
cluso con ayuda in situ; inicio limitado de interacciones so-
ciales; y reduccion de respuesta o respuestas no normales
a la apertura social de otras personas. Por ejemplo, una
persona que emite frases sencillas, cuya interaccion se li-
mita a intereses especiales muy concretos y que tiene una
comunicacién no verbal muy excéntrica.

La inflexibilidad de comportamiento, la
dificultad de hacer frente a los cambios u
otros comportamientos restringidos o re-
petitivos aparecen con frecuencia clara-
mente al observador casual e interfieren
con el funcionamiento en diversos con-
textos. Ansiedad o dificultad para cam-
biar el foco de accion

Grado 1 “Necesita
ayuda”

Sin ayuda in situ, las deficiencias en la comunicacidn social
causan problemas importantes. Dificultad para iniciar in-
teracciones sociales y ejemplos claros de respuestas atipi-
cas o insatisfactorias a la apertura social de otras personas.
Puede parecer que tiene poco interés en las interacciones
sociales. Por ejemplo, una persona que es capaz de hablar
con frases completas y que establece comunicacion pero
cuya La conversacidon amplia con otras personas falla y cu-
yos intentos de hacer amigos son excéntricos y habitual-
mente sin éxito

La inflexibilidad de comportamiento
causa una interferencia significativa con
el funcionamiento en uno o mas contex-
tos. Dificultad para alternar actividades.
Los problemas de organizacion y de pla-
nificacion dificultan la autonomia

13
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Anexo 3. Escala de desarrollo psicomotor: Haizea-Llevant
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Anexo 4. Escala autdnoma para el diagndstico de sindrome de Asperger y autismo de alto
funcionamiento

Instrucciones de aplicacion

Cada uno de los enunciados que va a leer a continuacién describe formas de ser y comportarse que podrian ser indicativos de Sin-
drome de Asperger o autismo. Estas personas suelen presentar, de un modo u otro, caracteristicas como las que aqui se recogen,
especialmente a partir de los 6 afios.

Le rogamos que lea detenidamente cada enunciado, y que estime en qué medida ha observado los siguientes comportamientos en
la persona sobre la que va a informar marcando la respuesta apropiada con los criterios siguientes:

e Siel comportamiento descrito en el enunciado no corresponde en absoluto con las caracteristicas de la persona sobre la
que informa, conteste marcando el espacio dedicado a la categoria “Nunca”.

e  Sialgunas veces ha observado esas caracteristicas, aunque no sea lo habitual, marque en el espacio correspondiente a
“Algunas veces”.

e  Siel comportamiento descrito es habitual, conteste “Frecuentemente”.

e  Sigeneralmente se comporta como se describe en el enunciado, hasta el punto de que cualquiera esperaria que se com-
porte asi, conteste “Siempre”.

e  Puede ocurrir que algunas descripciones se refieran a comportamientos que se producen en situaciones en las que usted
no ha estado presente nunca; por ejemplo: “Come sin ayuda de nadie”, es un comportamiento que solo ha podido observar
si ha tenido la oportunidad de estar presente a la hora de comer. Si se encuentra ante este caso, conteste “No observado”.

Escala Auténoma

Nunca Algunas Con Siempre No

veces frecuencia observado

1. Tiene dificultades para realizar tareas en las que es
especialmente importante extraer las ideas principales
del contenido y obviar detalles irrelevantes (por ejem-
plo, al contar una pelicula, al describir una persona...)

2. Muestra dificultades para entender el sentido final de
expresiones no literales tales como bromas, frases he-
chas, peticiones mediante preguntas, metaforas, etc.

3. Prefiere hacer cosas solo antes que con otros (por
ejemplo, juega solo o se limita a observar cdmo juegan
otros, prefiere hacer solo los trabajos escolares o las ta-
reas laborales)

4. Su forma de iniciar y mantener las interacciones con
los demas resulta extrana

5. Manifiesta dificultades para comprender expresiones
faciales sutiles que no sean muy exageradas.

6. Tiene problemas para interpretar el sentido ade-
cuado de palabras o expresiones cuyo significado de-
pende del contexto en que se usan

7. Carece de iniciativa y creatividad en las actividades
en que participa

8. Hace un uso estereotipado o peculiar de férmulas so-
ciales en la conversacién (por ejemplo, saluda o se des-
pide de un modo especial o ritualizado, usa férmulas de
cortesia infrecuentes o impropias...)

9. Le resulta dificil hacer amigos

10. La conversacion con él/ella resulta laboriosa y poco
fluida (por ejemplo, sus temas de conversacién son muy
limitados, tarda mucho en responder o no responde a
comentarios y preguntas que se le hacen, dice cosas
que no guardan relacién con lo que se acaba de decir...)

11. Ofrece la impresién de no compartir con el grupo de
iguales intereses, gustos, aficiones, etc.

12. Tiene dificultades para cooperar eficazmente con
otros

15
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items Nunca Algunas Con Siempre No
veces frecuencia observado

13. Su comportamiento resulta ingenuo (no se da
cuenta de que le engafian ni de las burlas, no sabe men-
tir ni ocultar informacion, no sabe disimular y ocultar
sus intenciones...)

14. Hace un uso idiosincrasico de las palabras (por ejem-
plo, utiliza palabras poco habituales o con acepciones
poco frecuentes, asigna significados muy concretos a al-
gunas palabras)

15. Los demas tienen dificultades para interpretar sus
expresiones emocionales y sus muestras de empatia

16. Tiene dificultades para entender situaciones ficticias
(peliculas, narraciones, teatro, cuentos, juegos de rol...)

17. Realiza o trata de imponer rutinas o rituales comple-
jos que dificultan la realizacién de actividades cotidianas

18. En los juegos, se adhiere de forma rigida e inflexible
a las reglas (por ejemplo, no admite variaciones en el
juego, nunca hace trampas y es intolerante con las de
los demas)

Puntuacion promedio: Puntuacion directa total:

Instrucciones para la correccion

1. Puntue las respuestas a cada item observado del siguiente modo:

e  “Nunca”: 1 punto.

e  “Algunas veces”: 2 puntos.

e  “Frecuentemente”: 3 puntos.
e  “Siempre”: 4 puntos.

2. Compruebe si se cumplen las dos condiciones siguientes:

e Se han contestado los 18 items.
e No hay mas de 2 items con la respuesta “No observado”.

3. Si se cumplen estas dos condiciones, obtenga la puntuacién directa de la prueba sumando los puntos de todas las respuestas (la
puntuacion minima que podra obtener en dicha suma sera 18 y la maxima 72).

4. Si no se cumplen estas dos condiciones, obtenga la puntuacién promedio de la prueba sumando los puntos de todas las respuestas
y dividiendo el resultado por el nimero de items respondidos (la puntuacién minima que podrd obtener sera 1y la maxima 4).

5. Se recomienda derivar si la puntuacién directa obtenida es de 36 (o se acerca a este valor), y si la puntuacion promedio es de 2 (o
se acerca a este valor).

Nota: nada impide iniciar la derivacion si la puntuacion directa no llega a 36 pero se sitla por encima de los 30 puntos (o si la pun-
tuacién promedio no llega a 2 pero se situa por encima del 1,7); tampoco hay razones psicométricas que impidan adoptar un criterio
mas exigente (por ejemplo, tomar como punto de corte una puntuacién directa de 40, o una puntuacidon promedio de 2,22). Esta
escala no es un instrumento diagndstico por si mismo, sino una herramienta dirigida a facilitar la deteccion de personas que pueden
tener Sindrome de Asperger o Autismo no asociado a discapacidad intelectual y sobre las cuales interesaria determinar cuanto antes
su diagndstico clinico y sus necesidades de apoyo.
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