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Deteccion temprana del Trastorno del Espectro Autista (TEA). El

proceso de evaluacion diagndstica

Resumen: El trastorno del Espectro Autista (TEA) se caracteriza por alteraciones

en el desarrollo de la comunicacion, habilidades sociales, uso de la imaginacién y por
la presencia de conductas estereotipadas y restrictivas. A pesar de su alta prevalencia
y la existencia de pruebas de cribado y diagnoésticas disponibles para la deteccion
temprana de TEA, lamayoria de los casos reciben un diagnostico cuando han pasado
aproximadamente 3 aflos de haber tenido las primeras sospecha del trastorno. En
ésta investigacion se analizo la deteccidon temprana de TEA, los criterios diagndsticos
y algunas de las pruebas de cribado y diagndsticas utilizadas. Hasta el momento se
desconoce la causa exacta que provoca el TEA. Sin embargo, se han creado
herramientas que tiene como fin detectar personas que cumplen los criterios para el
diagnostico de TEA. Hay evidencia de que los sintomas reducen significativamente

cuando los nifios son diagnosticados a temprana edad y reciben atencion temprana.

Palabras clave: Trastorno del Espectro Autista (TEA); deteccion temprana;

criterios diagnostico; evaluacién; pruebas diagnosticas.

Early detection of Autism Spectrum Disorder (ASD). The process of

diagnostic evaluation.

Abstract: Autism Spectrum Disorder (ASD) is characterized by alterations in

communication development, social skills and use of the imagination, by the presence
of stereotyped and restrictive behaviors. Despite their high prevalence and the
existence of screening and diagnostic instruments available for the early ASD
detection, the most cases are diagnosed when approximately 3 years have passed
since the first suspicion of the disorder. In this study, we analysed the early detection
of ASD and the diagnostic criteria. Today, the exact cause of ASD is not yet know.
However, diagnostic instruments have been created to detect people who meet the
criteria for assessment of ASD. There’s evidence that the symptoms reduce

significantly when children are diagnosed at an early age and receive early attention.

Key words: Autism Spectrum Disorder (ASD); early detection; diagnostic criteria;
assessment; diagnostic instruments.



Introduccion

El Trastorno del Espectro Autista (TEA) es un grupo de afecciones clinicamente
significativas, caracterizadas por algun grado de alteracion del comportamiento social,
la comunicacion y el lenguaje, y por un repertorio de intereses y actividades
restrictivas, estereotipadas y repetitivas ( OMS, 2016). A nivel mundial se estima que
la prevalencia de TEA es del 1% (Elsabbagh et al., 2012), pero en Europa éste dato
aun se desconoce (Kawa et al., 2017), por lo que en los ultimos afios ha llegado a
ser uno de lo mas investigado desde campos cientificos, como: los evolutivos,

genéticos, educativos y de la salud en general.

A pesar de que por décadas muchos estudios se han centrado en investigar la
etiologia del TEA aun se desconoce la causa especifica que lo explique, sin embargo,
una de sus caracteristicas son las conexiones neuronales atipicas que estan

asociadas a las alteraciones caracteristicas del trastorno (Ecker et al., 2012) .

Por otro lado, se conocen mudltiples factores que inciden en su desarrollo,
como, componentes genéticos, la heredabilidad, condiciones metabdlicas y maternas
(diabetes, hipertensién y obesidad) en el embarazo, la edad avanzada de los
progenitores, el tiempo entre gestaciones, exposicion a plaguicidas, mercurios y otros

metales. (Folstein y Rosen-Sheidley 2001).

El Manual Diagnéstico y Estadistico de los Trastornos Mentales en su 52
edicion (American Psychiatric Association, 2014) clasifica el TEA como un trastorno
del neurodesarrollo y describe lo siguiente, como sus criterios diagnosticos: a)
deficiencias persistentes en la comunicaciéon y en la interaccion social en diversos
contextos, manifestado por: deficiencia en la reciprocidad socioemocional, alteracion
en la comunicacion no verbal y ausencia de relacion social; b) patrones restrictivos y
repetitivos de comportamiento, intereses o0 actividades que se manifiestan en:
conductas estereotipados o repetitivas, excesiva inflexibilidad de rutinas o patrones
ritualizados de comportamiento verbal o no verbal, intereses muy restringidos y fijos
gue son anormales en cuanto a su intensidad o foco de interés e hiper o hiporeatividad

a los estimulos sensoriales o interés inhabitual por aspectos sensoriales del entorno.

Como refiere el DSM-5 (American Psychiatric Association, 2014), los sintomas

del TEA estan presentes desde etapas muy tempranas del desarrollo (entre los 12 y



los 24 meses de edad), sin embargo, en algunos casos éstas son mas evidentes y
claros cuando el sujeto se encuentra en situaciones sociales que le exigen mas de lo
gue sus habilidades le permiten, o en otras etapas el sujeto ha aprendido a utilizar
técnicas para enmascarar sus limitaciones. Dichos sintomas provocan alteraciones
en el contexto social, laboral u otros en los cuales el sujeto deba interactuar

habitualmente.

El DSM-IV-TR presenta la categoria trastornos de inicio en la infancia, la nifiez
o la adolescencia en el cual se encuentra el grupo trastornos generalizados del
desarrollo (TGD), que a su vez se divide de la siguiente manera: trastorno autista,
trastorno de Rett, trastorno desintegrativo infantil, trastorno de Asperger y trastorno
generalizado del desarrollo no especificado (American Psychiatric Association, 2000).
Mientras que en el DSM-5 (American Psychiatric Association, 2014) estos trastornos
estan incluidos en la categoria de trastornos del neurodesarrollo, en la que aparece
un solo grupo: Trastorno del Espectro Autista, en el cual se incluyen el Trastorno de
Asperger y el Trastorno Generalizado del Desarrollo no Especificado, mientras que
los Trastorno de Rett y Trastorno Desintegrativo Infantil no se encuentran incluidos.

Cuando los trastornos del neurodesarrollo son identificados a edades
tempranas se aprovecha una etapa del desarrollo donde la plasticidad del sistema
nervioso es mayor y existen mas probabilidades de que la intervencion sea mas
eficaz. Por lo que, de la deteccion temprana y el posterior diagnostico depende que
los sujetos reciban atencion terapéutica que disminuya los déficits provocados por el
trastorno (GAP, 2000).

La comunidad cientifica que centra su investigacidbn en mostrar la importancia
del diagnostico precoz del TEA, consideran que la intervencién temprana es
importante, ya que proporciona un mejor resultado a largo plazo para los nifios y sus
familias. Ademas, la deteccién temprana facilita la planificacion de la educacién y el
monitoreo preciso del desarrollo de los niflos (National Research Council,
2001;0o0sterling et al., 2010). En el afio 2006 la Academia Americana de Pediatria
recomendd que en las visitas pediatricas y los servicios de atencion temprana se
incluyeran las pruebas de cribado, debido al incremento del TEA, y en vista de que

se perdia un tiempo crucial desde que se tenia la sospecha de un desarrollo atipico



hasta que se realizaba una exploracion para el diagndéstico (Barton, Dumont-Mathieu,
y Fein, 2012).

Tanto la evaluacion y el diagnostico son significativas para elaborar estrategias
de intervencién basadas en fortalecer las debilidades presentes en el nifio. Para esto,
existen varias herramientas destinadas a la deteccion del TEA por medio a las cuales
lo profesionales encargado de realizar evaluaciones diagndsticas de este tipo pueden
utilizar. Las mismas estan validadas, traducidas y adaptadas a diversas culturas (Soto
et al., 2015). En cuanto a las herramientas de cribado para el TEA (de acceso publico
de forma electronico), las cuales son sensibles a la correcta identificacion de sujetos
con éste trastorno, y muy especifica para descartar a quienes han sido evaluados
pero que no cumplen con los criterios diagndsticos de TEA (Snow y Lecavalier, 2008),
siendo algunas de ellas:

El CHAT (Checklist For Autism in Toddler): es un instrumento de cribado, formado por
una serie de preguntas que evaltan el funcionamiento en paralelo de tres areas
principales: protodeclaracion (sefialar), contacto visual y juego simbdlico. EI CHAT
esta disefiado para identificar TEA en nifio de 18 meses de edad (Baron-Cohen,
Allen, y Gillberg, 1992).

M-CHAT: (Modifield Checklist For Autism in Toddler) es una lista de verificacion
modificada para el autismo en nifios pequefios, creada por Robins, Fein, Barton y
Green (2001.), la cual es una extension del CHAT, su disefio y los primeros 9
elementos fueron directamente tomados de éste; en el M-CHAT se elimina la seccion
de observacion directa del CHAT y se expanden las preguntas dirigidas a los padres
acerca del comportamiento del nifio. Esta modificacién se hizo con la autorizacion de
los autores del CHAT. Para los elementos adicionales se incluy6 una lista de sintomas
gue estan presentes en nifios muy pequefos con autismo, fueron creados en base a
hipétesis de articulos, instrumentos clinicos utilizados para evaluar nifios mayores, la
experiencia clinica de los autores y otros elementos se elaboraron en base a lo
mostrado en videos caseros de nifios que fueron diagnosticados con Autismo a una
edad mas tardia. En el M-CHAT la edad de cribado es de 18-24 meses, a diferencia
del CHAT que es a los 18 meses de edad.

M-CHAT-R/F: la lista de verificacion modificada para el autismo en nifios pequefios,

revisada con seguimiento, la cual simplifica la redaccion del M-CHAT y mejora la



capacidad de detectar TEA en nifios con bajo riesgo, a diferencia del M-CHAT que en

ese tipo de caso es menos eficaz (Robins et al., 2013).

El beneficio de estas pruebas de cribado, se centra en gran medida en poder
arrojar informacion adecuada con relacion a las condiciones del sujeto al momento de
la evaluacion y las consecuencias que éstas podrian generar. La finalidad es
entonces, aportar indicios de un posible trastornos del neurodesarrollo (Al-Qabandi,

Gorter y Rosenbaum, 2011).

Cuando por medio a estos instrumentos de cribado se obtienen puntuaciones
gue reflejen un posible trastorno del neurodesarrollo, el sujeto es referido a una
posterior evaluacion diagnéstica, realizada por un equipo multidisciplinario formado
en la mayoria de los casos por psicélogos clinicos, trabajadora social, neuropediatra,
pediatra, terapeuta ocupacional, psiquiatra infantil y educadores o maestros.

Para realizar la evaluacion de diagndstico del TEA se utiliza una bateria de
pruebas que miden aspectos del desarrollo; tanto para el nivel cognitivo, habilidades
sociales, lenguaje expresivo y comprensivo, habilidades motoras y pruebas
especificas para diagnosticar TEA.

Una de las utilizadas para medir el desarrollo de habilidades sociales es la
Escala de Comportamiento Adaptativo de Vineland creada por Sparrow, Balla y
Ciccheti. Para el desarrollo cognitivo estan disponible: la Escala de Inteligencia
MERRILL-Palmer-Revisada (MP-R), Escala de Inteligencia de Wechsler para
Preescolar y Primaria (WPPSI-III), Escala de Inteligencia para niflos de Wechsler
(WISC-V), Escala No Verbal de Aptitud Intelectual de Wechsler (WNV), Escala
Intelectual de Wechsler para adultos (WAIS-III) y la Escala Manipulativa Internacional
de LEITER. Para la valoracion del lenguaje se pueden utilizar pruebas como: la Escala
de Desarrollo del Lenguaje de REYNELL y el Test de Vocabulario en Imagenes
(PEABODY). Ademas de aplicar las pruebas que son especificas para diagnosticar
TEA, como el Escala de Observacion de Diagnostico de Autismo (ADOS), entrevista
Diagnostica para el Autismo, revisada (ADI-R) y la Escala de Evaluacion del Autismo
Infantil (CARS) (Mayo, Chlebowski, Fein, y Eigsti, 2013; Robins et al., 2001).

Ademas de utilizar éstas pruebas, se debe de incluir en la entrevista los

criterios del DSM-5, y un juicio clinico llevado a cabo por especialistas del area.



De frente a éste enfoque, la presente investigacion esta centrada en conocer
el proceso que se realiza para una evaluacion diagnostica de TEA; los pasos a
ejecutar desde que existe la sospecha y las pruebas que se utilizan para el cribado y
diagndstico, ademas, examinar los beneficios que reciben las personas con TEA

cuando éste se detecta a una edad temprana.

Hipotesis

La informacion bibliogréfica y validada apoya que la deteccion temprana del TEA, es
la base fundamental para la intervencion en las primeras etapas del desarrollo del
nifo, ya que ésta favorece el curso adecuado de las etapas posteriores, mejorando

asi su calidad de vida y logrando reducir la gravedad de los sintomas, permitiéndoles
tener una mejor adquisicion de los hitos del desarrollo y habilidades adaptativas.

Objetivos

- Realizar un analisis de la literatura de la deteccién temprana del Trastorno del
Espectro Autista (TEA)
- Describir el proceso de evaluacion realizado para el diagndstico de TEA.

Procedimiento
Bases consultadas

En la primera fase las bases de datos consultadas para esta revision fueron las
siguientes y se filtraron por medio al motor de busqueda EBSCO: PsycINFO, PubMed,
Scielo, ScienceDirect, MEDLINE, Google scholar, utilizando las palabras claves
siguientes: early detection AND autism spectrum disorder OR Screening for Autism
Spectrum Disorder in Young Children OR diagnostic instruments OR practice

parameter.

Al total de los resultados encontraron se le aplicaron los siguientes filtros de
busqueda: limites desde 2000-2017 y texto completo disponible, publicacion en
revistas académicas, titulo principal Trastorno del Espectro Autista, clasificados por

trastornos del desarrollo y Autismo, idioma inglés y estudios empiricos.

En una segunda fase después de eliminar los duplicados a partir de la lectura

de los titulos, se analizé el resumen del total de articulos resultantes de las cuales se
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incluyeron las de tipo empirico, revisiones sistematicas o metanalisis, con una
muestra no inferior de 30 participantes y muestra control, edades <12 afios, ambos
género, que incluyeran evaluaciones diagndstica tanto de un equipo multidisciplinario
0 especialista individual y publicaciones empiricas con pruebas de neuroimagen o
pruebas de cribado y diagnosticas. Se excluyeron aquellas que estuvieran en idiomas
diferentes al inglés y el castellano, que no tuvieran un grupo control, que fueran
evaluaciones diagnostica de otros trastornos del desarrollo, estudios pilotos y

experimentos con animales.

Resultados

En la primera fase se encontraron 3162 resultados en la base dato PsycINFO las
cuales redujeron a 56 después de haber aplicado los limites de busqueda. Para la
segunda fase a éstos se le sumaron 19 resultados encontrados en las otras bases de
datos consultadas para un total de 75 articulos; tras eliminar los duplicados, el
resultado fue de 52 articulos de los cuales, una vez leido el resumen y aplicar los
criterios de exclusion e inclusion fueron seleccionado para lectura completa un total
de 23 articulos para ésta revision. La figura 1 describe el proceso de codificacion y

toma de decision para la seleccidon de los articulos en la segunda fase.

Busqueda en PsycINFO Otras bases de datos
(N=56) (N=19)
Lectura de titulos
(N=75)

~N
Eliminados
1- Duplicados (N=19)
Lectura de resumen 2- Otros trastornos (N=4)
(N=52) J

\
Total eliminados (N=29)
l 3- Por la edad (N=3)
., ) . ) 4- Grupo control (N=5)
Articulos incluidos en el estudio 5- Tipo de estudio (N =5)
(N=23) 6 Descartados (N=16)
¢ J

\4 v v v
Etiologia (N=2) Parametros de Pruebas de i Prl{e?as
’ evaluacion (N=4) cribado (N=11) iagnosticas y
otras (N=6)

Figura 1. Diagrama de flujo de codificacién y toma de decision de articulos en la segunda fase.
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De estos articulos la mayoria son estudios sobre la eficacia de las herramientas
utilizadas en el proceso de evaluacion diagnostica de TEA, como son, las pruebas de
cribado (N=11), las diagnosticas y otras medidas (N=6), mientras que otros articulos
tiene como finalidad investigar la posible etiologia del trastorno (N=2), otras investigan
los parametros que se deben de seguir para realizar el proceso de evaluacion
diagndstica y verificar la fiabilidad y estabilidad del diagnéstico segun quienes siguen

0 no siguen los estandares internacionales para la deteccion de TEA (N= 4).

En vista de esto y para generar un mejor analisis de los resultados se elaboré
un numero de tres tablas las cuales describen caracteristicas de cada articulo
utilizada, plasmando en algunos, los resultados encontrados por cada autor;
describiéndolos en apartados que van desde factores etiolégicos del TEA, parametros
a seguir para la realizacién de la evaluacion diagnéstica y diferentes pruebas de

cribado, diagndsticas y desarrollo utilizada en cada uno.

Etiologia

En la Tabla 1 se describen algunas de las causas que hasta ahora estan asociadas a
los sintomas de TEA segun los autores de los dos articulos seleccionados. A pesar
de que en la actualidad aiun se desconoce la etiologia de éste trastorno, se han
relacionado muchos factores neuroanatdmicos a los patrones conductuales que

presentan las personas con TEA.

Tabla 1. Etiologia: Caracteristicas principales destacadas en dos articulos acerca de anomalias neuroanatémicas
en TEA

Al;%oc: y Tema Muestra Pruebas Resultados
(Barnea- Aberraciones 37 nifios con  Confirmacion de Niflos con TEA y sus
Goraly, similares de materia TEA (N=13), diagnostico: Entrevista hermanos muestran menor
Lotspeich, blanca en los nifios hermanos no Diagndstica de Autismo volumen de materia
& Reiss, con autismo y sus afectados Revisada (ADI-R) vy la blanca, disminucién de FA
2010) hermanos no (N=13) y Entrevista Observacional en el fasciculo longitudinal

afectados: un tensor control para Autismo (ADOS). superior asociado con la
de difusion estudio (N=11), con Técnica de localizacién de neuronas
mediante estadistica edades entre Neuroimagen: espejos. Macrocefalia
espacial basado enla 3y 13 afios Imagen de resonancia puede ser un factor
zona. magnética, Tractografia genético en TEA.
Basada en la Estadistica
Espaciales (TBSS).
(Blanken Microestructura de la 604 nifios Técnicas de Este estudio  mostré
et al., sustancia blanca en con edades neuroimagen: Utilizaron asociaciones localizadas
2017) niios con rasgos entre 6 a 10 tanto la  tractografia entre rasgos autistas en
autistas afos. probabilistica como la wuna microestructura de
tractografia Espacial continuo y de materia
Basada en la Estadistica blanca, lo que podria
Espaciales (TBSS). indicar un continuo de la

Rasgos de autismo: neurobiologia a lo largo de
Escala de Respuesta los sintomas de TEA.
Social (SRS).
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De los dos articulos descritos en la tabla 1; en uno de ellos Barnea-Goraly y
colaboradores (2010) comparando nifios con autismo (N=13), sus hermanos no
afectados (N=13) y un grupo control (N=11), utilizando la resonancia magnética como
técnica de neuroimagen y la Tractografia Espacial basada en Estadistica (TBSS),
encuentran diferencias cualitativas menor de la materia blanca en el grupo
experimental. Evidenciado que los niflos con TEA y sus hermanos tienen una

diferencia bilateral de materia blanca comparado con los controles.

Estos autores sugieren que la extension y lateralidad de la deficiencia de la
materia blanca pude ser parte del desarrollo del fenotipo autista. Los sujetos con TEA
en comparacion con el grupo control tenian una disminucion significativa de
anisotropia fraccional a lo largo de la materia blanca en las regiones prefrontal medial,
corona radiata frontal, cuerpo calloso, capsula interna bilateral, fasciculo longitudinal
superior (SLF, por sus ciclas en inglés) bilateral, el tAlamo, giro temporal superior
bilateral aproximado al hipocampo y la amigdala. La anisotropia fraccional (FA) se
refiere ala direccionalidad de la difusién del agua en diferentes tejidos con una media
escalar de 0y 1, niveles mas altos indican mayor difusién direccional)

Este hallazgo de reduccion de FA en el SLF arrojan pruebas que sugieren que
la conexiones atipicas en TEA pueden ser las causantes de la disfuncion de las
neuronas espejos en personas con TEA. En este estudio, también se corroboraron
las hipétesis de que la macrocefalia presente en nifios con TEA puede ser un factor
genético, encontrando similitudes neuroanatdmicas entre nifios con TEA, sus
hermanos y padres; por lo que pude ser relacionado como un marcador genético que

predice posible riesgo y vulnerabilidad para el desarrollo del trastorno.

En estudio de Blanken y colaboradores (2017) examinaron la relacion entre el
TEA y la microestructura de la materia blanca en nifios con edades entre 6 y 10 afios.
Con una muestra de 604 niflos (53% varones), con una media de Cl de 103.4, la
muestra de control de caso fue de 19 nifios con TEA y 61 controles. La evaluacion se
realizd con tractografia probabilistica y la TBSS. Especificamente buscaban comparar
el desarrollo de la materia blanca, el cual es caracterizado por aumentos graduales
de la FA y una disminucion de la difusividad media (MD simboliza la difusividad media

en todas las direcciones).
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Los autores utilizando la tractografia probabilistica no encontraron relacion
asociada entre los rasgos autistas con diferencias generalizadas en la microestructura
de la materia blanca en el cerebro, sin embargo utilizando la técnica de neuroimagen
TBSS identificaron un pequefio grupo en el fasciculo longitudinal superior izquierdo,
en el que niflos con mas rasgos de TEA mostraron FA mas baja. El fasciculo
longitudinal superior es un tracto de la materia blanca de largo alcance, el cual conecta
las areas frontales del cerebro con las dorsales. Esta implicado en funciones
cognitivas, como el lenguaje y la atencion y la motricidad fina. Generalmente los nifios
con TEA tiene dificultades con el lenguaje, y éste fasciculo es crucial para el
procesamiento de éste, los autores consideran que es posible que asociaciéon entre
él y los rasgos de TEA reflejen menor capacidad linguistica. Pero como en el estudio
no se midi6 el Cl verbal esto no se pudo probar.

Encontraron diferencias minimas en la microestructura de la materia blanca, lo
cual se puede explicar que las diferencias mas notables se observan en sujetos con

sintomas de TEA mas severos
Parametros para el proceso de evaluacién diagnostica

De los resultados analizados uno es la "Guia de buena practica para la deteccion
temprana de los Trastornos del Espectro Autista” y tres son articulos que evalluan los
pardmetros de practica del proceso de evaluacién diagnostica y la estabilidad del
diagnéstico cuando es realizado por un equipo multidisciplinario o por un solo
especialista. Para el proceso de evaluacién diagnostica de TEA hay parametros que
se deben de sequir en la practicas para realizar el diagnostico con toda la fiabilidad y
seguridad posible; de tal forma, que las personas que le padecen reciban un
diagndstico basado en la evidencia arrojada por todos los instrumentos que se deben
de incluir en la exploracion para éste fin. El proceso de evaluacion diagnostica debe

de realizarse en tres niveles de investigacion, los cuales se describen en la tabla 2.

Filipek y colaboradores (2000) por medio a la Academia Americana de
Neurologia ofrecieron parametros basados en evidencias sobre las dificultades que
afrontan quienes brindan servicios para la deteccion y el diagnostico de nifios con
TEA. Indican diferentes pasos a seguir; los servicios de atencion primaria deben de

incluir como parte de la evaluacion rutinaria a todos los nifios, con la finalidad de
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determinar si tienen riesgo de padecer algun trastorno del desarrollo, especificamente
TEA.

Tabla 2. Niveles y caracteristicas a tomar en cuenta para la deteccion temprana de TEA.

NIVELES DE INVESTIGACION PARA EL PROCESO DE EVALUACION DIAGNOSTICA

Factores de riesgo prenatales y postnatales
Preocupacion por parte de los padres/cuidadores

Nivel 1, de vigilancia del Seguimiento del desarrollo
desarrollo Progresion del desarrollo
Desarrollo social
Signos

Aplicacién de instrumentos de cribado a nifios que cumplen las

Nivel 2, de deteccidn especifica . . o, L ,
caracteristicas del nivel 1, y valoracién de seguimiento 6 meses después.

Nivel 3, evaluacion diagnostica, Aplicacidn de herramientas diagndsticas para TEA
seguimiento e intervencion. Elaboracién de plan de intervencion temprana

Para el proceso de evaluacion diagnéstica del TEA se debe de utilizar
instrumentos diagndsticos que como minimo su nivel de sensibilidad sea moderado y
con una buena especificidad, pruebas estandarizadas para la entrevista a los padres
y un tiempo adecuado para realizarla; de manera que se puedan conocer los patrones
atipicos actuales y los relacionados con TEA, ademas de otras herramientas
destinadas para la observacion directa y estructurada; tanto para el nivel cognitivo
(incluyendo un CI verbal y habilidades motoras) y el nivel de comportamiento
adaptativo (comportamiento social y comunicativo y del juego). También se incluye
una evaluacion realizada por un equipo multidisciplinar, formado en la mayoria de los
casos por: Psicologos, neurélogos, patdlogos del habla y el lenguaje, audidlogos,
pediatras, psiquiatras infantiles, terapeutas ocupacionales, educadores y maestros de

educacion especial, trabajadora social y fisioterapeuta (Filipek et al., 2000).

El proceso para el diagnostico de TEA se hace en tres niveles de investigacion
(véase tabla 2); el primer nivel es el de vigilancia de desarrollo rutinario: se debe de
tomar en cuenta factores prenatales y perinatales con mayor riesgo de autismo,
razones que preocupan a los padres, seguimiento del desarrollo, evaluar los
parametros del desarrollo sociocomunicativo y valorar si hay sefiales de alerta. El
nivel 1 se debe de aplicar a todos los nifios, con la finalidad de identificar nifios que
tenga riesgo de un desarrollo atipico y luego aquellos con riesgo de TEA, este proceso

se hace en las visitas a unidades de atencién primaria.
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El segundo nivel consiste en la deteccion especifica de TEA, aplicando
pruebas de cribado y diagnésticas especificas para éste trastorno, donde se realiza
una valoracion mas exhaustiva de los sujetos ya identificados con posible riesgo de
TEA. Las edades de valoracién en éste nivel se hacen a los 12, 18, 24, 36 meses y a
los 5-6 afios. En cada una de éstas etapas se toman en cuenta patrones conductuales
gue no son tipicos del desarrollo humano, y que los mismos son manifestados por
sujetos con TEA, como: sobreactividad sensorial, falta de gestos protodeclarativas,
déficit en el seguimiento de la mirada, falta de juego simbdlico, ausencia o déficit en
el desarrollo del lenguaje, alteraciones sociales, intereses, actividades y conductas
alteradas o limitadas. Mientras que el tercer nivel, se centra en el diagndstico

especializado y la elaboracion del proceso de intervencion (Filipek et al., 2000).

Hernandez y colaboradores (2005) consideran y describen en la "Guia de
buena practica para la deteccion temprana de los Trastornos del Espectro Autista’,
coémo debe de ser realizado el proceso de evaluacion diagndstica, de forma que los
grupos con riegos sean identificados con una Optima sensibilidad y especificidad.
Ademas indican que no todos los sujetos con TEA manifiestan los sintomas en la
forma clasica que se describen, sin embargo, estos autores plantean cinco
caracteristicas que aparecen progresivamente en el 80% de los nifios con edades
entre 2 y 3 afios diagnosticados con TEA: 1) no miran de manera ‘'normal” a la cara
de los demas; 2) no comparten el interés o placer con los demas; 3) no muestran
respuesta cuando se le llama por su nombre; 4) no sefialan con el dedo indice; y 5)
no llevan cosas para ‘'mostrar” a los demas. Las caracteristicas de TEA son evidentes
antes de los 3 afos de edad, a pesar que en muchos casos se suele identificar meses
o afios después. Los casos de sujetos con un nivel cognitivo normal o superior a la

media, o0 con menos afectacion suelen ser identificados a edades preescolares.

Taylor y colaboradores (2016) encontraron variantes en los parametros de
practicas que se utilizan en Australia para el proceso de evaluacion diagndstica,
algunos clinicos no evaltan de acuerdo a la guia internacional de buenas practicas o

por medio a los estatutos establecidos en el pais para el diagndstico de TEA.

Algunas de las discrepancias resultantes fueron: primero, la lista de espera es
mucho mas larga en los centros de atencion publicos que en los privados, ademas de

gue la espera era mayor si la evaluacion diagnostica seria realizada por un equipo
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multidisciplinario. La minoria de los pediatras antes de referir sujetos con sospecha
de TEA a la evaluacion diagndstica siempre realizan pruebas auditivas e
investigaciones médicas que incluyan analisis genético, prueba de X fragil y
exploracion neurologica. El 60% de los profesionales tanto del sector publico como
del privado siempre incluyen prueba diagnéstica, en su mayoria el ADOS, seguida del
ADI-R o una combinacion de ambas para las evaluaciones; y la mayoria que no
aplican dichas pruebas, analizan el resultado de las evaluaciones. De la muestra solo
el 8% aplican pruebas que evallien el desarrollo cognitivo, del lenguaje, habilidades

adaptativas y sintomatologias del TEA.

Otro estudio llevado a cabo también en Australia por Taylor y colaboradores
(2017) para evaluar la fiabilidad y la buena practica en el proceso de diagnéstico de
TEA cuando es realizado por especialistas que trabajan de manera individual en
diferentes regiones del citado pais; utilizaron 9 video de nifios (con la autorizacion de
los padres) con edades de 6 afios (incluido uno control) y uno de 11 afios (con
diagndstico de trastorno de la comunicacién social [pragmatico] ), evaluados con el
ADOS-G o ADOS-2 y previamente diagnosticados utilizando los resultados, los
criterios diagndésticos tanto el DSM-IV y DSM-5 y la valoracion de un equipo

multidisciplinario formado por: pediatras, patdlogos del habla y psicélogos.

Para evaluar la fiabilidad del diagnéstico realizado por especialistas
individuales, utilizaron una muestra de 27 profesionales con experiencia en la
evaluacion diagnéstica de TEA, quienes eran: pediatras, psicélogos, patélogos del
habla y terapeuta ocupacional. Para el proceso de evaluacion éstos, de forma
individual observarian cada video colocado en una plataforma (solo podrian acceder
una vez), donde se les mostraba la evaluacién realizada a los nifios. Cada clinico
debia analizar y calificar 2 de los 9 videos (los cuales fueron elegido al azar para que
coincidieran) en varios pasos; primero completando un estandar presentado en linea
después de finalizar el video, llenar un formulario sobre cada video observado, luego
debian indicar si habian observado algin comportamiento relacionado con un
desarrollo atipico y por ultimo indicar si en los casos se cumplian o no los criterios
diagndsticos para el TEA establecido en el DSM-5. Después del proceso se les
proporcioné una serie de diagndsticos que incluian neurodesarrollo tipico y trastornos

del comportamiento y del lenguaje, ademas de la historia clinica de cada participante.
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El resultado obtenido indica que solo un 24% (11) de los participantes lograron
un excelente nivel diagnostico relacionado a las clasificaciones originales y un 11 %
(5) logré un buen nivel de acuerdo al diagndstico original. Mientras que mas del 50%
obtuvo un nivel deficiente en tres casos, relacionados al diagnostico original. Hubo un
acuerdo excelente para identificar un caso sin TEA, pero un acuerdo peor para un
caso diagnosticado con trastorno de la comunicacion social (pragmatica). Cabe
destacar que el nivel excelente se obtuvo en los sujetos que presentaron sintomas

mas severos y el sujeto control.
Herramientas de cribado y diagndésticas

Multiples estudios han investigado el uso, validez y especificidad de las pruebas de
cribado y diagnosticas para el TEA en unidades de atencion temprana alrededor del
mundo. En los resultados encontrados, un total de 11 articulos son referentes a
diversas investigaciones sobre pruebas de cribado, mientras que pruebas especificas
para el diagnéstico de TEA y medir el desarrollo, se consultaron 6 articulos. En la
tabla 3 se presenta un resumen de los resultados de las herramientas diagndsticas y

de cribado.

En cuanto a la herramienta de cribado CHAT, investigaciones encuentran que
tiene una alta especificidad, mientras que la sensibilidad depende de si el riesgo es
alto o medio. Estudios afirman que a pesar de que con ésta prueba se pueden
distinguir los trastornos del desarrollo de Trastorno del Espectro Autista, con algunas
modificaciones en cuanto a los criterios de calificacion ésta herramienta podria
aumentar la sensibilidad. Ademas, encuentran que el CHAT tiene posibilidad de fallar
al momento de evaluar nifios con TEA de alto rendimiento (SCAMBLER, ROGERS,
y WEHNER, 2001;Dumont-Mathieu y Fein, 2005).

Con relacion al M-CHAT, éste, a diferencia del CHAT tiene mayor eficacia
identificando niflos con riesgo de TEA en edades entre 18 y 24 meses, que niflos con
edades inferiores, sin embargo, en cuanto a identificar por el grado de riesgo, al igual
gue el CHAT, es mejor detectando grupos de alto riesgo, que aquellos con un bajo
riesgo. Eaves, Wingert y Ho, (2006) en investigaciones encuentra que la sensibilidad
de ésta prueba es mayor que su especificidad, ademas, tanto la sensibilidad como la
especificidad se reducen cuando se evallan nifios con un alto nivel de funcionamiento

intelectual y adaptativo. Tanto el M-CHAT con el M-CHAT Follow-Up facilitan y
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mejoran la evaluacion cuando hay sospecha de TEA y el pediatra no tiene la certeza,
éstas herramientas combinadas con la exploracion médica tienen un 80% de
probabilidad de identificar casos de TEA (Robins, 2008). Todos los sujetos que en el
M-CHAT tienen una puntuacion de 3 a 6 deben de recibir una evaluacion de
seguimiento con el M-CHAT Follow-up. Estas pruebas en la actualidad siguen siendo
eficaces para evaluar nifios con riesgos de TEA, por lo que su uso sigue siendo
apoyado por hallazgo de estudios empiricos (Canal-Bedia et al., 2011; Chlebowski,
Robins, Barton, Fein, 2013)

Sunita y Bilszta (2013) en un estudio, realizaron una comparacion entre la
prueba de cribado CHAT y el M-CHAT para medir la sensibilidad y especificidad y
describir la mejor edad para administrar éstas pruebas, encontraron que varias
investigaciones citadas por ellos corroboran que la edad a partir de la cual es
recomendada aplicar una prueba de cribado cuando existe la sospecha o riesgo de
TEA es a los 18 meses de edad, ya que el desarrollo tipico de conductas, como, el
juego por imitacion (12 y 15 meses), conductas protodeclarativas y el control visual (9
y 14 meses), ocurre antes de los 18 meses de edad, mientras que la ausencia de
éstas conductas son de las caracteristicas que indican nifios con riesgo de TEA. A
pesar de esto, otras investigaciones indican que a la edad de 24 meses hay menos
posibilidad de falsos positivos, debido a que a ésta edad los nifios tienen menos
probabilidad de regresion, la cual esta presente entre el 10% y 50% de los nifios con

TEA, en edades entre 15y 24 meses.

Otro estudio llevado a cabo por Wiggins, Piazza y Robins (2014) que comparé
la eficacia de la PEDS (evaluacion del estatus del desarrollo para padres) frente a una
prueba de cribado especifica para autismo. Encontraron que el M-CHAT solo o
combinado con el M-CHAT-Follow Up tiene una eficacia de 0.73 de acuerdo con la
clasificacion del TEA; solo un sujeto tuvo un resultado positivo en el M-CHAT y
negativo en el M-CHAT-Follow up, pero en las pruebas diagnosticas tuvo un resultado
de TEA. Un nifio tuvo un resultado negativo en el M-CHAT pero positivo en el PEDS,
pero tuvo un diagnéstico tardio de TEA por medio al ADOS, esto pudo deberse a que
las caracteristicas del trastorno fuero observado en la administracion del ADOS, pero
los padres no las reportaron en el PEDS. La igualdad entre la clasificacion de TEA y
el PEDS fue de 0.63 cuando se observaron dos o mas criterios, de 0.72 para la
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combinacion de los criterios Ay B y un 0.57 cuando se basaba en los resultado de
PEDS por si sola. Dos nifios tuvieron un resultado negativo en el PEDS pero positivo
en el M-CHAT.

Estos resultados arrojan que tanto el M-CHAT y el M-CHAT Follow-up tienen
un nivel mas alto que el PEDS para identificar nifios con riesgos de TEA. Sin embargo,

cuando estas herramientas se usan combinadas la probabilidad de errores disminuye.

Otra prueba de cribado creada para nifios pequefios es el M-CHAT-R (Robins
et al. 2009), es mas corta en longitud, formada por 20 preguntas. En la modificacion
de la version original se eliminaron tres elementos que mostraban un rendimiento
deficiente y se reordenaron los articulos para reducir el sesgo de respuesta afirmativa.
Para mejor compresion se aportar ejemplos de cada item. En las comparaciones con
ambas versiones, a pesar de que el valor predictivo positivo fue proporcional en
ambas, hubo mejoras significativas en la deteccion de TEA con la nueva version. En
un estudio para verificar la validez de la prueba se muestra que factores
sociodemograficos como el nivel de educacion de los padres influyeron para que los
resultados fueran positivos en la primera evaluacion y en la de seguimiento fueran

negativos (Khowaja et al., 2015).

McPheeters y colaboradores (2016) en una revision sistematica utilizando 17
estudios de cribado realizados en poblaciones de atencion primaria, con 13.884
sujetos exploraciones del desarrollo. La seleccion se hizo por medio a la M-CHAT/F
y M-CHAT-R/F en méas de 45.000 nifios, 76 por ciento (n = 35.900 / 47.472) estaban
en los Estados Unidos y otro 24 por ciento (n = 11.572 /47.472) utilizaron versiones
traducidas en Japén, Espafia y Suecia. Este estudio encuentra que éstas pruebas
utilizadas en las préacticas pediatricas tienen un valor predictivo positivo para
identificar nifios con TEA de aproximadamente 50%, ademas identifican muy poca
evidencia que explique los casos que son positivos pero que no han sido identificados

por medio a las herramientas de cribado.

Las herramientas diagnosticas utilizadas en los articulos citados fueron:
ADOS, ADI-R, CARS, criterios del DSM-IV, IV-TR y V, y del CIE-10.
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Tabla 3. Resumen de los articulos completos utilizados en el apartado de herramientas de cribado y diagnésticas

Autor Muestra Instrumentos Resultados
(SCAMBLER 44 nifios con edades entre 2 y 3 afios ADI-R, Entrevista observacional para La sensibilidad del CHAT fue de 65% y la especificidad de
et al., 2001) con trastornos del desarrollo: autismo Autismo Genérica (ADOS-G), Escala 100%, combinado con los criterios de DENVER mejoré la
(N=26) 20 nifios y 6 nifias y otros de MULLEN (MSEL), Escala de sensibilidad a 85% en ésta muestra, identificando 22 de los
retrasos del desarrollo (N=18) 8 nifosy = Comportamiento Adaptativo de 26 nifios con Autismo (85%). EI CHAT es efectivo
10 nifas. VINELADN (edicion de entrevista), discriminado nifios de 2 afios de edad con autismo de nifio
Lista de verificacion de Autismo para  con otros trastornos del desarrollo. Tiene mas sensibilidad
nifilos pequefios (CHAT) y los criterios ~ combinado con los criterios de DENVER.
del DSM-IV y de DENVER. Se recomienda su uso como herramienta de cribado.
(Dumont- Revision sistematica de cinco CHAT, prueba de cribado para el El M-CHAT es una de las pruebas de cribados que muestra
Mathieu y herramientas de cribado detectar riesgo  trastorno generalizado del desarrollo ser prometedora para detectar riesgo de Autismo en nifios
Fein, 2005) de autismo. (PDDST), Cribado para Autismo alos  de diferentes culturas. Es importante evaluar los resultados
2 afios (STAT), CHAT-23 y la Listade  del M-CHAT traducido en diferentes idiomas y aplicado a
verificacion para el Autismo diferentes culturas.
Modificada (M-CHAT).
(Eaves et al., Participantes:178 M-CHAT y el SCQ (cuestionario de La sensibilidad de ambas pruebas fue mas alta que la
2006) Para el M-CHAT: 84 (36 nifias) con comunicacién social para nifios entre especificidad, con un valor predictivo positivo de 0.63-0.68.
edades entre 2 y 3 afios. 4-5 afios) Lo falso negativos o nifios perdidos en el cribado tenian
SCQ: 94 nifios con edades entre 4y 6 mayo funcionamiento que los que tuvieron un resultado
anos. positivo.
Estas pruebas se recomiendan para uso en programas de
identificacion posible casos de autismo.
(Landay 87 participantes con edades entre 6, 14  Escala de aprendizaje de MULLEN Luego de la evaluacion del grupo A) 22 cumplieron los
Garrett- y 24 meses. Divididos en dos grupos: a) (MSEL) a los 6,14 y 24 meses, el criterios diagndsticos de TEA, 9 resultaron con retraso de

Mayer, 2006)

alto riesgo de autismo
( hermanos de nifios con autismo,

N=60, 35 masculinos y 25 femeninas), y

b) grupo de bajo riesgo de autismo sin
antecedentes familiares de autismo
(N=27, 17 masculino y 10 femenino)

ADOS (m6dulos 1y 2) a los 24 meses
y la escala de lenguaje preescolar
(PLS) lll 0 IV a los 24 meses.

lenguaje y 29 no mostraron sintomas de TEA en ningunas
de las valoraciones.

De grupo B) 2 cumplieron criterios para el diagnéstico de
TEA, 2 para retraso de lenguaje y 23 resultaron no
afectados.

De la muestra total afecta tanto con TEA y retraso de
lenguaje en la primera evaluacion no mostraron diferencia
significativas, sin embargo el rendimiento de los del grupo
TEA fue significativamente peor en las siguientes dos
evaluaciones.
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Tabla 3. Continuaciéon

(Robins,
2008)

(Fodstad,
Rojahn, y
Matson,
2010)

(Canal-Bedia
etal., 2011)

(Jonsdottir,
etal., 2011)

4797 nifios recibieron el cribado alos
15-, 18-, 0 24 meses en visitas
pediatricas. 2384 masculinos, 2280
femeninas y 133 nifios con género no
identificado.

466 requirieron seguimiento, de los
cuales solo 362 completaron la
entrevista de seguimiento, de esos 301
no necesitaron seguimiento adicional,
61 mostraron riesgos de TEAy 4
referidos por M-CHAT de otros centros,
de los 65 solo 41 participaron en la
evaluacion.

Etapa 1: (N=1440 nifios con edades
entre 12 y 39 meses. Etapa 2: (N=170)
de la etapa anterior.

Nivel 1 (N= 2480), 63 de estos con alto
riesgo.

Nivel 2 (N=2055) todos con edades
entre 18-36 meses.

Los primeros 622 nifios del nivel 1
fueron utilizados para el estudio piloto
del M-CHAT en espafiol.

Niflos diagnosticados antes de los 6
afios (N=58) y los diagnosticados
después de los 6 afios (N=41)

Cribado: M-CHAT vy la lista de
verificacion modificada de seguimiento
(M-CHAT Follow-Up).

Evaluacion clinica: MSEL y
VINELAND L.

Diagndstico: ADOS (modulo 1), ADI-R,
CARS, algunos participantes
recibieron el ADI-R Toddler.

Cribado de bebe e infantes para
rasgos de autismo parte 2 (BISCUIT-
Partl, 2y 3).

M-CHAT, Inventario de desarrollo de
Battelle

Criterios diagnésticos del

DSM-IV TR, ADOS-G y el M-CHAT
(validacion al espafiol y adaptacién a
la cultura espafiola)

ADOS, ADI-R, CARS, CIE-10

De los 41 nifios evaluados; 21 fueron diagnosticados don
TEA, 17 con retraso sin TEA y 3 con desarrollo tipico.
Los resultados sugieren que el M-CHAT es efectivo
identificando TEA en los centros de atencién primaria.

Los hallazgos sugieren que en la muestra evaluada los
sujetos con TEA tienen una tendencia mayor a desarrollar
sintomas de comorbilidad emergente que sujetos sin TEA
y con un desarrollo atipico, la cual se incrementa a medida
gue los afios aumenta. Estos resultados e implicaciones
estan en discusion.

Adaptacion cultural: En este estudio se realizé la validacion
y adaptacion a la cultura espafiola del M-CHAT.

En cuanto a los resultados obtenidos estos fueron similares
a los reportados por el M-CHAT original. Hubo diferencias
en el valor predictivo positivos 0.35 y un valor predictivo
negativo de 1. Debido a la baja poblaciéon de TEA
observada en el estudio.

El M-CHAT es un instrumento bueno detectado nifio con
TEA.

Los nifios con un nivel de ClI bajo, regresiones y un nivel

menor de leguaje recibieron un diagnéstico antes de los
seis afios.
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Tabla 3. Continuacioén

(Lord,
Luyster,
Guthrie, y
Pickles,
2012)

(Woolfenden,
Sarkozy,
Ridley, y
Williams,
2012)

(Chlebowski
etal., 2013)

Sunita et al.,
(2013)

Wiggins et
al., (2014)

Esler et al.,
(2015)

78 nifios con edades entre 18 y 36
meses

Revision de 23 publicaciones sobre la
estabilidad del diagnostico de TEA.

Nifios con edades entre 16 a 30 meses.

(N=18989)

Revision

3980 nifios de edades entre 18 y 24
meses.

388 diagnosticados con TEA con
edades entre 12 y 30 meses

ADOS y ADI-R, DSM-IV, CIE-10 y
escala de MULLEN

ADI-R, CARS, ADOS-G, DISCO y 3Di.

Criterios diagnosticos del DSM-1II-IV-IV

TR o del CIE-9/10.

M-CHAT y M-CHAT Follow Up

CHAT y M-CHAT

M-CHAT, M-CHAT-FOLLOW y PEDS
(evaluacién del estatus de desarrollo
por los padres), ADI-R,

ADOS-2 Toddler (modulo para nifios
pequefios)

Desde los 15-18 meses de edad los nifios con riesgo de TEA
muestran sintomas claramente diferenciables de nifios sin
riesgo. Tanto la observacién diagnostica estandarizada
como las medidas cognitivas pueden diferenciar los patrones
de trayectoria de ésta poblacion.

Los resultados arrojan evidencias de que el diagnéstico de
TEA fue estable. Una minoria de los articulos reportar que el
diagnéstico se hizo en las evaluaciones de seguimiento. Esta
revision apoya el estricto uso del DSM-5 para el diagnadstico.

De los nifios con cribado positivos por el M-CHAT y el M-
CHAT Follow Up el 54% tuvo un posterior diagnéstico de
TEA 'y el 98% mostré un déficits de desarrollo que ameritan
intervencioén. Los resultados sugieren que el uso de M-
CHAT es una herramienta de cribado fiable para el cribado
de TEA

M-CHAT tiene ligeramente mejor sensibilidad y
especificidad en comparacidon con CHAT, y es preferible
utilizarlo como un instrumento de deteccidn de vigilancia de
desarrollo.

El M-CHAT y el M-CHAT-Follow-up tienen un mayor nivel
de certeza para identificar niflos con rasgos de TEA en
comparacion con el PEDS. Pero estas pruebas usadas
juntas dan un resultado mas eficaz

El resultado arroja que el modulo para nifios pequefios
permite una mejor comparacion de los resultados, ademas
facilita el estudio de los sintomas a edades méas tempranas.
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Tabla 3. Continuacioén

Khowaja et
al., (2015)

McPheeters
et al., (2016)

Christiansz
et al., (2016)

Inicial (N=991) nifios, seguimiento
(N=225) con edades entre 18y 24
meses.

Revision de 17 estudios de cribado en
centros de atencion primaria.

187 nifios con edades comprendidas
entre 18 y 48 en la primera evaluacion y
20 a 55 en la evaluacion de seguimiento

M-CHAT, M-CHAT-R, Escala de
Mullen, Vineland Il, ADI-R, ADOS,
CARS y criterios diagnostico del DSM-
IV-TR.

Revision

DSM-IV-TR, DSM-5, ADI-R y ADOS.

Muchos de los resultados positivos en la primera
evaluacion, tuvieron un resultado negativo en la evaluacion
de seguimiento. El factor sociodemografico es un factor que
puede influir en el resultado de la primera evaluacion.

El valor predictivo positivo es de 50% en edades entre 16 y
30 meses. Ademas, de que segun ellos la mayoria de los
estudios son pequefios e identifican muy poca evidencia
que expliquen los falsos negativos.

La modificacion de los criterios DSM-5 produjo una
sensibilidad particularmente alta (0,97) cuando los criterios
del dominio RRB requerido se redujeron de dos a uno, pero
la especificidad seguia siendo problematica (0,41).
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- Por su parte el ADOS es una evaluacion observacional semiestructurada y
estandarizada, consta de 4 modulos, de los cuales se elige uno para cada caso segun
la edad, las habilidades linguisticas y expresivas del nifio; el médulo 1 destinado a
nifos preverbales o con palabras sueltas con edad por encima de los 30 meses, el
modulo 2 para nifio de cualquier edad con discurso de frases adquirido. La puntuacion
de corte esperada para el diagnostico depende del médulo que se aplique. El
algoritmo diagnostico esta formado por dominios relacionados a las caracteristicas
centrales del TEA.

La segunda edicion del ADOS-2 (Lord et al., 2012) incluye un nuevo modulo
para nifilos pequefios (Toddler) entre 12 y 30 meses con habilidades de lenguaje
desde no verbal hasta palabras sueltas y frases, los nifios deben de haber adquirido
la marcha, y se recomienda que los nifios tenga una edad mental como minino de 12
meses. Los algoritmos de éste modulo tiene la categoria de afecto social,
comportamientos restrictivos y repetitivos y una puntuacién total que determina la
clasificacion. Los algoritmos independientes son dado en base a la edad y el lenguaje:
nifios del2 a 20 meses y nifios entre 21 y 30 meses que produzcan menos de cinco
palabras en el ADOS-2, recibiran un algoritmo 12-20/ No verbal 21-30, y los nifios
entre 21-30 meses que produzcan cinco o0 mas palabras recibiran el algoritmo algunas
palabras de 21-30 meses. Las puntuaciones de corte se agrupan en un espacio
destinado para los niveles de preocupacion de TEA, describiendo las caracteristicas
del nifio, debido a la variabilidad significativa del desarrollo y condiciones de

confusion.

- EI ADI-R es una entrevista estandarizada y semiestructurada basada en la
informacion aportada por los padres o cuidadores de nifios con sospecha de TEA.
Proporciona un algoritmo diagndstico en base a los criterios del DSM-1V y el CIE-10.
Estd formada por tres dominios: anomalias cualitativas en la interaccién social
reciproca, anomalias cualitativas en la comunicacién y patrones de conductas

repetitivas y estereotipadas; todas con una puntuacién de corte especifica.

- EI CARS es un cuestionario de evaluacién del autismo, formada por 15 elementos,
gue se puntlan en una escala de siete puntos, con el resultados de todas se obtiene

una puntuacion total. La puntuacion de corte para TEA es = 30 puntos.
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Landa y Garrett-Mayer (2006) en su estudio sobre el desarrollo en infantes
encuentra en los hermanos de nifios con TEA (clasificados como alto riesgo),
variaciones significativas en la trayectoria de desarrollo a los 2 afios en la mayoria de
los nifios que entre los 12-18 meses muestran sintomas de TEA. Mostrando
resultados significativamente peores en los dominios de habilidades comunicativas y
sociales, de motricidad fina, gruesa y lenguaje receptivo. También la trayectoria de
desarrollo de éste grupo fue significativamente lenta, mostrando una disminucién del

desarrollo entre el primer y segundo afio de vida.

Jénsdottir y colaboradores (2011) evaluaron las diferencias que influyen para
gue un grupo de nifios fueran diagnosticados con TEA antes o después de los 6 afios
en Islandia. Tanto la evaluacién como el diagndstico fueron realizados por un equipo
interdisciplinario, utilizando los resultados del ADOS, ADI-R, CARS, CIE-10, pruebas
cognitivas y la observacion clinica del equipo. Estos encontraron que entre los nifios
nacidos entre el 1992-1995 para el 2006, 99 habian sido diagnosticados con TEA, la
edad media de diagnéstico fue de 66 meses en el grupo total. Los resultados arrojan
gue los nifios que recibieron un diagnéstico antes de los 6 afios tenian un CI menor,
un nivel de lenguaje mas bajo e historial de regresién. Mientras que los nifios que
fueron diagnostico después de los 6 afios, antes fueron diagnosticados con otro
trastorno del neurodesarrollo y se asociaron con menores rasgos de TEA a edades

anteriores.

En un estudios Lord, Luyster, Guthrie y Pickles (2012) para seguir los
patrones de trayectoria del desarrollo en nifios con TEA utilizaron una muestra de 78
nifos con edades entre 18 y 36 meses, referidos por riesgo de TEA y 13 con el
mismo rango de edad que eran parte de otro proyecto, los cuales eran visto cada 2
meses aproximadamente para evaluacion estandarizada y una valoracion clinica. Las
pruebas diagndsticas utilizadas fueron el ADI-R, ADOS-2 (modulo Toddler, 1y 2)yla
escala de aprendizaje de Mullen. El resultado arrojo que 48 niflos al menos 1 vez
fueron evaluados para diagnostico de TEA y 30 nifios nunca recibieron diagnéstico
de TEA.

Aproximadamente un tercio de los nifios que se tenia sospecha de TEA
mostraron claramente sintomas severos y déficits persistentes en comportamiento

socio-afectivo y conductas repetitivas en la observacion estandarizada para los 12-36
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meses. Ademas, mostraron niveles muy bajo de lenguaje receptivo y expresivo. En
revisiones posteriores los nifios clasificados como no TEA habian mejorado
significativamente éstas habilidades, contrario al grupo con TEA. Hubo diferencias
significativas entre los nifios que no recibieron diagnostico y los TEA desde la primera
evaluacion. Este dato también fue corroborado con el ADI-R

Otro estudio realizado en Australia por Woolfenden y colaboradores (2012) de
revision sistemética, con el cual buscaban medir la estabilidad del diagndstico del
trastorno generalizado del desarrollo, autismo, trastorno generalizado del desarrollo
no especificado y trastorno de Asperger en sujetos quienes debian haber sido
evaluados con herramientas diagndsticas estandarizadas, como, ADI-R, CARS,
ADOS-G, DISCO y 3Di. Ademas de segquir los criterios diagnosticos del DSM-I1I-IV-IV
TR o los criterios del CIE-9/10, incluidas en la evaluacién diagndstica y la de

seguimiento.

El resultado arroja que el 53% de los nifios diagnosticados a una edad media
inferior a 3 afios, mantuvieron el diagnostico de autismo en la evaluacion de
seguimiento. De cero al 30% del diagndstico cambio fuera de la categoria del espectro
y una proporcion similar se establecio en otra categoria del espectro. En nifios con
edades media de referencia entre 3 y 5 afos el 73% de los nifios mantuvieron el
diagndstico de autismo en el seguimiento, de cero a 20% se movi6 a otra categoria
del espectro y una cantidad similar se diagnostico fuera del espectro. En nifios con
una edad media de referencia por encima de 5 afios, el 81% se mantuvo en el
espectro, de cero a 16% se movio a otra categoria y un porciento similar se establecio
en un diagndstico fuera de autismo (no se especifican en cuales categorias se
establecieron los casos de diagndésticos que en el seguimiento estuvieron fuera de
autismo). En general, de un 85 a 89% de los casos mantuvo estabilidad en el

diagnostico, mientras que entre un 14 y 61% se establecio fuera del espectro autista.

Nifios evaluados con el ADOS-2 para nifios pequefos, a pesar de recibir
intervencidn terapéutica y mostrar disminucion de los sintomas, en evaluaciones
posteriores con éste modulo se identifican rasgos de TEA. Por lo que las puntuaciones
de severidad no se deben interpretar como medidas total de nivel de deterioro de un
nifio. Esas puntuaciones solo son un marcador de la gravedad de los sintomas del

trastorno, que proporcionan informacién para determinar la necesidad de apoyo del
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nifio. Para el diagndstico se necesita una evaluacion adicional del desarrollo cognitivo,
el lenguaje, las habilidades adaptativas y las conductas de internalizacion y
externalizacién para elaborar una descripcion general de las necesidades del nifio.
(Esler et al., 2015).

Christiansz, Gray, Taffe y Tonge, (2016) evaluaron la sensibilidad y
especificidad del DSM-5 para el diagnoéstico de TEA a raiz de los cambios que
generados en ésta edicion en comparacion con los establecidos en el DSM-IV-TR.
Los resultados obtenidos de los criterios del DMS-5 fueron en base a los resultados
arrojados por la aplicacion de la ADI-R sola y combinada con el ADOS; el rango de
sensibilidad fue de .95 a .96 y el de especificidad de .31 a .36 cuando el corte era de
1 punto en cualquier elemento. Mientras que si el corte era de 2 puntos, la sensibilidad
disminuyo a .76-.86 y la especificidad aumento a .51-.64. Es decir, que los criterios
diagnodsticos del DSM-5 tiene mayor sensibilidad (.97) cuando el corte es de 1 a 2

puntos, sin embargo la especificidad es baja (.41).

Discusidn

El TEA se caracteriza por anomalias neuroanatémicas y se describe como un
trastorno en algunas funciones cerebrales, que alteran el desarrollo del lenguaje, el
funcionamiento de las habilidades sociales y personales, capacidad intelectual,
aprendizaje, autocontrol (funcién ejecutiva) y memoria. A pesar de esto, explorar la
neuroanatomia en TEA y encontrar una etiologia especifica que le describa, hasta el
momento se ha tornado en una tarea dificil de realizar por la discrepancia existente
en los diversos métodos y la muestra de investigacion utilizados. Uno de los factores
implicados que se ha investigado es la macrocefalia en nifios con TEA y su relacion
con los sintomas que se observan en el trastorno, ademas de las diferencias en el

volumen de la materia blanca y gris en diferentes regiones del cerebro.

Barnea-Goraly y colaboradores (2010) y Blanken y colaboradores (2017) en
sus estudios encontraron anomalias neuroanatémicas en la materia blanca y gris en
personas con TEA, quienes muestran un aumento en el volumen de la materia gris
en las regiones temporal anterior y prefrontal dorsolateral, pero disminucion en la

region occipital y parietal medial. Los sistemas de gran escala de la materia gris
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asociados con TEA en la edad adulta, comprenden el giro cingulado, area motora
suplementaria, ganglio basal, amigdala, I6bulo parietal inferior y el cerebelo, ademas
de la region prefrontal dorsolateral, orbitofrontal lateral y la corteza prefrontal medial
y dorsal.

Una de las regiones donde se observa alteracion del volumen de la materia
blanca es fasciculo longitudinal superior bilateral el cual es un tracto de fibra
intrahemisférica mayor, que atraviesa el I6bulo frontal, parietal y temporal; esta
formado por 4 subpistas: SFL I, II, lll y el fasciculo arqueado. En el estudio hecho
especificamente por Barnea-Goraly y colaboradores (2010) las diferencias
encontradas se localizan en el SLF Il y/o SLF Ill, a pesar de que los autores sugieren

gue debe de ser confirmado en futuras investigaciones.

El punto a resaltar de esto, es que, tanto el SLF 1l y lll se cree que contienen
neuronas espejos las cuales pueden ser relevante en el TEA, mientras que el SLF Il
conecta el area de Brodmann 6 (area premotora que tiene neuronas espejo las cuales
han sido implicadas en los déficits sociales que se observan en el TEA), area 8Ad
(importante para la conciencia espacial y los aspectos orientadores de atencion) , 9/46
y 46 (esta involucrada en la memoria de trabajo espacial, manteniendo la atencién y

participacion en el medio ambiente).

Las anteriores son funciones cognitivas que estan alteradas en personas con
TEA. Ademas, fibras de SLF Il conectan neuronas espejos que pueden ser
importante en la comunicacion gestual que facilitan el desarrollo del lenguaje. El
sistema de neuronas espejos esta implicado en el reconocimiento de la accién, la
imitacion empética, competencia social y posiblemente en el procesamiento del
lenguaje. Por la disminucion de FA en el SLF se sugiere que las conexiones alteradas

pueden ser las causantes de los déficits de las neuronas espejos en TEA.

Las investigaciones centradas en la neuroanatomia de la materia blancay gris
en TEA indican un crecimiento atipico del cerebro, con evidencias de materia blanca
mal organizada, que puede implicar anomalias en la migracion neuronal, organizacion
cortical y mielinizacién. Estudios sugieren que las anomalias en el volumen de la
materia blanca puede ser considerado como un factor genético por evidencias

encontradas al estudiar gemelos monocigotos y a hermanos de personas con TEA no
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afectados, quienes tienen resultados significativamente semejantes, siendo persisten

en la edad adulta y estan relacionadas con sintomas especificos de TEA.

Las anomalias neuroanatémicas descritas sirven como rasgos que se pueden
utilizar como parte de las evidencias para el diagnéstico de TEA. Sim embargo, estos
biomarcadores no son concluyentes para el diagnostico. Como parte de los métodos
utilizados para realizar la evaluacion diagndstica, hay parametros internacionales que
describen el proceso de evaluacion diagnéstica (Filipek et al., 2000; Hernandez et al.,
2005).

La mayoria de los resultados analizados guardan relacion con las directrices
gue siguen al momento de la evaluacion; utilizan herramientas de cribado que tienen
la misma finalidad, en general los nifios diagnosticados a los 3 afios o antes mantiene
el diagndstico en revisiones posteriores (Woolfenden et al., 2012) . En Australia, por
ejemplo, que se ha evaluado la diferencia del diagnéstico realizado por un equipo
multidisciplinario y cuando se hace de manera individual, se encuentran algunas
diferencias; la lista de espera es mucho mayor cuando el diagnostico lo hara un equipo
multidisciplinario, la mayoria de los pediatras que refieren nifios con riesgo de TEA no
realizan pruebas auditivas ni andlisis genéticos. A pesar de esto, la mayoria de los
profesionales utilizan tanto el ADOS como el ADI-R para el diagnéstico, pero la
minoria realizan una evaluacién previa al diagnéstico que incluye pruebas cognitivas,
de lenguaje, habilidades adaptativas y sociales y especificas para el diagnéstico de
TEA (Taylor et al., 2016).

En este mismo pais se encuentra que el 50% de las evaluaciones diagndsticas
hechas por especialista que trabajan de forma individual, son deficientes; es peor
cuando los sintomas estan asociados a algun tipo de trastornos de la comunicacion
especificamente el trastorno de la comunicacién social (pragmatica) (Taylor et al.,
2017).

Hasta el momento la deteccion e intervencion temprana son la mejor respuesta
al TEA. Esto justifica el uso de herramientas de cribado y diagnosticas confiables para

evaluar infantes con riesgo de TEA.

El CHAT a pesar de ser una herramienta de cribado con una sensibilidad y

especificidad confiable tiende a fallar al momento de evaluar nifios con bajo riesgo de
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TEA con edades entre los 2 y 3 afos (24-36 meses), (SCAMBLER et al., 2001;
Dumont-Mathieu y Fein, 2005)

Hay otras herramientas creadas para la deteccién de nifios con bajo riesgo de
TEA que son mas eficaces al momento de valorar estos casos; como el M-CHAT el
cual, han sido validado, estandarizado y traducido a varios idiomas y adaptado a
diferentes culturas, su uso ha sido recomendado para detectar casos de TEA en
centros de atencion primaria (Canal-Bedia et al., 2011). A pesar de la especificidad y
sensibilidad de las pruebas de cribado los factores sociodemogréaficos pueden
interferir para el diagndstico temprano de TEA. Padres con menor nivel de educacion
tienden a puntuar mal éstas pruebas, y un porcentaje alto no acude a las evaluaciones

de seguimiento (Khowaja et al., 2015).

Contrario a esto, revisiones como la de McPheeters y colaboradores (2016)
indican que éstas herramientas de cribado solo tienen un valor predictivo positivo de
50% y que no dan explicacion para los casos que en el cribado tienen un resultado

negativo, pero en evaluaciones posteriores son positivos.

Estudios como los de Landa y colaboradores (2006) y Wiggins y colaboradores
(2014) indican que cuando se utilizan las herramientas de cribado combinadas con
otras, sobre todo pruebas de desarrollo, se obtienen resultados mas confiables y

exactos, disminuyendo la posibilidades de resultados erréneos.

A pesar de la sensibilidad y especificidad de las pruebas diagnéstica de TEA,
investigaciones como la de Jénsdattir y colaboradores (2011) indican que factores
como, el grado de habilidades linguisticas, expresivas y el Cl influyen en que los
sintomas de TEA sean evidentes a una edad temprana, a su vez, de esto dependera
en gran parte la edad a la que se haga el diagnéstico.

Hay pruebas diagnésticas que son confiables para evaluar nifios desde los 12-
36 meses de edad, como es el ADOS-2 para nifios pequeios, pero entre los 12 y 24
meses de edad hay variaciones significativas en el proceso de desarrollo, incluso en
nifos con rasgos muy notorios de TEA (Landa y Garrett-Mayer, 2006). Por lo que se
apoya el uso de éste médulo en la préactica clinica, apoyando la necesidad de
monitoreo continuo y evaluaciones estandarizadas en este tipo de poblacion (Lord

et al., 2012) . Las puntuaciones arrojadas por éste modulo aportan informacion sobre
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las necesidades que presenta el nifio y la evaluacion debe de completarse con otras
pruebas que midan aspectos cognitivos, desarrollo del lenguaje y habilidades
adaptativas y sociales, con la finalidad de elaborar un informe clinico donde se
indiquen los aspectos que deben de ser tratados en la intervencion (Esler et al., 2015).

Christiansz y colaboradores (2016) y Woolfenden y colaboradores (2012)
confirman en sus estudio que el DSM-5 tienen una sensibilidad media de 0.97 y
especificidad de 0.41, por lo que sigue siendo una herramienta util para el proceso de

evaluacion diagnostica

Transcurre un tiempo vital entre el momento en que los padres notan la
ausencia de patrones conductuales tipicos u observan otros que son atipicos, y el
momento en el que reciben un diagndstico de TEA (SCAMBLER etal., 2001,
Jonsdattir et al., 2011).

Conclusiones

Aln se desconocen biomarcadores especificos que le provoca, de manera que en
periodos prenatales o antes de los 12 meses de edad se pueda determinar la

existencia de éste trastorno.

El desarrollo neuroanatémico atipico de la materia blanca y gris en personas
con TEA se asocia a alteraciones cognitivas como el lenguaje y la atencién, déficits
en el funcionamiento de las neuronas espejo y habilidades motoras. La macrocefalia

se considera como un factor genético en el desarrollo de TEA.

Las pruebas de cribado y diagnésticas de TEA hasta el momento son los

métodos mas eficaces para la deteccion temprana.

Hasta el momento se desconoce una cura para TEA, sin embargo la deteccion
y el diagnéstico temprano permiten aprovechar el periodo critico del sujeto, donde los

sintomas tienen un nivel de gravedad menor y se pueden reducir con mas facilidad. .
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