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Trastornos del
espectro autista: qué
sony signos de alarma

Los trastornos del espectro autista son un grupo de entidades de etiologia no
suficientemente aclarada que tienen en comun la presencia, en mayor o me-
nor grado, de una marcada dificultad en las habilidades de comunicacion y la
relacion social, asi como de conductas, intereses y habilidades estereotipados.
El cuadro aparece en los primeros afios de la vida y tiene un efecto devastador
sobre las posibilidades de desarrollo, autonomia y competencia esperables en
funcion de la capacidad intelectual del nifio. Hoy en dia, el autismo no tiene un
tratamiento especifico. La farmacologia va dirigida a actuar sobre los sintomas,
la comorbilidad y las complicaciones.

Epidemiologia del autismo

Segln el DSM-1V, las cifras oscilan entre 2
y 20 casos por cada 10.000 habitantes;
sin embargo, algunos autores sefialan
cifras de hasta 60/10.000". El autismo
es 3-4 veces mas frecuente en nifios
varones, aunque se desconoce el mo-
tivo. Es mas habitual en primogénitos

0 benjamines.

Segun la CIE-10 (Clasificacion Interna-
cional de Enfermedades, 10.2 edicién), la
mayoria de las veces el desarrollo es anormal des-
de la primera infancia, y sélo en contadas ocasiones las
anomalias se manifiestan por primera vez después de los
5 afios de edad. En la préactica es dificil determinar la
edad de inicio. En algunos casos, el autismo se detecta
cuando se observa que el nifio no alcanza el nivel de de-
sarrollo esperable para su edad y, en otros, porque
sufre una regresion después de una evolucion
previa aparentemente normal. La vieja creen-
cia de que el autismo se manifiesta
desde el nacimiento no es correcta;
suelen pasar varios meses hasta
los primeros sintomas de sospe-
cha.

Por acuerdo se establece que
deben apreciarse sintomas signifi-
cativos antes de los 30 meses de
edad. La deteccién precoz es impor-
tante, pues se asocia a una intervencion
precoz y una mejor evolucion.




Sintomas y sintomas precoces

En el autismo infantil existen alteraciones cualitativas en la
interaccién social y la comunicacién y un comportamiento
restrictivo, estereotipado y repetitivo. Por «cualitativo» se
entiende en primer lugar que no es cuantitativo, es decir,
no es Unicamente explicable por un retraso en la aparicion
de las habilidades o por una falta de complejidad y veloci-
dad de su ejecucion, sino que también tienen una morfo-
logla que produce extrafieza por su aparicion inapropiada,
por no seguir la gramatica no escrita de las interacciones
verbales y sobre todo no verbales.

Las alteraciones de la interaccién social se manifiestan
de forma precoz como falta de interés por la cara huma-
na (incluso si se acercan a ellos), ausencia de contacto
ocular, pocas expresiones sociales dirigidas a un fin (co-
mo gestos o vocalizaciones), no sefialar ni mirar a lo que
se sefiala, desinterés por otros nifios, ausencia de bal-
buceo, no responder al propio nombre, y retraso en mos-
trar interés. Estos signos precoces mas tarde dan paso a
formas mas complejas de falta de respuesta a las emo-
ciones de los demas, comportamiento social marcada-
mente diferente y utilizacion inadecuada de los signos
sociales convencionales, entre ellos el lenguaje, que
prescinde de su funcién de comunicacion. Existe una fal-
ta de creatividad en los procesos del pensamiento, asi
como de fantasia; ser capaz de leer la mente de los de-
mas, usar la malicia social, entender chistes, leer entre
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lineas o usar metalenguaje son hitos dificilmente alcan-
zables incluso en los trastornos generalizados del desa-
rrollo de mejor evolucion.

Las alteraciones de la comunicacién son responsables
de que un 50% de los autistas nunca empleen el lengua-
je como forma primaria de comunicacion, si bien la situa-
ciébn mejora mucho con una intervencion precoz. Aquellos
nifios que desarrollan un lenguaje lo hacen de forma muy
particular, con frases estereotipadas, ecolalia (tanto inme-
diata como demorada), lenguaje idiosincrasico (por ejem-
plo, tiempo de ir a la cama para pedir salir de la consul-
ta), inversién de pronombres, ausencia de la prosodia
habitual, falta de desarrollo seméntico, literalidad, no uti-
lizacion del lenguaje para la interaccion social, y ausencia
de pragmaética en lo que es un toma y daca de una con-
versacion.

El retraso mental esta presente en el 50% de los casos,
y Se asocia a un mayor riesgo de crisis epilépticas. A me-
nudo hay islas de funcionamiento muy por encima de la
media en musica, pintura, memoria o calculos. Ejecutan
mejor las tareas motoras y perceptuales que las del lengua-
je o simbdlicas.

Respecto al comportamiento, se advierte un gran con-
traste en sus patrones de intereses respecto a lo esperable.
Asi, a los nifios autistas les interesa lo inanimado mas que
la voz de sus padres. No diferencian a sus hermanos de
otros nifios y, en cambio, tienen un objeto transicional por
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el que sienten gran apego y del que no se separan. Les in-
teresan los aspectos no funcionales de los objetos, como el
color o el tacto, y repiten comportamientos o gestos, como
girar objetos o0 andar con los talones. Parecen sordos al len-
guaje, y sin embargo les interesan sonidos especiales co-
mo el de una batidora. No muestran interés por lo que su-
cede socialmente pero sobrerreaccionan si cambia algo en
el ambiente fisico. Las respuestas emocionales inapropia-
das son la norma, por ejemplo respuestas de panico al en-
frentarse a nuevas situaciones. Falta el juego simbdlico o
imaginativo.

Clasificacion

Segun la CIE-10, los trastornos generalizados del desarro-

llo incluyen:

e Autismo infantil (F84.0).

e Autismo atipico (F84.1).

e Sindrome de Rett (F84.2).

e Otros trastornos desintegrativos en la infancia (F84.3).

e Trastorno hipercinético con retraso mental y movimientos
estereotipados (F84.4).

e Sindrome de Asperger (F84.5).

e Dos categorias residuales: otros trastornos generalizados
del desarrollo (F84.8) y trastorno generalizado del desa-
rrollo no especificado (F84.9).

El autismo atipico se diferencia en la edad de presentacion
(después de los 3 afios de edad) o en la ausencia de un
patron alterado, sea en la interaccién social, la comunica-
cién o la conducta.

El sindrome de Rett se manifiesta exclusivamente en ni-
flas de 7 meses a 2 afios de edad tras un desarrollo previo
normal, y se caracteriza por alteraciones motoras en el tron-
coy las extremidades superiores similares a las de otras pa-
tologfas. Coincide con los trastornos generalizados del de-
sarrollo en las alteraciones del lenguaje y de la interaccion
social. Se considera de base genética.

El diagnostico de otros trastornos desintegrativos en la in-
fancia se caracteriza también por una etapa previa de fun-
cionamiento normal hasta los 2 afios, seguida de un feno-
meno de regresion en el lenguaje, las actividades ludicas,
la capacidad social y el comportamiento adaptativo. El fun-
cionamiento intelectual corresponde al de un retraso men-
tal grave.

El trastorno hipercinético con retraso mental no se carac-
teriza por la triada basica de los trastornos generalizados
del desarrollo. En la practica, se utiliza para designar los
casos con retraso mental grave y déficit de atencién e hi-
peractividad con estereotipias.

En el sindrome de Asperger existe un déficit cualitativo
de la interaccion social y un repertorio restringido estereo-
tipado y repetitivo de actividades e intereses, pero, a dife-
rencia del autismo tipico, el desarrollo del lenguaje es nor-
mal. Es mucho mas frecuente en varones (8:1).

1 junio 2014 e el farmacéutico n.° 506

Hay un problema diagnéstico y de clasificacién que pue-
de tener implicaciones en la investigacion: dentro del tras-
torno del espectro autista, es posible que se clasifiquen en
un mismo saco entidades muy diferentes basandose en si-
militudes en la clinica. De hecho, los cuadros varian mucho
en cuanto a capacidad funcional, prondéstico, complicacio-
nes y respuesta al tratamiento. Esto explica los cambios en
el futuro DSM-V.

Etiopatogenia del autismo

Hipotesis basadas en la herencia

El autismo tiene la mayor heredabilidad (parte de la cau-
salidad debida a la herencia) de todas las enfermedades
psiquiatricas, junto con la esquizofrenia, y estadistica-
mente sélo se ve precedido por la altura. Se constata una
mayor concordancia entre gemelos monocigéticos que
dicigoéticos, y un riesgo muy superior entre hermanos
que en la poblacién general. La concordancia es ain ma-
yor cuando se incluyen trastornos del espectro autista o
alteraciones cognitivas con sintomas compartidos con el
autismo?.

Hay determinadas enfermedades cromosémicas, como
el cromosoma X fragil, la delecion del brazo corto del cro-
mosoma 22, la microdelecion del cromosoma 15 (sindro-
me de Angelman) o la microdelecién del cromosoma 7 en
el sindrome de Williams, en las que se encuentra mayor
numero de casos de autismo.

También se ha descrito un mayor riesgo de autismo o
conductas autistas en el sindrome de Cornelia de Lange, la
esclerosis tuberosa, la fenilcetonuria, la hipomelanosis de
Ito, la neurofibromatosis tipo |, el sindrome de Noonan y el
sindrome de Prader Willi.

La alta prevalencia en determinadas cromosomopatias y
en alteraciones genéticas, asi como en la herencia entre
sujetos por otra parte sanos, no ofrece perspectivas a corto
plazo de obtener resultados con técnicas farmacogenémi-
cas.

Hipotesis en relacion con anomalias
inmunoldgicas durante el embarazo

La aparicién de anticuerpos fetales que reaccionarian con
los maternos provocaria en el sistema nervioso defectos en
la migracion neuronal, sobre todo en el cerebelo y el l6bu-
lo temporal, entre otros®.

Hipotesis en relacion con el puerperio

En los casos de autismo se detectan mayores complicacio-
nes en el embarazo y en el parto, asi como infecciones y
otras complicaciones en los primeros meses de vida. Se ha
observado una mayor incidencia de sangrado materno des-
pués del primer trimestre, una mayor frecuencia de meco-
nio en el liquido amniético y una alta incidencia de disnea
posparto, asi como otras complicaciones durante el mismo.
En un importante nimero de casos se ha encontrado ane-



mia neonatal, aunque su relacion con el autismo no estéa
clara. Las madres de nifios autistas usaron mas medicacion
durante el embarazo que las controles. Por otra parte, el
autismo se ha relacionado con el consumo de alcohol, co-
caina, farmacos como el valproato e intoxicaciones por mer-
curio, plomo o mondxido de carbono.

Se ha hallado asimismo una asociacién con otras enfer-
medades neurolégicas de etiologia no aclarada como la epi-
lepsia infantil, y en especial el sindrome de West.

Hipotesis descartadas en la actualidad
Se han descartado las hipétesis basadas en la interaccion
madre-hijo, la intoxicacién por metales pesados o las vacu-
nas, entre otras.

No es probable que un trastorno infrecuente, sindrémico
e incluso conceptualizado como un espectro de sindromes
pueda tener una explicacion sencilla y comun. Excepto la
herencia, todos los demas factores etiopatogénicos impli-
cados en el autismo presentan lagunas. Por ejemplo, pare-
ce dificil de entender que las mejoras en la atencion en el
embarazo y el parto que han reducido la mortalidad y la
mayoria de las complicaciones apenas parecen influir en
la reduccion de los casos de autismo. En ocasiones los tras-
tornos se relacionan con patologia somatica como la epi-
lepsia infantil, la rubéola congénita, la esclerosis tuberosa,
la lipoidosis cerebral y el cromosoma X fragil. Sin embargo,
estas enfermedades afectan a otros muchos nifios que pre-
sentan secuelas cognitivas marcadamente diferentes a las
del autismo. Salvo la correlacién con el retraso mental co-
morbido, no parece que los sintomas autistas sean una
constante asociada, por ejemplo, a factores de gravedad
determinados.

Evolucion

El trastorno suele persistir en la edad adulta, con distinto
grado de afectacion. Algunos pacientes pueden vivir de ma-
nera independiente?, aungue el nimero de casos es redu-
cido. El autismo y los trastornos generalizados del desarro-
llo globalmente constituyen el grupo diagnéstico con el peor
pronoéstico a largo plazo en cuanto a funcionalidad y auto-
nomia. @
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