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RESUMEN
En los ultimos afios, se han producido
cambios significativos en relacién a los
trastornos del espectro autista (TEA),
tanto por la epidemiologia del trastorno
como por su definicidén diagnéstica, y es-
tos cambios han comportado nuevas me-
todologias para su deteccidn precoz. Los
estudios sobre nifios de alto riesgo han
ayudado a avanzar también en la caracte-
rizacion de las trayectorias de desarrollo.
Ademas, se han ido clarificando las bases
neuropsicoldgicas, como por ejemplo las
medidas estructurales y funcionales de la
conectividad emocional. A pesar de es-
tos avances, la edad media del diagnds-
tico se sitla todavia en los 3-4 afios. Por
tanto, es necesario modificar las prac-
ticas para una rapida identificacion del
trastorno, para su valoracion diagndstica
y para la implementacion de modelos de
tratamiento innovadores que impliquen
a los padres, a la escuela y a la sociedad.

INTRODUCCION
Un reciente estudio epidemioldgico reali-
zado en el drea de la provincia de Pisa es-
tima que la prevalencia de los Trastornos
del Espectro Autista (TEA) en nifios entre
7 y 9 afios en Italia es de un nifio de cada
87. Teniendo en cuenta que la propor-

cion hombres/mujeres continda siendo
lade 4 a1l,laprobabilidad de que un hijo
varén nazca con una forma de autismo
es de uno cada 25 recién nacidos. Este
dato epistemolégico (que, entre otras
cosas, es un poco inferior a las recientes
estimaciones de los Estados Unidos ba-
sadas en los registros de la enfermedad)
hace del autismo una emergencia social.
Ya no se puede considerar como un tras-
torno raro: mas bien se debe considerar
como una condicion que puede afectar a
cualquier familia. Este mismo estudio di-
ferencia entre los nifios con autismo que
cuentan con un profesor de apoyo en la
escuela publica (como se prevé en Italia
para todos los nifios con discapacidad), y
que por lo tanto ya tienen un diagndsti-
co de autismo consolidado asociado a un
retraso cognitivo o del lenguaje, y nifos
con formas de autismo todavia no diag-
nosticadas y compatibles con una evolu-
cion normal desde el punto de vista cog-
nitivo y linglistico. Podriamos decir que
el estudio tiene en cuenta tanto el autis-
mo como discapacidad como el autismo
como condicion de la personalidad. So-
bre esta distincidn, alrededor de la cual
se centrd mucho Baron-Cohen, se desa-
rrollé también el DSM-5, que renuncié a
categorizar entre formas especificas y di-
ferentes de autismo (como, por ejemplo,
el autismo de Kanner o el Sindrome de
Asperger) introduciendo el término Tras-
tornos del Espectro Autista, que incluye
una serie de autismos diferentes entre si
en lo que respecta a la intensidad de los
sintomas, la comorbilidad y los factores
etiopatogenéticos; todos, sin embargo,
deben prever alguna forma de discapaci-

1 Traduccion realizada por el Equipo eipea de la version en catalan.

dad que necesite de algun tipo de apoyo.
Segln el DSM-5 no es posible diagnosti-
car el autismo cuando éste no se asocia
a un trastorno del funcionamiento adap-
tativo que requiera apoyo.

Con el DSM-5, entonces, empezd una
nueva fase de investigacion orientada a
identificar los diferentes fenotipos con-
ductuales que pueden entrar en relacidn
con las diferencias neurobioldgicas que
-aunque sean dificiles de identificar- es-
tdn en la base del trastorno. Segun el
DSM-5, el diagndstico se basa en la pre-
sencia de dificultades en aspectos que
pertenecen a dos dominios: el socioco-
municativo y el comportamental. El pri-
mero incluye la reciprocidad socioemo-
cional, la comunicaciéon no verbal y las
dificultades relacionales. Los problemas
en la reciprocidad socioemocional pue-
den ir desde una iniciacion social anéma-
la y una falta de conversacion dialdgica,
pasando por un intercambio reducido de
intereses, emociones, afectos y respues-
tas, hasta una falta total de iniciativa en
la interaccion social; las dificultades en la
comunicacion verbal van desde una in-
tegracion escasa entre la comunicacion
verbal y la no verbal, pasando por ano-
malias en el contacto visual y el lengua-
je corporal o déficits en la comprension
y el uso de la comunicacién no verbal,
hasta una falta total de expresidon facial
o de gestos; los problemas relaciona-
les van desde la falta de adaptacién del
comportamiento en diferentes contextos
sociales, pasando por los problemas para
compartir el juego imaginativo y hacer
amigos, hasta la ausencia de interés por
las personas. La afectacidon en el dominio
sociocomunicativo se manifiesta en la
ausencia de algun aspecto que debiera
estar presente en el desarrollo del nifio
(por ejemplo, no sefiala, no busca com-
partir, no esta atento al mensaje verbal,
etc.), una carencia que se expresa en tres
grandes dreas segun un espectro (las
dificultades pueden ir desde... pasando
por... hasta...) en sintonia con la nueva
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definicion diagndstica dimensional del
Trastorno del Espectro Autista. El segun-
do dominio, que sin embargo todavia
tiene una descripcion categorial, incluye
indices comportamentales atipicos que
suelen estar ausentes o son absoluta-
mente transitorios en el desarrollo tipico
del nifio. No se trata, entonces, de algo
que falta en el desarrollo sociocomuni-
cativo del nifio, sino de algo extrafio que
normalmente no observamos en los ni-
fios y que interfiere indirectamente en
sus habilidades sociocomunicativas (por
ejemplo, haciendo que los objetos fisicos
sean mas interesantes que las personas).
En este dominio (compuesto clasicamen-
te por: presencia de intereses restringi-
dos; comportamientos estereotipados
con el cuerpo o los objetos; ecolalia; fi-
delidad excesiva a la rutina o reticencia
a los cambios; insistencia en realizar las
mismas acciones; fuerte apego o interés
por objetos insdlitos), el DSM-5 situd
una nueva darea sintomatica relaciona-
da con las anomalias del procesamien-
to sensorial. De esta manera, el DSM-5
recuperé una amplia literatura sobre los
problemas de hiperreactividad e hipo-
rreactividad a los estimulos sensoriales,
conocidos desde hace tiempo por los
clinicos y explicados por los mismos pa-
cientes adultos que, no obstante, hasta
ahora no habian pasado a formar parte
del diagnéstico: aparente indiferencia a
calor/frio/dolor; respuesta aversiva a los
ruidos, sonidos o texturas especificas;
hipersensibilidad tactil; exageracidon en
oler o tocar los objetos; atraccion por lu-
ces u objetos que rueden.

El diagndstico (que continda siendo
comportamental, ya que actualmente
no hay marcadores bioldgicos) requiere,
por tanto, de un ojo experto capaz de
observar aquello que falta en un desa-
rrollo sociocomunicativo normal y que,
a la vez, pueda notar los comportamien-
tos atipicos que habitualmente no estan
presentes en el desarrollo tipico del nifio.
El DSM-5 describe detalladamente estos
dos dominios y el diagndstico prevé obli-
gatoriamente que ambos estén interesa-
dos de manera significativa. Por ejemplo,
si el segundo dominio no esta afectado
no es posible hacer diagndstico de autis-
mo. Para este patrdn clinico, en el que al

El autismo se caracteriza por un desarrollo atipico (trastorno del neurodesarrollo) mds que por un retraso
en la adquisicion de las etapas fundamentales del desarrollo.

trastorno sociocomunicativo (que tiene
las mismas caracteristicas descritas en el
autismo) no se asocian intereses restrin-
gidos y comportamientos estereotipa-
dos, el DSM-5 propuso un diagnéstico de
trastorno sociocomunicativo diferente,
situando este patron entre los trastor-
nos del lenguaje. Se trata, de hecho, de
dos “hilos” (el sociocomunicativo y el de
los intereses restringidos) diferenciados,
pero estrechamente entrelazados, que
son inherentes al TEA desde las edades
mas precoces. De hecho, no se debe
pensar que el segundo dominio aparez-
ca mas tarde que el sociocomunicativo,
como si fuera una consecuencia de éste:
los movimientos repetitivos, sobre todo
de las manos, ya estan presentes en ni-
flos de seis meses que estan desarrollan-
do un autismo (Purpura et al., 2017) y su
presencia puede limitar el uso posterior
de las manos en el desarrollo de los ges-
tos comunicativos, que representan una
etapa fundamental del crecimiento de
cara al futuro desarrollo del lenguaje. Asi
pues, con el DSM-5 acabd la época en la
cual el trastorno autista se consideraba
sélo como un trastorno sociocomunica-
tivo, mientras los aspectos repetitivos y
los intereses restringidos se considera-
ban como secundarios y posteriores a
las carencias sociales. Se trata, mas bien,
de dos areas interrelacionadas desde el
principio en la construccion de la sinto-

matologia clinica. En el segundo dominio
se introdujo (y es una de las novedades
mds significativas del DSM-5) el criterio
de las anomalias sensoriales. Esta deci-
sidn fue el resultado de una amplia lite-
ratura cientifica que abarca su frecuente
presencia en los TEA, su descripcién de-
tallada -realizada por adultos con autis-
mo verbal- y su relacién con las conduc-
tas repetitivas. Con el DSM-5, el estudio
de los perfiles sensoriales de los nifios se
ha convertido en obligatorio y ya no es
una investigaciéon que quede al margen
del diagndstico. Ello puso en evidencia
la presencia de dos perfiles predominan-
tes: por un lado, el hiporreactivo, con
una presencia mas frecuente en los au-
tismos mas precoces y asociados con re-
traso mental y, por el otro, el hiperreac-
tivo (o hipersensible a los ruidos fuertes,
a los tejidos rugosos, a algunos olores, a
algunos colores, etc.), mas presente en
las formas de autismo con inteligencia y
lenguaje preservados.

Paralelamente a estos criterios cli-
nicoconductuales, el DSM-5 introdujo
también el criterio de gravedad y de la
necesidad de apoyo. La definicion de
este criterio se organiza al entorno de
dos elementos: el grado de iniciativa en
la actuacion de las competencias socio-
comunicativas y el grado de tolerancia
gue el nino muestra respecto a la inte-
rrupcion de las peculiaridades conduc-
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tuales y sensoriales. Respecto al primer
elemento, siempre es necesario distin-
guir si la competencia social (por ejem-
plo, mirar a los ojos, sefalar, mostrar)
surge espontaneamente por iniciativa
del niflo o si aparece como respuesta a
la solicitud del otro. Este elemento tie-
ne una gran importancia porque puede
engafiar al clinico -sobre todo al pedia-
tra que se dedica a la identificacion del
riesgo de autismo en un nifio de 18 me-
ses- que no puede considerar como su-
ficientes ni la aparicion de la sonrisa, ni
el hecho de mirar a los ojos, para excluir
el autismo si sélo aparecen después de
algunos intentos de reclamacion: el nifio
con un desarrollo tipico es mas bien un
investigador activo de la relacién social
con el otro y no pone en practica estas
conductas sélo en respuesta al reclamo
del otro. Con frecuencia, los nifios con
autismo son capaces de responder a las
exhortaciones, pero pocas veces adop-
tan personalmente la iniciativa social,
que es un marcador del desarrollo tipico.
En cambio, el segundo elemento se con-
funde con frecuencia con la oposicion o
el capricho; en realidad, el nifio con au-
tismo tiene dificultades para renunciar
a la accién que esta haciendo porque le
falta la actitud que le permite considerar
el punto de vista del otro como un modi-
ficador importante de su propio compor-
tamiento y no porque haya entendido la
orden que proviene del adulto y la quiera
contrastar activamente como un gesto
de autoafirmacion. El nifio con autismo
no tiene dificultades para obedecer por
una cuestion de oposicion, sino porque
tiene una necesidad extrema (algunos
hablan de verdadero afan) de seguir con
unas actividades que se han de llevar a
término segun un programa gravado en
él de manera muy rigida. Estos dos ele-
mentos en conjunto -la falta de iniciativa
y la resistencia al cambio y a las érdenes
“educativas”- definen la gravedad del
trastorno y el grado de apoyo que la cria-
tura necesita; en ultima instancia, dan
una idea de la capacidad del nifio para
adaptarse a la realidad externa.

Los sintomas nucleares y la limitacion
del funcionamiento adaptativo son dos
ejes diagndsticos ortogonales, a través
de los cuales es posible definir una pri-

mera ubicacion del nifio a lo largo del
espectro del autismo. Una vez realizado
este paso, se debe dedicar el tiempo ne-
cesario a la comunicacion del diagndstico
a los progenitores; esta comunicacion, de
la cual el profesional no puede escapar,
requiere de un conocimiento profundo
del trastorno y de un espacio suficiente
para ayudar a los padres a enfrentarse a
un diagndstico que representa un factor
de estrés, posiblemente uno de los estre-
sores mas grandes con el que un progeni-
tor se ha de confrontar.

LOS ESPECIFICADORES

El diagnédstico, como siempre en medici-
na, es un punto de partida y no de lle-
gada. Debe ir siempre seguido de una
evaluacion del desarrollo cognitivo y
linglistico y de una valoracién sobre las
posibles causas neurobioldgicas, que
requieren tiempo y cierta habilidad por
parte del profesional.

En primer lugar, se han de aplicar
pruebas especificas para la evaluacion
de la inteligencia y del lenguaje; de he-
cho, aunque la inteligencia y el lenguaje
se pueden desarrollar adecuadamente,
en mas del 50% de los casos el autismo
estd asociado a una discapacidad inte-
lectual y/o a trastornos del lenguaje. En
general, los niflos con autismo presentan
perfiles intelectuales peculiares, caracte-
rizados por buenas capacidades de ren-

dimiento, de habilidades visoperceptivas
y de memoria y por bajas capacidades
verbales; no obstante, en otros casos,
el perfil puede ser el opuesto y los nifios
pueden mostrar buenas habilidades ver-
bales, pero bajas capacidades motrices
y praxicas (este ultimo perfil es propio
del que se llamé Sindrome de Asperger,
a partir de la descripcidn que hizo este
pediatra vienés de sujetos autistas con
desarrollo cognitivo y linglistico incé-
lumes, pero con habilidades motrices
extremadamente pobres). A veces, se
trata de nifios con una inteligencia espe-
cial, que les hace parecer extrafios o con
competencias imprevisibles, como por
ejemplo la facilidad para aprender el in-
glés, los numeros, los colores y, a veces,
también las letras (la hiperlexia con fre-
cuencia se asocia a rasgos autistas). Las
peculiaridades del funcionamiento cog-
nitivo se notan precozmente en el juego,
que no progresa en el plano simulado o
simbdlico. Por ejemplo, el CHAT invitaba
a los pediatras a tener a disposicion un
juego de té para averiguar la capacidad
del nifio de simular la preparacion de un
desayuno; la ausencia de este juego se
considera un indice importante de ries-
go de autismo a los 18 meses de vida. En
cambio, en los lactantes autistas hay una
predileccién por los juegos repetitivos
con poca variedad en los objetos utiliza-
dos, una preferencia para determinadas

La identificacion precoz del autismo y la implementacion puntual de intervenciones terapéuticas se han
convertido, pues, en uno de los temas de investigacion mds importantes en el campo del autismo.
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Estas investigaciones evidenciaron que los nifios con desarrollo tipico son investigadores activos de expe-
riencias dialdgicas y de acciones compartidas y que para ellos el interés social y la busqueda del didlogo
representan pulsiones igual de fuertes que las pulsiones de respirar o comer.

actividades -como alinear- o la pasion
por el uso de objetos mecanicos.

La otra valoracién necesaria es la del
lenguaje. EI DSM-5 retiré el trastorno
de la comunicacién verbal y del lengua-
je de los criterios diagndsticos (dejando
sélo los defectos en la comunicacién no
verbal, presentes en el primer dominio):
aunque los problemas en el lenguaje son
determinantes en el desarrollo autistico,
se quiere invitar al profesional a conside-
rarlos mas alld de su dimensién comu-
nicativa. La capacidad para conversar, el
uso del lenguaje como mero entreteni-
miento social (este aspecto del lenguaje,
o sea el lenguaje pragmatico, siempre
es defectuoso en todas las formas de
trastorno autistico, también en las de
alto funcionamiento) es una dimension
separada que necesita una valoraciéon
especifica en sus aspectos fonoldgicos,
de Iéxico y gramaticales -aparte de prag-
maticos- y una valoracion adecuada vy
separada de los aspectos expresivos y re-
ceptivos. A veces, los nifios con autismo
tienen un lenguaje estructurado normal-
mente, pero en seguida los padres sub-
rayan que el niflo sélo quiere hablar de
lo que él quiere. Por el contrario, puede
haber niflos que no desarrollan ningun
lenguaje verbal (los llamados ‘no ver-
bales’, para los que se debe evidenciar
también el déficit sociocomunicativo ya

que la ausencia del lenguaje no equivale
al diagndstico de autismo). A veces, en
los nifios no verbales esta presente una
dispraxia oral que limita la expresividad
verbal. Otras veces, existe una comorbi-
lidad real entre el trastorno autista y el
Trastorno Especifico del Lenguaje.

Al lado de esta variedad de problemas
a nivel de lenguaje expresivo se da, casi
siempre, un déficit de la comprension del
lenguaje: la valoracion adecuada de este
aspecto del lenguaje receptivo tiene una
importancia especial, ya que las buenas
habilidades en la comprensién del con-
texto, las capacidades perceptivas y una
memoria con frecuencia por encima de
la media, pueden llevarnos a pensar,
erroneamente, que el niflo autista es ca-
paz de entender bien el lenguaje verbal.
En realidad, los déficits de comprensidn
(tanto del lenguaje verbal como del no
verbal) estdn casi siempre presentes en
nifios con autismo y los métodos de co-
municacion que se deben adoptar hacia
ellos tienen que considerar adecuada-
mente estas carencias. La inteligencia y
el lenguaje son dos de los especificado-
res que es necesario investigar ante un
nifio con autismo.

Otro especificador importante es la
comorbilidad con otros trastornos psi-
coldgicos: el 20-30% de los nifios con
autismo presenta también trastornos

afectivos, en particular trastornos de
ansiedad; el autismo con frecuencia se
asocia con trastornos de atencién vy, a
veces, es comoérbido con un verdade-
ro trastorno por déficit de atencion con
hiperactividad; a veces, el autismo se
puede asociar con descontrol de impul-
sos y con rasgos de dureza e insensibili-
dad emocional. La identificacion de esta
comorbilidad evita el riesgo de reducir
esos problemas psicopatoldgicos, con
frecuencia presentes en los TEA, sobre
todo los trastornos de humor y de ansie-
dad, al trastorno social y comunicativo.
Impidiendo asi una eleccion terapéutica
correcta y especifica. Los problemas gas-
trointestinales también son frecuentes:
mas del 30% de los nifios con autismo
padece estreiimiento, diarrea y dolores
abdominales o selectividad alimentaria.
La prevalencia de la celiaquia es mayor
en el autismo que en la poblacién nor-
mal. Se plantea la hipdtesis de que estos
problemas estén relacionados con la in-
flamacion y el aumento de la permeabi-
lidad intestinal, con una alteracién del
eje intestino-cerebro; por ello, su iden-
tificacion y tratamiento esta adquiriendo
una importancia creciente en el campo
del autismo, porque podria dar paso a
nuevas terapias que, interviniendo el in-
testino, modificarian los mecanismos ce-
rebrales que fundamentan los sintomas
nucleares del autismo. Otro especifica-
dor es el patréon de desarrollo, entendido
tanto como tendencia longitudinal (en
este sentido, es necesario tener en cuen-
ta que existe también un patron de mejo-
ra en el desarrollo con posibilidades, en
un 10% aproximadamente de los nifios
diagnosticados de forma precoz, de salir
del diagndstico) asi como definicion de la
modalidad de aparicion. La aparicion re-
gresiva, que no debe confundirse con las
formas desintegrativas -o demencia de
Heller- que aparecen hacia el tercer afio
de vida, afecta a aquellos nifios descritos
por sus padres como habiles socialmente
desde los 12-18 meses de vida aproxima-
damente y que, en este mismo periodo,
pierden estas habilidades con bastante
rapidez. Se discute mucho entorno a la
naturaleza y a la incidencia real de este
comienzo. Muchos clinicos creen que, en
realidad, ya se daba algln indicio de au-
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tismo antes de la regresion (por ejemplo,
respuesta débil al nombre o retraso en
la aparicidn de la sefializacion declarati-
va) y que, en lugar de regresion, se trata
de un desarrollo sociocomunicativo que
no evoluciona como se esperaba a causa
de unos defectos matizados, pero ya pre-
sentes antes de la ‘regresion’.

LAS BASES NEUROBIOLOGICAS

El otro eje de la valoracion es el mas
especificamente neurobioldgico. El autis-
mo es, sin duda, un trastorno de la or-
ganizacion y de la arquitectura cerebral.
Actualmente, se considera un trastorno
de las conexiones cerebrales (se han des-
crito repetidamente unas anomalias en
el cuerpo calloso) que probablemente
estan presentes en exceso (hiperconec-
tividad cerebral). A esta caracteristica
también se remonta la macrocefalia, que
afecta a alrededor del 30% de los nifios
con autismo y, sobre todo, al ritmo de
crecimiento particular de la circunferen-
cia de la cabeza durante el primer afio de
vida de los nifios con autismo. Este ritmo
de crecimiento, que afecta aproximada-
mente al 90% de los nifios con TEA, se
caracteriza por una aceleracion inespera-
da entre el tercer y doceavo mes de vida,
independientemente de su valor en el
nacimiento. Este aumento subito y exce-
sivo de la circunferencia de la cabeza en
el segundo semestre de vida (no previsto
por las curvas de crecimiento normales)
representa un elemento de riesgo neuro-
bioldgico, ya que se interpreta como la
expresién macroscépica de una pertur-
bacion de los procesos de maduracion
cerebral, en particular de los procesos
de apoptosis y de poda neuronal que
serian la base del autismo como tras-
torno de las conexiones cerebrales. El
segundo semestre de vida parece, pues,
un periodo critico para el desarrollo del
autismo; la curva de crecimiento es con-
gruente con el hecho de que el autismo
se caracteriza por un cuadro clinico muy
matizado durante el primer semestre de
vida y con el hecho de que normalmente
se va definiendo durante el segundo se-
mestre de vida, cuando no se produce la
transicion de un comportamiento social
simple a un comportamiento social com-
plejo. Desde un punto de vista neurobio-

légico, el autismo es un trastorno de las
sinapsis y del sistema excitativoinhibidor
y, efectivamente, las anomalias genéti-
cas -como raras formas monogenéticas
o Copy Number Variation (es decir, dele-
ciones o duplicaciones, destacadas por la
CGH-Array, presentes aproximadamente
en un 30% de los nifios con autismo, que
todavia se tienen que entender en su rol
causante)- que fueron correlacionadas
con el autismo, tienen que ver con los
genes que orientan la formacion de las
sinapsis. A pesar de ello, el autismo no es
s6lo una enfermedad genética: en su pa-
togénesis tienen cierto peso los factores
de riesgo ambientales, que operan prin-
cipalmente durante el periodo del emba-
razo, también cuando se crea la combi-
nacion entre factores de riesgo genéticos
y factores ambientales, que desenca-
dena la atipia en el desarrollo cerebral.
Entre los factores ambientales se deben
recordar aquellos ligados al consumo de
medicamentos (por ejemplo, acetato de
dipropilo sédico) o a la contaminacion at-
mosférica (tuvo un cierto eco un estudio
de hace afios que demostré un aumento
de incidencia del autismo en familias que
viven a lo largo de las grandes carreteras
de los Estados Unidos), asi como aque-
llos ligados mas especificamente a enfer-
medades de la madre, como diabetes y
enfermedades autoinmunes activas du-
rante el embarazo.

Ya hemos subrayado que el autismo
se caracteriza por un desarrollo atipico
(trastorno del neurodesarrollo) mas que
por un retraso en la adquisicion de las
etapas fundamentales del desarrollo; es
decir, que el problema central, mas que
ser un retraso en la adquisicion de com-
petencias esperadas, es un desarrollo
atipico de esas competencias. Al tratar-
se de un trastorno del neurodesarrollo,
el autismo empieza muy precozmente
(es en el periodo del embarazo que se
crea esa combinacién entre factores de
riesgo genéticos y factores ambientales
gue desencadena la atipia del neurode-
sarrollo), pero puede ser que su expre-
sidn sintomatica no se pueda manifestar
plenamente hasta el momento en que
las demandas sociales superan las limita-
das capacidades del sujeto. Mas frecuen-
temente estd presente ya durante los

primeros 18 meses de vida, pero -sobre
todo en las formas de alto funcionamien-
to- se puede manifestar en edad escolar,
en la adolescencia o incluso sélo en la
edad adulta. Esta asincronia entre las ati-
pias del desarrollo neurobiolédgico sub-
yacente (trastornos de la conectividad) y
las manifestaciones clinicas del trastorno
se ha convertido en un elemento central
para los TEA. Sdélo hace falta pensar en la
abundante literatura que proviene de la
investigacion sobre hermanos en riesgo
(los hermanos de nifios ya diagnostica-
dos tienen un riesgo de desarrollar TEA
u otros trastornos del neurodesarrollo
de un 20-30% aproximadamente) y so-
bre la eficacia de una intervencién pre-
coz (es decir, antes de que el trastorno
se haya expresado plenamente a nivel
conductual). En este sentido, el DSM-5
habla de la necesidad de una ‘preemp-
tive strategy’, es decir de estrategias de
intervencion que puedan evitar la crea-
cion del ‘vacio’ del cual es responsable
el proceso patoldgico neurobioldgico (un
poco como se intenta hacer en medicina
con el cancer o los trastornos cardiovas-
culares).

LA DETECCION PRECOZ
Las investigaciones basadas en la escu-
cha precisa de las preocupaciones de los
padres, en el visionado de videos fami-
liares grabados por los padres antes del
diagndstico, en el estudio de las pobla-
ciones derivadas de la aplicacion de he-
rramientas de cribaje precoz, en los con-
troles de seguimiento de hermanos de
ninos ya diagnosticados han permitido
un importante avance en el conocimien-
to del autismo durante los primeros dos
afos de vida. La investigacion sobre los
indices precoces de autismo coincidid
histéricamente con el crecimiento con-
tinuo del conocimiento del desarrollo
social del nifio en lo que respecta a la
maduracioén del cerebro social. Estas in-
vestigaciones evidenciaron que los nifios
con desarrollo tipico son investigadores
activos de experiencias dialdgicas y de
acciones compartidas y que para ellos el
interés social y la busqueda del didlogo
representan pulsiones igual de fuertes
que las pulsiones de respirar o comer.
Evidenciaron también que esta pulsion
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social precoz requiere, para su plena rea-
lizacidn, de la accion ejercitada por las
interacciones emocionales y emocionan-
tes que no estan inscritas en el cerebro,
pero que son esperadas por este Ultimo.
Segln esta perspectiva epigenética (que
se refiere al control de la expresividad
genética por parte del entorno), el cre-
cimiento del cerebro social, tipicamente
inmaduro al nacer, depende del entorno.
La identificacidon precoz del autismo y la
implementacién puntual de intervencio-
nes terapéuticas se han convertido, pues,
en uno de los temas de investigacién mas
importantes en el campo del autismo.

La investigacion sobre los indices pre-
coces de autismo ha demostrado que, a
diferencia de la rigidez sintomatica tipi-
ca del autismo que se observa normal-
mente después del tercer afio de vida,
en las primeras etapas del desarrollo el
niflo con autismo muestra una organiza-
cion sintomatica todavia débil, que gira
en torno de unos déficits fluctuantes de
la intersubjetividad. Estos déficits inter-

subjetivos tienen dos caracteristicas: por
un lado, los comportamientos sociales
sincrénicos precoces son mucho menos
frecuentes que en nifios con desarrollo
tipico; a pesar de ello, aunque global-
mente sean menos frecuentes, casi nun-
ca estan ausentes del todo (por tanto, en
esta edad temprana, el problema no sera
averiguar su presencia o ausencia, sino
sopesar la frecuencia reducida, escasa-
mente coordinada y demasiado depen-
diente de la demanda activa por parte
del adulto). La segunda caracteristica es
que raramente aparecen por iniciativa
espontanea del nifio. De hecho, una de
las caracteristicas mas precoces de mu-
chos nifios con autismo es la de ser be-
bés y lactantes hipoactivos, lentos, con
poco contacto visual y poco movimiento;
ello implica que pocas veces son capaces
de tomar la iniciativa, de ser quien quie-
re iniciar una interaccién agradable o de
querer provocar al adulto. Por ejemplo,
son especialmente raras, o totalmente
ausentes, aquellas conductas tipicas del

Para conocer el autismo, es necesario saber abandonar nuestro tipo de organizacién del conocimiento (por
ejemplo, reducir el dominio verbal que pertenece al mundo de los neurotipicos) y ponerse en el dificil papel
de un ‘inmigrante’ que intenta entender las normas de un mundo diferente del suyo.

*Imagen del cuento “Encuentro” de Sdmar Ahmad.

lactante de ofrecer al progenitor algunas
partes de su propio cuerpo (como serian
la inclinacion del vientre, la elevacion del
pie o de una mano hacia la de la madre,
la anticipacién del movimiento de la ca-
beza cuando la madre lo cambia de la po-
sicion en decubito a la sedestacion). Por
tanto, un elemento central para intentar
reconocer a un nifio con autismo no es
guedarse a observar si un determinado
comportamiento social esta presente o
ausente en el nifio: lo que es mas im-
portante es saber si este determinado
comportamiento social: 1) aparece mas
veces, 2) aparece en diferentes situacio-
nes, 3) aparece por iniciativa del nifio y
no sélo como respuesta a una invitacion
calida y repetida del adulto.

Los padres son rapida y correctamen-
te ‘conscientes’ de la reducida compe-
tencia social de su hijo o hija; la mayor
parte de los padres de un nifio que esta
desarrollando un autismo se preocupan
por su desarrollo ya desde el comienzo
del segundo afo de vida y, aproxima-
damente, el 50% de los padres tiene
sospecha de que hay algin problema
ya antes de que el nifio cumpla el afio.
Por este motivo, la preocupacion de los
padres por el desarrollo social de su hijo
actualmente se considera, en si misma,
un indice de riesgo y un buen motivo
para una valoracién mas minuciosa del
nifio. La preocupacién de los padres, en
lo que hace referencia al desarrollo so-
cial de su hijo, se puede referir tanto a
la ausencia de una competencia (‘no me
mira a la cara’) como a su pérdida (‘dejo
de sonreir y buscarme’) y es un criterio
mayor de riesgo de autismo. Los padres
son muy precisos también al informar de
una regresion en las habilidades sociales
entre los 12 y 18 meses de vida.

Hemos visto que la aparicion del au-
tismo puede ser de dos tipos: en algunos
casos, el inicio es muy precoz y ya se ha
hecho evidente entre los seis y los doce
meses de vida, pero en otros casos los
signos de autismo no aparecen hasta
después del primer cumpleafios. En este
segundo caso, los nifios tienen un desa-
rrollo normal durante el primer afo de
vida, seguido por una pérdida insidiosa
y subita de competencias o de su deten-
cién. Hay, por tanto, dos importantes
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ventanas temporales para la valoracion
de los indicadores precoces de riesgo de
autismo.

La primera ventana se ubica entre los
ocho y los doce meses de vida: en este
caso, el nifo no desarrolla la vivacidad y
la modulacion de los estados afectivos;
se da una indiferencia, apatia, falta de
iniciativa social; no aparecen las posturas
y los movimientos anticipatorios en la in-
teraccion (abrir la boca cuando la madre
acerca la cuchara; extender los brazos
cuando la madre se acerca; mirar la cara
de la madre cuando ésta esta a punto de
decir ‘cucut’); la respuesta al nombre es
muy débil (el nifio tipico de ocho meses,
aunque esté concentrado en una accién
con un objeto de su interés, muestra una
inclinacion preferente por el adulto que
le llama por su nombre, abandonando el
interés por el objeto y girdndose a mirar
al adulto a los ojos); el balbuceo se redu-
ce drasticamente; pueden estar presen-
tes intereses restringidos y movimientos
repetitivos (especialmente de las manos).

La segunda ventana se ubica entre
los 12 y los 18 meses; no se da el desa-
rrollo de los gestos y sobre todo el de
sefialar, con el cual el nifio no sdlo pide
un objeto, sino que pide también que el
otro comparta con él el mismo objeto
(por ejemplo, un avidén que pasa o cual-
quier evento inesperado). Los nifios con
un desarrollo tipico, puestos a prueba a
los 11 y después a los 14 meses en con-
diciones controladas, muestran ser capa-
ces de sefialar con finalidad imperativa
(sefialar para pedir un objeto) antes del
sefialamiento con finalidad declarativa
(es decir, sefialar para compartir la aten-
cion sobre un objeto), competencia que
se adquiere entre los 12 y los 18 meses.
Esta evidencia es coherente con la hipé-
tesis de que los dos tipos de sefialamien-
tos no estan basados en las mismas capa-
cidades sociales y cognitivas y se pueden
entender mejor a través de sus diferen-
cias. Si bien el sefialamiento imperati-
vo muestra cierta expectativa sobre el
funcionamiento del ser humano como
agente causal, el sefalamiento declarati-
vo implica la capacidad de querer influir
en el estado de atencidn de otra persona
y, a la vez, de percibir al otro como capaz
de comprender las propias intenciones

comunicativas. Diferentes estudios han
demostrado que los nifios con autismo
no utilizan gestos con finalidades de-
clarativas para compartir experiencias,
mientras que los gestos imperativos o
instrumentales se mantienen relativa-
mente conservados en su repertorio. Por
esta razon, se considera la ausencia del
sefialamiento declarativo como uno de
los signos mas importantes de autismo
en los nifios en el segundo afio de vida,
como expresion de las dificultades en el
desarrollo de la intersubjetividad secun-
daria y tiene consecuencias decisivas en
el desarrollo del lenguaje.

Junto a este item (que fue incluido en
el CHAT como item critico en la sospecha
de autismo a los 18 meses) se dan otras
caracteristicas que comportan que este
periodo sea especialmente critico para
el desarrollo y el reconocimiento del au-
tismo. Por ejemplo, el interés hacia las
personas se reduce y aumenta el interés
por los objetos, sobre todo mecanicos
(aunque esta direccion de la atencién
-hacia objectos en lugar de hacia per-
sonas- ya puede ser observada por los
padres durante los primeros seis meses
de vida y permanecerd como un mar-
cador comportamental durante la edad
adulta también, cuando podran decir
explicitamente que prefieren sin duda
las cosas respecto a las personas); el
lenguaje expresivo no se desarrolla (no
dicen imamal!) y el balbuceo no se dirige
hacia las personas; la tendencia a imitar
al otro es muy débil (hay que recordar
que la imitacién ya estd presente en la
etapa neonatal y que se consideran sus
dificultades autisticas como un déficit
primario porque son la expresion de una
disfuncién en el ‘sistema de las neuronas
espejo’); no se organiza el monitoreo de
la mirada, hay dificultades para cambiar
la atencion de un objeto a otro y aumen-
ta la preferencia por acciones repetitivas
y sensoriales con los objetos.

A pesar de estos nuevos conocimien-
tos sobre el desarrollo tipico y atipico y
sobre los items de riesgo, la identifica-
cion precoz del autismo es todavia una
operacion compleja que debe prever
dos niveles diferentes de investigacion:
el primer nivel (que es de competencia
pedidtrica) deberd involucrar a todos los

nifos de una edad establecida, con la fi-
nalidad de individuar a los que estan en
riesgo de desarrollar autismo; el segun-
do nivel (que es de competencia psiquia-
trica) se debe centrar sélo en aquellos
nifios identificados como en riesgo por
parte del pediatra durante las visitas de
control. Ello, evidentemente, no excluye
la necesidad de que este segundo nivel
se movilice a partir del sefalamiento de
las educadoras de guarderias o de los
propios padres. Estos ultimos, como he-
mos visto, se dan cuenta muy pronto de
que algo no funciona como deberia en el
desarrollo social de su hijo. Con frecuen-
cia, se dan cuenta de ello y aumentan
sus interacciones con los nifios, tanto en
lo que respecta a la cantidad como a la
duracidon, dandole una calidad especial-
mente rica desde el punto de vista sen-
sorial: aumentan el tono de voz dandole
un acento musical, aumentan los con-
tactos tactiles, reducen la distancia fisi-
ca. Este estilo interactivo hiperestimu-
lante ya esta presente entre los seis y los
doce meses de vida del nifio, cuando los
padres todavia no son conscientes del
trastorno, y pueden ser una expresion
del intento espontdneo de afrontar la
reduccion de la competencia social del
nifio que estd desarrollando un autismo.

A pesar de ello, suele pasar que la
aparicion de las primeras preocupacio-
nes por parte de los padres no se corres-
ponde con una escucha adecuada por
parte de los profesionales, que frecuen-
temente prefieren una actitud de espera.
Es este el motivo por el que, entre la apa-
ricion de las primeras preocupaciones
parentales, el diagndstico y el inicio de
la terapia, suelen pasar entre dos y tres
afios. Son afios en los que el proceso au-
tista actla en la organizacién de las cone-
xiones cerebrales, el comportamiento se
vuelve mas rigido y el progenitor se expo-
ne al estrés de una relacién con un nifio
extrafio y dificil, probablemente una de
las tensiones mas dificiles de afrontar por
un ser humano. Y no debemos olvidar
que el estrés es un factor potente para
alterar las estructuras cerebrales.

CONCLUSIONES
El autismo es un trastorno de las cone-
xiones cerebrales que depende de una
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interacciéon compleja entre factores ge-
néticos y factores ambientales, entre el
patrimonio genético y los factores no
genéticos que condicionan la expresion
de los genes. Esta interaccion, absoluta-
mente peculiar y todavia en gran medida
poco clara, comporta una organizacién
atipica de la red de conexiones cerebra-
les a partir de la cual se pone en marcha
un proceso de conocimiento del mundo
absolutamente peculiar (por ejemplo,
causa que los detalles de una escena
sean mas importantes que la visidén gene-
ral o que los objetos sean mas interesan-
tes que los seres humanos). La persona
con autismo vive en un mundo organi-
zado alrededor de normas diferentes de
las que regulan el mundo de los neuro-
tipicos y que estos ultimos desconocen.
Para conocer el autismo, es necesario
saber abandonar nuestro tipo de orga-
nizacién del conocimiento (por ejemplo,
reducir el dominio verbal que pertenece
al mundo de los neurotipicos) y poner-
se en el dificil papel de un ‘inmigrante’
que intenta entender las normas de un
mundo diferente del suyo. Sélo partien-
do de este proceso de inmigraciéon po-

demos estar en sintonia con el nifio que
sufre autismo y empezar su acompafa-
miento hacia nuestro mundo. Este co-
nocimiento del ‘funcionamiento autista’
debiera ser la premisa para todo tipo de
intervencion, con la seguridad de que si
ésta empieza cuando el nifio todavia es
pequeifio aumentan las posibilidades de
comunicacion entre estos dos mundos y
se reduce a la vez el estrés del nifio y de
las personas que interactian con él, los
padres en primer lugar. ®
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