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1. RESUMEN

Objetivo: Caracterizar clinicamente los pacientes con diagnéstico de Trastorno del
espectro autista (TEA) del Hospital Militar Central (HMC) e Instituto de Ortopedia Infantil
Rooselvelt (IOIR) de Bogoté, observados en el periodo comprendido entre enero del 2010
y enero del 2014.

Lugar: Servicio de consulta ambulatoria de Neuropediatria y Psiquiatria Infantil del HMC, e
IOIR de Bogota Colombia.

Poblacién: Pacientes con edad mayor o igual a tres afos, con diagndéstico de Trastorno
del espectro autista, segun los criterios establecidos en DSM 4 y 5, que acudieron a consulta
entre enero del 2010 y enero del 2014, en el del HMC, e IOIR de Bogota Colombia.

Intervencién: Se reviso las historias clinicas de todos los pacientes con diagnostico de
trastorno del espectro autista, el cual ha sido realizado por los servicios de Neuropediatria,
Psiquiatria infantil asi como en las juntas de autismo en el IOIR; se incluyé datos
sociodemograéficos, factores de riesgo asociados a aparicion de TEA, ayudas diagndsticas,
comorbilidades y tratamientos con el fin de describir el perfil clinico de los pacientes. Este
analisis se realiz6 a través de la creacion de una base de datos actualizable y la aplicacion

de un instrumento de recoleccion de datos clinicos y demogréficos.

Disefio: Estudio observacional, retrospectivo descriptivo de serie de casos de pacientes

con diagnostico de trastorno del espectro autista.

Medicién: A partir de la informacion de las historias clinicas se obtuvo datos
correspondientes de cada variable, se llevo de este documento fuente a un cuaderno de
recogida de datos y se capturaron electrénicamente en una hoja de célculo en EXCEL. Se

analizaron por medio del paquete estadistico SPSS (v 23.0) licenciado por la UMNG.
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Andlisis: En el andlisis estadistico, se obtuvo promedios de desviacion estandar (DE) en
las variables cuantitativas y de frecuencias y porcentajes en las cualitativas. Se realiz6 un

cruce de variables segun la pertinencia.

Resultados: Se describié aspectos relativos a la aparicion de TEA reportados en la
literatura, tales como eventos perinatales, antecedentes neuropsiquiatricos personales y
familiares, comorbilidades, frecuencia de asociacibn a sindromes genéticos o errores
innatos del metabolismo. En el presente estudio predominé el autismo no sindromico; los
hallazgos descritos, el abordaje diagndstico y terapéutico son concordantes con lo
reportado por la literatura mundial. Los elementos clinicos son el pardmetro principal para

un diagnéstico correcto, el manejo conductual es el pilar de tratamiento.

2. FUNDAMENTO TEORICO

INTRODUCCION

Los pacientes con trastornos del espectro autista (TEA) presentan un amplio espectro de
alteraciones comportamentales, cognitivas, médicas y psiquiatricas 2, en las que apenas
se esta logrando enfocar una intervencion con impacto real en el curso de la enfermedad
345 en nuestro medio, no existe una descripcion de tales caracteristicas y aunque otros
estudios ya han mostrado un perfil clinico de los pacientes con TEA, es necesario conocer
los principales aspectos de nuestra poblacion blanco, relacionados a la comorbilidad,
abordaje diagnéstico y terapéutico, con el fin de tener una vision inicial de la situacion del
paciente que acude al del HMC, e IOIR de Bogota Colombia.

Mediante la obtencion de esta informacién, se quiere generar una impronta que sera la base
de futuros estudios analiticos encaminados a la creacidon de estrategias terapéuticas

capaces de solventar la complejidad de circunstancias particulares de nuestra poblacion.

Aspectos historicos
En 1943, Kanner describié un grupo de pacientes con desoérdenes caracterizados por
comportamientos autisticos: alteraciones en interaccion social, presencia de estereotipias

y ecolalia ®. Estos pacientes provenian de familias conformadas por un nicho intelectual
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elevado, interesados en literatura, ciencia, ademas de un desinterés por establecer
relaciones con otras personas ©. Un afio después, Hans Asperger, describié cuatro
pacientes con caracteristicas similares, pero dotados con ciertas habilidades intelectuales
excepcionales ). No obstante, hasta la década de los setenta establecieron criterios
diagnosticos formales propuestos por Ritvo and Freeman (1978) y Rutter and Hersov,
(1977) ®; en 1980, el DSMIII diferencié este desorden de la esquizofrenia y otros trastornos
psicéticos bajo un amplio espectro denominado Trastorno pervasivo del desarrollo, el cual
incluia autismo infantil (antes de los 30 meses) y trastorno pervasivo del desarrollo (inicio
después de los 30 meses). Una revision del DSMIII (DSMIIIR) diferencié entre desorden
autistico y trastorno pervasivo del desarrollo no especificado. En DSMIV, version revisada
en el 2000, indica 5 posibles diagndsticos dentro del espectro de trastorno pervasivo del
desarrollo @: Trastorno autista, sindrome de Asperger, Trastorno desintegrativo de la
infancia, sindrome de Rett y trastorno pervasivo del desarrollo no especificado/autismo
atipico @. Con la aparicion de la quinta edicion del Manual de enfermedades mentales
(DSMV), se establecen algunas modificaciones en ciertos criterios diagnésticos; los
aspectos clinicos cardinales de autismo se mantienen en esta edicién, pero hay cambios

en la forma de agrupar y registrar los trastornos mencionados ©9).

Aspectos epidemiolégicos

Establecer una prevalencia real se ha convertido en un reto por la ampliacién de los criterios
diagndsticos; los profesionales de la salud conocen mas sobre estos trastornos y hay mas
interés en detectar estos sintomas, explicando el aumento en las cifras %% Revisiones de
estudios realizados en Canada, USA, Japon, Alemania, Francia, estiman una prevalencia
entre 10 a 27.2 en 10000 nifios con edades entre los 3-10 afios 214, Estas cifras varian, y
algunos autores han encontrado prevalencias de 110:10000 dependiendo de los métodos
y disefios de estudio, ya que la heterogeneidad entre los mismos es alta & 3 14, Otros
estudios, realizados a través de Autism and Developmental Disabilities Monitoring (ADDM),
han mostrado un aumento del 78% en la prevalencia comparando estudios de 2002 (6.4:
1000 nifios) versus estudios de 2006 (9:1000)*9,

Los cambios establecidos por el DSMV, representan variables que afectan las cifras de
prevalencia. M.Kulage y colaboradores®®, realizaron una revision sistematica con el
objetivo de analizar el impacto que los criterios diagndsticos de DSM-5 tienen sobre la

prevalencia de los trastornos del espectro autista; en esta revision encontraron que, con
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excepcion del sindrome de Asperger, habia un descenso estadisticamente significativo en
la prevalencia de dichos trastornos probablemente debido a que los criterios DSM-5
cuentan con menor sensibilidad, pero mayor especificidad diagnostica, sin embargo,
describen limitantes por la heterogeneidad de los estudios y necesidad de seguir
construyendo criterios mas precisos®®. Baxter y cols, en una revision sistematica de
estudios epidemiolégicos de TEA, reportan prevalencia de 7.6 por 1000 (1 en 132) en el
afio 201019; estos datos han hecho que se considere esta entidad un problema de salud
publica en USA. En Colombia no hay datos epidemioldgicos sobre el TEA (9,

En relacion al género, Kanner y Asperger observaron que se trataba de un desorden casi
exclusivo de varones®?”, los estudios reportan que aparece en mujeres, siendo cuatro veces
menor que en los primeros Y, Se presenta con mayor frecuencia entre hermanos; datos
emitidos por American College of Medical Genetics, y Guias practicas de Gendmica,
sugieren que cuando hay diagndstico de autismo tipico, sin etiologia clara, existe una
posibilidad del 7% de que un individuo padezca autismo cuando el hermano afectado es
mujer, y 4% si es hombre @7, El riesgo de padecer TEA puede ser tan alto como un 30%
cuando en una familia hay dos o mas nifios afectados %17, El diagnéstico de TEA en padres
de nifios afectados, puede ser posible hasta en un 15% @9, se ha encontrado que muchos
de los padres de estos nifios tienen una capacidad de respuesta e interaccion social

deficiente respecto a padres de nifios sanos 929,

Factores de riesgo

Se ha propuesto multiples condiciones que podrian explicar en parte su ocurrencia. Se ha
reportado la edad parental pudiese ser un factor causal independiente, incrementando el
riesgo por cada 10 afios que ascienda la edad paterna y materna 28, El nivel educativo
parental puede influir, probablemente la deprivacion cultural sea mas determinante en
aumentar la severidad del trastorno, que ser la causalidad del mismo ©), esta asociacion no
esta bien estudiada 12,

La prematurez y bajo peso al nacer son factores fuertemente asociados al desarrollo tardio
de autismo, sin embargo, los pacientes bajo estas condiciones, suelen presentar otras
patologias estructurales que pueden interferir con la confiabilidad de los datos 2 2%22), L as
gestaciones multiples son otra asociacion posible, sin encontrarse una causalidad

significativa (1222,
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Se ha tenido en cuenta la exposicion prenatal a rubeola congénita; estudios recientes
encuentran el 0.75% de pacientes con TEA con este antecedente 1223, Otro factor de riesgo
prenatal es la exposicion materna a farmacos como &cido valproico, etanol, talidomida,
misoprostol y tabaco®!2429; |os multivitaminicos en la etapa prenatal, probablemente tienen
un efecto protector®,

Las existencia de comorbilidades asociadas, es una condicion frecuente 12, se ha estimado
nifios con TEA, con edades entre 6-17 afios, un 87.3% cursa con trastornos
neuropsiquiatricos: trastorno por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH), des6rdenes
de ansiedad, problemas conductuales, depresion, retraso del neurodesarrollo vy
discapacidad intelectual; asociacion a sindromes genéticos, X fragil, neurofibromatosis y
esclerosis tuberosa® 12,

La disfuncién neuroldgica se presenta con frecuencia, en su mayoria alteraciones menores
del tono, postura, motricidad fina, coordinacion y movimientos estereotipados *2 2627,
Otra condicion asociada es la epilepsia, la causalidad con autismo es discutida y se reportan
cifras de prevalencia variables entre el 6-30%, habiendo excluido otros factores causales
de epilepsia; es mas frecuente la epilepsia focal, sera mas prevalente si se acompafia de
discapacidad intelectual (IQ <70) con cifras de 21,5 a 70%®?%29, La concomitancia con
epilepsia hace que la mortalidad sea cercana al doble de la poblaciéon general 2.

Las comorbilidades psiquiatricas y neuroldgicas son mas prevalentes en el género femenino
(12, 29,30)

Definiciones

EI DSMV ha establecido criterios para agrupar y denominar los TEA, se explicara conceptos
establecidos previamente en DSMIV, dado que los pacientes diagnosticados hasta el

momento se clasificaron bajo los lineamientos de esta edicién del manual.

Trastorno del espectro autista

Tres aspectos definen un TEA: Dificultades con la reciprocidad socio emocional,
comunicacion verbal y no verbal y presencia de intereses y comportamientos restringidos y
repetitivos 29, Estas deficiencias deben ser persistentes en el tiempo y tener un impacto
clinico importante en la vida del paciente 9. Un diagnostico acertado representa un reto

por la diversidad en las manifestaciones clinicas, en cuanto a severidad y desempefio
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cognitivo, variando entre el funcionamiento intelectual normal y un déficit grave, siendo
posible encontrar pacientes con funciones cognitivas normales e incluso superiores al

promedio de sus pares en edad @9,

Déficit cualitativo en la reciprocidad socioemocional: No implica la pérdida total del
contacto social, sino de ciertas habilidades; puede manifestarse como ausencia de contacto
visual, pobreza en el juego simbdlico, ausencia del gesto protodeclarativo o dificultad para
sostener la atencién conjunta 289 Puede ser un signo de alarma temprano: No cambiar
su postura ante ciertos llamados de los cuidadores, no levantar sus brazos para pedir que
le carguen, no reaccionar con una sonrisa u otro gesto ante una situacién social habitual,
no generar reciprocidad con pares a la hora de jugar®+89, La dificultad en la interaccion
con pares est4 dada a edades tempranas por la falta de interés en relacionarse con otros y
tardiamente por limitar sus interrelaciones a personas con quienes comparten un interés

especifico como historietas o videojuegos ¢2),

Discapacidad cualitativa en comunicacién verbal y no verbal: Los sintomas pueden ser
detectados por los padres tempranamente, cuando notan que su bebé es “callado”, no
balbucea, o tiene una respuesta pobre al llamado por su nombre, hecho que debe
diferenciarse de un trastorno del lenguaje aislado o hipoacusia®?. El espectro de
complejidad de las alteraciones de la comunicacion es amplio, y puede variar desde el
mutismo hasta una dificultad para iniciar o mantener una conversacion de manera fluida,
corresponder al interlocutor y detectar cuando un tema sigue siendo interesante para todos
los involucrados en una conversacion & 24, El lenguaje estereotipado es caracteristico,
pueden repetir muchas veces la misma pregunta aun sabiendo la respuesta o repetir una
frase o palabra muchas veces sin intencion comunicativa 29 La ecolalia temprana, es un
recurso del nifio sano en el aprendizaje del lenguaje entre los 18-24 meses; en los pacientes
con TEA, esta repeticion inmediata de las frases que escucha, persiste a edades superiores
a los 2 afios y representa una bandera roja ¢ 24, La ecolalia tardia, en la que el nifio
afectado repite videos, comerciales de television o conversaciones que ha memorizado,
puede o no ser usada por el nifio dentro de un contexto social adecuado y no es claro que

tenga una funcién en el aprendizaje del lenguaje del nifio 24,
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Patrones de comportamiento, intereses y actividades, repetitivas, estereotipadas y
restringidas: Es caracteristico una preocupacion inusual por aprender sobre ciertos temas
no esperados para su edad: fechas de acontecimientos historicos o clasificacion de
dinosaurios; resulta inquietante la exactitud a la hora de describir con detalle datos muy
especificos de sus temas de interés 29, La restriccion y repeticion se manifiestan en actos
como quedarse observando por largo tiempo objetos que giran, jugar y sentir fascinacion
por el agua, correr en circulos * 24, El juego simbdlico suele ser sustituido por una
preferencia por ordenar sus juguetes en linea, tamario, color u otra caracteristica & 2 49,
Pueden tener rutinas rigidas no funcionales: tomar los alimentos individualmente y en el
mismo orden, usar el mismo plato, tomar siempre el mismo camino, vestir del mismo color;
un cambio en estas rutinas o en su ambiente puede desencadenar episodios de agitacion

o agresividad 249,

DSMIV y DSMV

El fondo de los tres aspectos cardinales del TEA se mantiene en los cambios propuestos
en el DSMV, la manera de agrupar ciertos criterios diagndsticos es diferente, como ocurre
con los déficit en interaccion social y comunicacion, criterios separados en DSMIV, pero en
el DSM V hacen parte de un grupo de sintomas correspondiente al item A; debido a que se
considera la comunicacién e interaccién social como dos dominios inseparables para el
diagnéstico certero @89, E|l DSMV considera que puede realizarse un diagndstico a una
edad mas tardia que en DSM |V, donde los sintomas por definicién debian iniciar antes de
los tres afios @; se tiene en cuenta las alteraciones manifiestas al momento de la consulta
y las informadas en los antecedentes del paciente ®9. Sigue vigente los pardmetros
clasicos de deficiencias en la comunicacion e interaccion social (reunidos en el primer item
de los criterios diagndsticos), asi como conductas repetitivas y ritualistas. DSMV adiciona
una clasificacion por gravedad de los sintomas, dada por el grado de discapacidad y
dependencia del paciente @9, Los pacientes con trastorno generalizado del desarrollo,
autismo y sindrome de Asperger se unifican dentro del grupo de TEA, y se denominaran
asi, siempre que estos hayan sido diagnosticados adecuadamente con los criterios del
DSMIV ®_ Sj existe TEA asociado a una comorbilidad genética o médica; el DSMV indica
registrar el TEA asociado al nombre de la afeccion, trastorno o factor que les produce tal

condicion: en el caso de Sindrome de Rett, existe un TEA asociado a sindrome de Rett.
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Las tablas 1, 2y 3resumen los criterios diagnésticos y fueron tomadas los respectivos DSM
(€X:)

Tabla 1. DSM IV
Criterios para el diagnéstico de Trastorno autista

A. Un total de 6 (0o mas) items de (1), (2) y (3), con por lo menos dos de (1), y uno de (2) y de (3):

1) Alteracion cualitativa de la interaccion social, manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:
(a) Importante alteracion del uso de mdiltiples comportamientos no verbales, como son contacto ocular, expresion facial, posturas corporales y gestos reguladores de la interaccion social
(b) Incapacidad para desarrollar relaciones adecuadas con comparieros, acorde al nivel de desarrollo
(c) Ausencia de la tendencia espontanea para compartir con otras personas disfrutes, intereses y objetivos
(d) Falta de reciprocidad social o emocional

) alteracion cualitativa de la comunicaciéon manifestada al menos por dos de las siguientes caracteristicas:
(a) Retraso o ausencia total del desarrollo del lenguaje oral (no acompafiado de intentos para compensarlo mediante modos alternativos de comunicacion, tales como gestos o mimica)
(b) En sujetos con un habla adecuada, alteracion importante de la capacidad para iniciar o mantener una conversacion con otros
(c) Utilizacion estereotipada y repetitiva del lenguaje o lenguaje idiosincrasico

(d) Ausencia de juego realista espontaneo, variado, o de juego imitativo social propio del nivel de desarrollo

(3) Patrones de comportamiento, intereses y actividades restringidos, repetitivos y estereotipados, manifestados por lo menos mediante una de las siguientes caracteristicas:
(a) Preocupacién absorbente por uno o mas patrones estereotipados y restrictivos de interés que resulta anormal, sea en su intensidad, sea en su objetivo
(b) Adhesion aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos, no funcionales
(c) Manierismos motores estereotipados y repetitivos (p. ej., sacudir o girar las manos o dedos, o movimientos complejos de todo el cuerpo)
(d)Preocupacion persistente por partes de objetos

B. Retraso o funcionamiento anormal en por lo menos una de las siguientes areas, que aparece antes de los 3 afios de edad:

(1) Interaccién social
(2) Lenguaje utilizado en la comunicacién social
(3) Juego simbdlico o imaginativo

ch El trastorno no se explica mejor por la presencia de un trastorno de Rett o de un trastorno desintegrativo infantil
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Tabla 2. DSM V
Criterios para el diagnéstico de Trastorno del espectro autista

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion social y en la interaccién social en diversos contextos, manifestado por lo siguiente, actualmente o por los antecedentes (los ejemplos son
ilustrativos pero no exhaustivos):
1. Las deficiencias en la reciprocidad socioemocional, varian, por ejemplo, desde un acercamiento social anormal y fracaso de la conversacién normal en ambos sentidos pasando por la disminucién en

intereses, emociones o afectos compartidos hasta el fracaso en iniciar o responder a interacciones sociales.

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

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

Especificar la gravedad actual:

La gravedad se basa en deterioros de la comunicacion social y en patrones de comportamiento restringidos y repetitivos.

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

1. Movimientos, utilizacién de objetos o habla estereotipados o repetitivos (p. €j., estereotipias motoras simples, alineacion de los juguetes o cambio de lugar de los objetos, ecolalia, frases idiosincrasicas).

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

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

4. Hiper- o hiporeactividad a los estimulos sensoriales o interés inhabitual por aspectos sensoriales del entorno (p. ej., indiferencia aparente al dolor/temperatura, respuesta adversa a sonidos o texturas
especificos, olfateo o palpacién excesiva de objetos, fascinacion visual por las luces o el movimiento).

Especificar la gravedad actual:

La gravedad se basa en deterioros de la comunicacién social y en patrones de comportamiento restringidos y repetitivos.

©, Los sintomas han de estar presentes en las primeras fases del periodo de desarrollo (pero pueden no manifestarse totalmente hasta que la demanda social supera las capacidades
limitadas, o pueden estar enmascarados por estrategias aprendidas en fases posteriores de la vida)

D. Los sintomas causan un deterioro clinicamente significativo en lo social, laboral u otras areas importantes del funcionamiento habitual.
E. Estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo intelectual) o por el retraso global del desarrollo. La discapacidad intelectual y el trastorno

del espectro del autismo con frecuencia coinciden; para hacer diagnésticos de comorbilidades de un trastorno del espectro del autismo y discapacidad intelectual, la comunicacion social
ha de estar por debajo de lo previsto para el nivel general de desarrollo.

Tabla 3

Niveles Comunicacion social Comportamientos restringidos,

de gravedad del trastorno del y repetitivos

espectro autista

Grado 3
“Necesita ayuda

Las deficiencias graves de las aptitudes de comunicacién social La inflexibilidad de comportamiento, la extrema

verbal y no verbal causan alteraciones graves del dificultad de hacer frente a los cambios u otros

“Necesita ayuda
notable

verbal y no verbal; problemas sociales aparentes incluso con
ayuda in situ; inicio limitado de interacciones sociales; y
reduccion de respuesta o respuestas no normales a la apertura
social de otras personas. Por ejemplo, una persona que emite
frases sencillas, cuya interaccion se limita a intereses
especiales muy concretos y que tiene una comunicacién no
verbal muy excéntrica.

muy notable funcionamiento, inicio muy limitado de las interacciones sociales | comportamientos restringidos/ repetitivos interfieren
y respuesta minima a la apertura social de otras personas. Por notablemente con el funcionamiento en todos los
ejemplo, una persona con pocas palabras inteligibles que | ambitos. Ansiedad intensa/dificultad para cambiar el
raramente inicia interaccion y que, cuando lo hace, realiza | foco de accion
estrategias inhabituales sélo para cumplir con las necesidades
y Gnicamente responde a aproximaciones sociales muy directas

Grado 2 Deficiencias notables de las aptitudes de comunicacién social La inflexibilidad de comportamiento, la dificultad de

hacer frente a los cambios u otros comportamientos
restringidos/

Repetitivos aparecen con frecuencia claramente al
observador casual e interfieren con el funcionamiento
en diversos contextos. Ansiedad y/o dificultad para
cambiar el foco de accién.
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Grado 1 Sin ayuda in situ, las deficiencias en la comunicacién social La inflexibilidad de comportamiento causa una
“Necesita causan problemas importantes. Dificultad para iniciar | interferencia significativa con el funcionamiento en
ayuda interacciones sociales y ejemplos claros de respuestas atipicas | uno o mas contextos. Dificultad para alternar

o0 insatisfactorias a la apertura social de otras personas. Puede actividades. Los problemas de organizacion y de
parecer que tiene poco interés en las interacciones sociales. Por planificacion dificultan la autonomia.

ejemplo, una persona que es capaz de hablar con frases
completas y que establece comunicacién pero cuya

conversacion amplia con otras personas falla y cuyos intentos

de hacer amigos son excéntricos y habitualmente sin éxito.

Tabla 1, criterios DSM IV, Tabla 2 Criterios DSM V y tabla 3, niveles de severidad establecidos por DSMV Para trastorno del

espectro autista 89

Sindrome Asperger: ha presentado dificultades en su conceptualizacion, el DSMIV
considera que se trata de uno de los desérdenes pervasivos del desarrollo, entidad
independiente del autismo @; no obstante, DSM V lo incluye dentro de la agrupacion de los
TEA, y si ha estado correctamente diagnosticado bajo los criterios de DSMIV, se clasificaria
como un TEA sin deterioro del lenguaje ni intelectual asociado ©. Previo a estas
modificaciones, existia controversia, desde su inclusién en CIE-10CY, varios autores lo
habian clasificado como una forma leve de autismo o manifestacion de elementos autistas
en personas con una capacidad intelectual y del lenguaje normal; se les consideré autistas
de alto rendimiento 2,

Para efectos de facil comprensién, se trata de una entidad que cumple con los criterios del
TEA en cuanto a intereses restringidos y dificultades en lograr la reciprocidad social, pero
el lenguaje esta preservado para la edad y su capacidad intelectual es normal o levemente
afectada 24932,

Los pacientes con sindrome de Asperger, pueden tener un interés genuino en entablar una
relaciébn con pares, pero la manera inadecuada de dirigirse a los mismos, evidencia
dificultades con el desarrollo normal de la teoria de la mente 3233, Es caracteristica la
alteracion en la prosodia, percibiéndose como un acento extranjero o copiado de los
programas de television; es frecuente el uso de palabras complejas o “rebuscadas”, pausas
no funcionales entre frases y uso de un discurso demasiado estructurado para su edad
(233) Estas caracteristicas aunadas al hecho de que no hay compromiso en habilidades
intelectuales, hace que en muchos casos el diagnostico se retrase e incluso en ciertos casos
se considere que son niflos muy adelantados para su edad ¢ 3233, Se ha descrito otras
dificultades asociadas en cuanto al desempefio motor fino y grueso, torpeza, coordinacién

inapropiada, movimientos y posturas extrafias & 434,
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Regresidén autistica y desorden desintegrativo de la infancia: En 1908, Theodor Heller,
describi6 un grupo de nifios que perdieron habilidades sociales y comunicativas
correctamente adquiridas, sus edades estaban entre los 3 y 4 afios; se refiri6 a este
desorden como “Demencia infantil” ®®. Desde esta primera aproximacion, esta entidad ha
tenido varias denominaciones: sindrome de Heller, Psicosis progresiva desintegrativa,
desorden pervasivo desintegrativo. Las primeras versiones del DSM, incluian este desorden
dentro del grupo de las demencias 9. EI DSMIV lo integré al grupo de los trastornos
generalizados del desarrollo bajo el nombre de desorden desintegrativo de la infanciay lo
define como una entidad donde la clave clinica es una regresién en mdultiples areas del
neurodesarrollo: lenguaje expresivo o receptivo, habilidades sociales o comportamiento
adaptativo, control vesical o intestinal, juego o habilidades motoras, tras un periodo de por
lo menos 2 afios de desarrollo normal, sin que esto pueda explicarse por presencia de otro
trastorno generalizado del desarrollo o esquizofrenia®. Es asi como antes de los 10
primeros afios de vida, ademas de la regresion, manifestara sintomas cardinales de los
TEA, para cumplir los criterios diagndsticos 2 37,

Es importante distinguir entre regresion autistica y desorden desintegrativo de la infancia:
la tercera parte de los nifios que padecen autismo presentan una regresion de hitos sociales
adquiridos, no progresivo, que ocurre dentro del primer y segundo afio de edad, a este
fendmeno se le llama regresion autistica @5 3839, Sj la regresion se da después de los dos
afios de edad CIE-10 y DSM 1V, lo denominan desorden desintegrativo de la infancia ©°.
Hacer esta distincion resulta dificil y arbitraria, ademas se sobrepone con otras entidades
clinicas que tienen cursos similares como ciertas enfermedades neurodegenerativas, tales
como el sindrome de Landau Kleffner 9. Cuando nos enfrentamos ante un nifio que ha
logrado sus hitos del desarrollo de manera adecuada y presenta una regresion
relativamente sulbita, es logico pensar que esta entidad tuviese un desencadenante
evidente, no obstante, es éste el elemento caracteristico: no hay un desorden neurolégico
conocido, y los estudios complementarios suelen ser normales . Se ha descrito que estos
nifios tienen una probabilidad mayor de padecer epilepsia G7 340 La discapacidad
intelectual es frecuente 237 y la probabilidad de tener hermanos y familiares con autismo,
especialmente por linea materna, esta aumentada; es prevalente en varones “Y. Las
variables mencionadas sugieren una posible base genética, e incluso algunos autores
proponen un desorden organico subyacente, pero nada de esto esta aun establecido 749,

Otro aspecto clave es el curso clinico de la enfermedad, si bien ocurre una regresion subita
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y notable, varios estudios con seguimientos a pacientes reportan que posterior a esta
regresion, el cuadro tiende a volverse estético, no es progresivo, e incluso se reporta

mejorias leves con el manejo terapéutico “% 42 43),

Autismo atipico: Este concepto aparece en DSM IV y se refiere a paciente en quien los
elementos cardinales de autismo estan presentes, pero no cumple con todos los criterios
establecidos, debido a una edad de inicio superior a los 36 meses y/o presencia de
sintomatologia atipica ®. En DSM V, se elimina esta categoria diagndstica y si un paciente
no cumple con todos los criterios establecidos para TEA, sera estudiado como un trastorno

de la comunicacioén social o pragmatica ©.

Sindrome de Rett: Descrito en 1966 por Andreas Rett 4. Es un trastorno que afecta casi
exclusivamente a mujeres. Caracteristicamente no hay historia de noxa perinatal, el
perimetro craneano y neurodesarrollo inicial son normales, seguidos de cuatro etapas de
involucién: la mas temprana entre los 6 a 18 meses, en la que hay desaceleracion del
crecimiento del perimetro craneano, perdida de hitos del neurodesarrollo, especialmente la
motricidad manual, reduccion en comunicacion, contacto visual e interés por el juego. En el
segundo estadio, hay pérdida rapida del lenguaje y aparicion estereotipias manuales, que
pueden ser con frote de manos, movimientos de lavado, chuparse los dedos o palmotear
(244 estas pacientes preservan habilidades motoras gruesas, pero hay deterioro en la
coordinacion, ataxia y apraxia. Otro hallazgo es la respiracién irregular con periodos de
hiperventilacion. En este estadio aparecen crisis epilépticas; todas las nifias, salvo en
estadios muy tempranos, tienen hallazgos electroencefalograficos anormales con ritmos de
fondo lentos y descargas focales; las crisis clinicas ocurren en un tercio de los casos @49,
La tercera fase, conocida como pseudo estacionaria, comprende la edad prescolar y
escolar; las pacientes se estabilizan y los elementos autistas aun no generan incapacidad
importante, hay discapacidad intelectual, ataxia troncular ?#Y. El| cuarto estadio se
caracteriza por deterioro motor tardio y pueden requerir silla de ruedas a la edad de 15 a
25 afios; es frecuente encontrar paraparesia y rigidez aquiliana; los pies pueden tener
atrofia y cianosis, es comin escoliosis *¥. El contacto emocional puede mejorar y la
epilepsia se torna mas controlable. Las deficiencias comunicativas y comportamentales

suelen permanecer constantes a lo largo de la vida @49,
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El Sindrome de Rett ha sido clasificado dentro de los trastornos generalizados del
desarrollo, hecho discutido ya que se trata de un sindrome genético, en el cual se ha
corroborado mutaciones en el gen MECP2 localizado en el cromosoma Xq28 en el 75-80%
de pacientes con el sindrome clasico #+4546), Aln no esta explicado cémo las alteraciones
en este gen afectan selectivamente ciertas areas cerebrales; estudios de autopsias
muestran que este es el Unico 6rgano que muestra un tamafio anormalmente pequefio
respecto a otros érganos del cuerpo *®, se ha documentado pérdida de células piramidales
de las capas Il y V del cortex motor, y regiones especificas: frontal, prefrontal, temporal
anterior, mesencefalica y de nucleo caudado “449, El cerebro sufre un deterioro de inicio
temprano, pero en fases tardias no se observa marcadores de progresiéon, por lo que se
considera que se trata de un arresto en una fase del desarrollo cerebral y no una entidad

neurodegenerativa como tal “9,

Etiologia

El modelo etiolégico no es claro alun y se ha planteado multiples teorias: origen genético,
noxa perinatal, infecciones, exposicion a ciertos medicamentos; no obstante las
investigaciones contindan. Es importante anotar ciertas areas del desarrollo que estan
comprometidas en los TEA, ya que los modelos etiolégicos propuestos, se han hecho con
base en el estudio de las mismas. Dawson y Bernier propusieron 5 areas clave en las
manifestaciones del TEA #74®): Orientacion social, atenciéon grupal, atencién en la emocion
del otro, Imitacién motora y procesamiento de rostros #7-4849- En el paciente con TEA, estas
areas del desarrollo parecieran tener una forma de procesamiento atipico: centrado en el
detalle y no en la conjuncién de elementos que permiten hacer el reconocimiento general
de un individuo, entender el contenido de sus expresiones emocionales “:4%50- Cada area
tiene un sustrato biolégico no completamente entendido que comprende multiples
conexiones de diferentes zonas cerebrales y constituye lo que se conoce como el cerebro
social %3 E| cerebro social, estd representado por varias estructuras cuyas
interconexiones facilitan la cognicion social y comportamental; incluyen el surco temporal
superior, giro fusiforme, amigdala, cortex prefrontal y red de neuronas en espejo “”- En
individuos con TEA, mediante neuroimagenes funcionales, se ha podido observar
anormalidades en varias de las estructuras implicadas, como reduccion en volumen,
adelgazamiento cortical, flujo sanguineo cerebral enlentecido y patrones de activacion

anormal 457
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El Sistema de neuronas en espejo (SNE), es un grupo de células localizado en la parte
inferior del cortex frontal y comprende el cortex pre motor ventral, giro frontal posterioinferior
y parte del I6bulo parietal inferior®’: 5859 En concierto con areas como el cértex temporal
superior, amigdala e insula, el SNE responde a la observacion de un rango de acciones
humanas y tiene un papel fundamental en el proceso de la imitacion como herramienta de
interaccion social 859, Lesiones en estas regiones resultan en discapacidades selectivas
para un adecuado comportamiento imitativo y desarrollo de habilidades sociales ©%1-

El modelo de Rasgos de comportamiento social, se basa en la filiacibn como uno de los
componentes para establecer relaciones sociales y apegos®“”; plantea unas fases claves
en el proceso de filiacion social, que tienen un sustrato bioldégico®?: Fase apetitiva (mediado
por dopamina), Fase consumatoria (sistema opioide, ante estimulos como el cortejo, o
lactancia materna) y la Fase de memoiria filiativa (lazos sociales a largo término); durante
las tres fases, el complejo Oxitocina y vasopresina, cumple una funcién moduladora,
facilitando la liberacion de los neurotransmisores implicados®“”); estudios sugieren que los
nifios con TEA probablemente elaboran oxitocina de manera ineficiente o incompleta y por
estas razones se ha intentado suplementar esta hormona, reportando mejoria en cuanto a
reduccion el comportamiento repetitivo, auto injuria, efectos positivos en cognicion social y
reconocimiento de afectos®®. Otros neurotransmisores implicados son norepinefrina (NE)
y Serotonina (5HT); sus niveles y buen funcionamiento se asocian a la capacidad de
respuesta comportamental ante cambios en el ambiente, modulacion de la agresividad,
reconocimiento a familiares y adecuada respuesta ante la recompensa social ¢4. Estudios
en humanos a quienes se les ha suministrado inhibidores selectivos de la recaptacion de
NE, reportan aumento en la cooperacion en el juego social, incremento del contacto visual
y disminucién del jugueteo de manos durante la interaccion social ¢,

La serotonina (5HT) regula el crecimiento de neuronas serotonérgicas y tejido neural en el
hipocampo y corteza cerebral en fases tempranas del neurodesarrollo ¢9; se ha reportado
que la exposicién prenatal a drogas que afectan los receptores serotonérgicos, como
cocaina y alcohol, aumenta la rata de aparicién de autismo ©®. Estructuras del sistema
limbico como la amigdala que estan alteradas estructural y funcionalmente en autismo,
tienen una rica inervacién con proyecciones serotonérgicas ¢, los niveles de 5HT pueden
estar elevados en pacientes con TEA en comparacién con pacientes sanos, estas
diferencias son evidentes antes de la pubertad ©”, estos resultados han sido contradictorios

en otros estudios 71,
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El componente hereditario se sustenta en la mayor frecuencia de aparicién entre gemelos
monocigéticos, que oscila en un 90%(?; en menos de la mitad de casos se puede encontrar
una causa clara responsable del trastorno. Se ha correlacionado la aparicion de TEA con
alta prevalencia familiar de desérdenes autoinmunes como artritis reumatoide, enfermedad
celiaca, diabetes tipo 17®; estos hallazgos podrian explicarse por alteraciones en sistema
de histocompatibilidad humana (HLA) . Se ha estudiado la asociacién a trastornos
psiquiatricos encontrando mayor frecuencia en aparicion de esquizofrenia, depresion y
trastornos de personalidad en los padres . Se ha intentado identificar genes especificos
involucrados en la etiologia del autismo mediante secuenciacion exémica, sin encontrar una
mutacion o gen especifico . Existen condiciones genéticas que cursan con TEA: origen
metabdlico, cromosémico y monogénico (2.

Es infrecuente encontrar alteraciones metabdlicas cursando con autismo, esta condicion se
solapa por las comorbilidades neurolégicas y psiquiatricas; dentro de los desdrdenes que
podrian concomitar con TEA se encuentran la fenilcetonuria, desorden del metabolismo de
purinas, deficiencia de Succinato Semialdehido Deshidrogenasa, trastorno del metabolismo
y trasporte de creatina, deficiencia de folatos en SNC, y desordenes del metabolismo del

colesterol (2

Las anomalias en genes o cromosomas pueden representar entre el 10 al 41% de los
pacientes con autismo, dependiendo del disefio del estudio ?; existen escasas alteraciones
cromosémicas significativamente asociadas a TEA; entre ellas el Sindrome de Williams
(Dup 7g11.23), duplicacién o delecién 16p11.2 279); |a duplicacién 16p11.2 y la delecién
17912 se han encontrado en pacientes que ademas padecen esquizofrenia 279, La
asociacion de hipotonia y elementos autistas puede explicarse por la delecién 22q13; el
gen implicado es SHANK3 (277, En cuanto a los trastornos monogénicos (', se ha descrito
que puede encontrarse Neurofibromatosis tipo 1 en un 0.3% de pacientes con TEA; un 45%
de pacientes con esclerosis tuberosa cursan con TEA y El sindrome de cromosoma X fragil

constituye el 2,7% de nifios con autismo 2.

Comorbilidades de los Trastornos del espectro autista

El abordaje de las comorbilidades en TEA, plantea un reto en cuanto a que los instrumentos
diagndsticos para detectarlos aun estan perfeccionandose y es mas dificil aplicarlos cuanto

menor sea el paciente; ejemplos de tales instrumentos son: "Tamizaje para bebes y nifios
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con rasgos autistas" (The Baby and Infant Screen for Children with aUtlsm Traits, BISCUIT),
disefiado para nifios entre 16-37 meses’®; "Comorbilidades en trastornos del espectro
autista version nifios" (The Autism Spectrum Disorders Comorbidity-Child Version,ASD-
CC), disefiado para detectar trastornos psicopatolégicos en nifios con TEA ©8D  Otro
instrumento es el esquema para detectar desordenes afectivos y esquizofrenia para nifios
y adolescentes (The Kiddie Schedule for Affective Disorders and Schizophrenia for use with

children and adolescents with ASD) (79,

Comorbilidades psiquiatricas: Se ha encontrado que los desérdenes de suefio,
trastornos alimentarios, afectivos, y de personalidad son mas prevalentes en nifios con
TEA, tales desordenes aumentan y se hacen mas complejos con la edad ®Y. Mediante la
aplicacion de ASD-CC, se ha encontrado que el 46.1% de nifios y adolescentes con TEA,
tiene un trastorno psiquiatrico asociado y si el paciente tiene discapacidad intelectual, esta
cifra puede aumentar a un 78.7%®%. Los trastornos psiquiatricos mas frecuentemente
reportados, son trastorno de ansiedad social, seguido del trastorno por déficit de atencion
e hiperactividad (TDAH), y trastorno oposicional desafiante; la coexistencia de epilepsia es
un factor de riesgo para presentar desordenes psiquiatricos ©283, EI TDAH, ha sido

documentado en un 18% de nifios y adolescentes con TEA €,

Epilepsia y Autismo: Un 30% de los nifios con TEA la padecen ©%8); el riesgo es mayor
en mujeres ¥, Las cifras de prevalencia son variables dependiendo del disefio del estudio,
en los cuales se puede tener o no en cuenta pacientes con TEA y asociacién a alteraciones
neurolégicas, del lenguaje o discapacidad intelectual que arrojaran cifras con diferencias
notables. Se ha propuesto que la coexistencia de estas dos entidades esta explicada por
disfuncion en circuitos neuronales comunes y en algunos casos, comparten genes que
pudiesen producir ambas patologias de manera aislada ®®, es decir, una alteracion no es
causal de la otra, pero comparten ciertos mecanismos fisiopatol6gicos; estos eventos son
tema de controversia ®). La relacion entre epilepsia y discapacidad intelectual se evidencia
en cuanto a que, si esta Ultima condicion coexiste con autismo, un 21,4% de los individuos
padeceran epilepsia; en quienes no tienen discapacidad intelectual, la prevalencia baja a
un 8%®¥. La severidad de la discapacidad intelectual esta en relaciéon directa con mayor

probabilidad de padecer epilepsia ®%. La edad de aparicién de epilepsia es 13,3 afios, en
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general se estima que aparece después de los 10 afios . Se ha descrito dos picos de
prevalencia de epilepsia en la poblacién con autismo @7, El primer pico ocurre en la infancia
temprana, 6-7% de las crisis inicia en el primer afio y serd concomitante con discapacidad
intelectual ®789; est4d en mayor relacion con las epilepsias malignas de la infancia,
especificamente con el sindrome de West, en el cual se ha descrito que tiene 35% de
probabilidad de desarrollar autismo ©7:89, El segundo pico ocurre en la adolescencia, evento
aun no bien entendido ®”, usualmente se trata de nifios con autismo no sindrémico,
contrario a las epilepsias de inicio temprano que acomparian al autismo sintomatico . La
epilepsia persiste hasta la vida adulta y un 16% de adultos con TEA podrian tener remisién
0 Existen varias entidades genéticas relacionadas con epilepsia y autismo, de los
pacientes gue cursan con ambas entidades, un 8-14% corresponde al complejo esclerosis
tuberosa V. La localizacion de los tiberes en l6bulo temporal, coexistencia con espasmos
infantiles y el inicio de epilepsia antes de los 3 afios de edad, representan factores
determinantes en la aparicion de autismo en el complejo esclerosis tuberosa®V. Otros

sindromes genéticos asociados son Angelman y sindrome de cromosoma X fragil €7,

Sintomas gastrointestinales: Existe mayor prevalencia de sintomatologia gastrointestinal
en pacientes con autismo, en su mayoria, desdrdenes alimentarios, constipacion y diarrea
cronica ©°8), Mannion y colaboradores, reportan un 79.3% de pacientes con TEA, pueden
tener al menos un sintoma gastrointestinal, el mas frecuente era el dolor abdominal (51,7%),
seguido de constipacion (49%), estos sintomas fueron predictor de aparicion de trastornos

de suefio y ansiedad ®Y,

Alteraciones de suefio: Son secundarias a las variables comportamentales, ansiedad,
medicacion y problemas gastrointestinales ©9; un 80.9% de nifios y adolescentes con TEA
presentan problemas de suefio %87, Los problemas observados son resistencia a ir a la
cama, parasomnias, desordenes de movimiento, somnolencia diurna, ansiedad durante el
suefio asociad a dolor abdominal ©8), Estos problemas de suefio no parecen estar
asociados a la edad, coeficiente intelectual, género ni raza, en cambio se relacionan con
severidad de los sintomas autisticos y trastornos comportamentales como oposicionalidad,
agresividad, impulsividad, inatencién, ansiedad, hiperactividad, depresion y variacién en
estado de &nimo ©?. Otras alteraciones de suefio son la prolongacion en las latencias y

ciclos cortos de suefio ©9. Se ha postulado que las alteraciones del suefio en autismo sean
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debidas a inversion en el ritmo circadiano, dado por un nivel de secrecion de melatonina
alta durante el dia y bajo en la noche ©®. Un desplazamiento en el momento usual del pico
de cortisol de la mafiana a lo largo del dia, ha sido descrito como disruptor del ritmo

circadiano ©3.

Problemas alimentarios: Hay aumento en la selectividad y alteraciones en la tolerancia a
nuevos alimentos, se les describe como "comedores lentos" ©?; estas alteraciones no estan
asociadas a la severidad del autismo, pero si a un inadecuado procesamiento sensorial
visual y auditivo, que deberd ser investigado para dirigir el manejo comportamental en

cuanto a tolerancia de nuevos colores, sabores y texturas 4,

Autocuidado: La independencia en el vestido, control de esfinteres, aseo, esta en relacién
directa con las capacidades cognitivas y comunicativas del paciente; los problemas
reportados son temor a ir al bafio, encopresis, estrefiimiento, mala técnica de aseo después

de ir al bafio y mal manejo de los elementos de aseo €9,

Alteraciones sensoriales: ante estimulos cotidianos, pueden generarse respuestas
excesivas o ausencia de las mismas y alterar la calidad de vida ©”; a nivel visual puede
existir hipersensibilidad a la luz e incluso aversién a ciertos colores, deterioro de la
capacidad de reconocimiento facial ®”. Las alteraciones gustativas y olfatorias le hacen
tener selectividad por ciertos alimentos, evitar algunas texturas, tener fijacion por oler o
lamer objetos inapropiados ©”. Puede observarse rechazo a sonidos fuertes, escuchar
siempre la misma mausica; las alteraciones en el sistema vestibular les hace propensos a
tener mareo facilitado por el movimiento, problemas con el equilibrio, movimientos de
balanceo ®". La alteraciéon del sistema somatosensorial genera evitacion de texturas
blandas, del contacto con prendas de vestir, tacto suave, tolerancia excesiva al frio y al
dolor, que explica la tendencia a auto injuria €. En la propiocepcioén y cinestesia, produce

marcha ataxica, imbalance, rigidez, posturas distonicas €.

Alteraciones motoras: Pese a ser un rasgo notable en lo pacientes con TEA, las
manifestaciones motoras son poco comprendidas en cuanto a su origen neuropatolégico;
puede observarse estereotipias en el rostro, extremidades, tronco y consisten en aleteos,

golpeteo de dedos, muecas, encoger hombros o mecerse ©”. En la marcha, hay tendencia
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a caminar de puntillas, desequilibrio y disminucion en el balanceo de los brazos. La
motricidad fina puede verse afectada y se evidencia con dispraxia, mala caligrafia, dificultad
para abotonarse o con el uso de utensilios para comer ©”. La hipotonia es otro hallazgo

frecuente €7,

Diagndstico

Se debe registrar adecuadamente una historia clinica detallada, buscando signos de alarma
en comunicacion y habilidades sociales esperadas para la edad, y antecedentes
patoldgicos relacionados con TEA 7, El examen fisico debera dirigirse a la busqueda de
entidades sindromicas o alteraciones neurolégicas estructurales que puedan cursar con
elementos autistas: presencia rasgos dismoérficos, retraso pondoestatural o perimetro
cefalico, lesiones en piel; signos o sintomas de alteraciones metabdlicas “”. En el examen
neurolégico, evaluar alteraciones del tono y movimiento, habilidades motrices finas,
coordinacion, habilidades sociales y del lenguaje *”. De acuerdo a estos hallazgos se
priorizard la necesidad de iniciar otros estudios paraclinicos como neuroimagen,
electroencefalograma, pruebas genéticas o de errores innatos del metabolismo, evaluacion
visual, auditiva y pruebas neuropsicoldgicas ®2.

Dado que la mayoria de casos son no sindrémicos, prima la clinica del paciente y el
diagndstico se hace con el cumplimiento estricto de los criterios descritos & 2 39, Los
sintomas deben aparecer durante el desarrollo temprano ©®® y el diagnoéstico puede
realizarse antes de los 3 afios de edad; los sintomas aparecen a partir del segundo afio,
asi que una sospecha puede ser confiable desde 12 meses . Si el trastorno es severo,
las alteraciones comportamentales pueden iniciar tan temprano como a los 4-6 meses y
entre los 9-12 meses, perder competencias sociales como contacto visual ®. Siguiendo los
lineamientos de DSM V, el diagnéstico debera tener una clasificaciéon segun el grado de
severidad y se especificard si se acompafa de otra condicién patolégica ©%).

Se ha creado instrumentos complementarios dirigidos a evaluar y objetivar la sospecha
diagnostica, todos requieren profesionales con amplia experiencia en la aplicacion e
interpretacion de resultados ©®. Los instrumentos de diagndsticos recomendados por la
Academia Americana de Psiquiatria Infantil y del Adolescente, Academia Americana de

Neurologia, y Academia Americana de Pediatria, son © 9. %9%). The Autism Behavior
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Checklist ABC(99), Gilliam Autism Rating Scale, (GARS), y the Autism Diagnostic Interview-
Revised (ADI-R)®%)  Estos van dirigidos a registrar lo que detecta el cuidador. Los
instrumentos de observacion directa al paciente son The Childhood Autism Rating Scale
(CARS) y the Autism Diagnostic Observation Schedule-Generic (ADOS-2) (%6 97.98.101) F| M-
CHAT R (Modified Checklist for Autism in Toddlers) evalGa nifios entre 16 y 30 meses.
Consta de 23 preguntas con una sensibilidad del 100% y especificidad del 98,3% (102,103).
Actualmente, se describe que las pruebas genéticas, son el Unico paraclinico que deberia
ser obligatorio en todos los pacientes con TEA, ya que mas 25% de estos tienen una causa
genética identificable %- Guias del Colegio americano de genética médica recomiendan
@7: en todos los pacientes con TEA, realizar un arbol genealdgico de 3 generaciones, puede
solicitar con microarray cromosomico, hibridacion gendmica comparativa o microarray de
polimorfismos en un Unico nucledtido ", En nifios recomiendan evaluar fragilidad de
cromosoma X y en niflas secuenciacion de MECP2 (Sindrome de Rett); cuando hay
macrocefalia, se debe buscar mutaciones en el gen homoélogo de la fosfatasa y tensina:
PTEN, 10q23 (sindrome Bannayan-Riley-Ruvalcaba) @7). Si todos los test son negativos, se
dira en consejeria que existe una probabilidad del 20% de recurrencia en hermanos y si
alguno es positivo, debe evaluarse las mutaciones especificas y realizar estudios genéticos
a los padres ", Cuando se trata de autismo sindrémico, es un argumento a favor de realizar

pruebas genéticas (1%,

Diagnostico diferencial

Debe excluirse las siguientes entidades: Retraso global del desarrollo, discapacidad
intelectual, Trastorno de la comunicacién social, trastorno el lenguaje, trastorno del
aprendizaje, discapacidad auditiva, sindrome de Landau-Kleffner, sindrome de Raett,
trastorno por deprivacién temprana severa, desordenes de ansiedad, trastorno obsesivo
compulsivo €7 98:102.103,108) - Gj hay comorbilidad con discapacidad intelectual, se debe tener
en cuenta la edad mental del paciente y no la cronologica a la hora de evaluar las

habilidades sociales y del lenguaje 9.

Tratamiento

Dentro de las necesidades que surgen después de hacer el diagnostico de TEA, es

primordial dar informacién muy completa a padres en cuanto al curso clinico; brindar soporte
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emocional y educar acerca de las comorbilidades como ansiedad, depresion, alteraciones

mentales, epilepsia, trastornos del suefio y TDAH®),

La principal intervencion corresponde al area conductual, con el fin de mejorar la
comunicacion e integracion del individuo en sociedad %%, El analisis conductual aplicado
(ABA), es una estrategia terapéutica en desarrollo, dirigida a establecer nuevos repertorios
de conducta socialmente apropiados, no se ha encontrado diferencias estadisticamente

significativas que le hagan superior a otras terapias conductuales convencionales %%,

El manejo sigue siendo de soporte; las guias internacionales recomiendan no intentar
modular sintomas nucleares del TEA mediante tratamientos con antipsicoticos,
antidepresivos, anticonvulsivantes o dietas restrictivas (libres de gluten, cafeina o caseina)
@17, La evidencia sefiala que aun no existen tratamientos farmacoldgicos o terapias

alternativas que demuestren efectividad o ser curativas (2 3103, 102.105)

La presencia de comorbilidades hace necesario instaurar un manejo farmacoldgico; este
debera ser evaluado por el equipo interdisciplinario de acuerdo al tipo de compromiso
clinico & 3103 Dentro de los medicamentos de amplio uso, estan neurolépticos como
risperidona o aripiprazol en el manejo de agresividad y estereotipias; metilfenidato en TDAH

o melatonina para el manejo de los trastornos del suefio (¢ 103.104.105)

Los avances en conocimiento de etiologia genética, se espera poder intervenir a nivel
molecular y prevenir o atenuar el impacto de los sintomas del TEA @%,  Un ejemplo
significativo es el complejo esclerosis tuberosa, estudios reportan que al intervenir en la via
MTOR (tratamiento temprano con rapamicina), puede prevenirse sintomas cardinales en

los pacientes que concomitaran con TEA (%),

3. IDENTIFICACION Y FORMULACION DEL PROBLEMA

El Autismo es una entidad cuyas cifras de diagndstico presentan un importante ascenso @,
en parte por su descripcion reciente, pero también por el curso dindmico que ha tenido la
definicién de sus criterios diagndsticos @®. La complejidad en su etiologia, heterogeneidad
clinica, sumadas a las diferentes comorbilidades, hace que el abordaje terapéutico difiera

sustancialmente entre las instituciones que lo prestan. Los aspectos antes descritos crean
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la necesidad de tener un conocimiento de la casuistica de autismo en nuestro medio con el

fin de generar una impronta que constituya la base de estudios analiticos a futuro.

La literatura informa que el manejo temprano del TEA, puede mejorar la calidad de vida y
grado de independencia del paciente ®24%: |as comorbilidades detectadas y tratadas
tempranamente, permiten una intervencion médica oportuna, antes que se produzca un
deterioro mayor en el desarrollo, permitiendo un mejor desenlace futuro y mejorar su

adaptacion social y la de sus familias.

Dado que en IOIR y HMC, no existe una caracterizacion clinica de los pacientes con
autismo, es evidente la necesidad de identificar los aspectos relevantes (Caracteristicas
demogréficas, tratamientos recibidos, comorbilidades, calidad de vida: desempefio social,
origen organico, abordaje diagndéstico y terapéutico) que permitan a futuro, conocer las
particularidades de nuestra poblacion y de este modo, crear modelos de intervencion

temprana bajo una orientacion interdisciplinaria en beneficio de los afectados.

4. JUSTIFICACION

Los TEA se han convertido en una entidad epidemiol6gicamente importante dada su
prevalencia en aumento; en nuestro pais, existe poco conocimiento sobre los aspectos

clinicos y demograficos de los pacientes.

Tomando en cuenta el impacto que cada uno de estos pacientes genera en sus familias y
su &mbito social, se hace necesario iniciar una caracterizacion clinica que permitira conocer
aspectos propios de la poblaciéon a estudio, en dos instituciones de referencia de la ciudad
de Bogota. En la busqueda bibliogréfica, no se encontré estudios sobre caracterizacion
clinica de los TEA en Colombia; el HMC e IOIR, siendo centros de referencia, cuentan con
un importante nimero de pacientes en seguimiento clinico y es factible la revision de las

historias clinicas y obtencién de los datos de interés.

Con el presente trabajo se pretende crear una primera imagen del perfil clinico de nuestros
pacientes, y si existe una correspondencia completa con lo encontrado hasta ahora en la
literatura; los resultados obtenidos se trataran con total confidencialidad y servirdn como

base para la realizacion de estudios analiticos subsiguientes, con miras a establecer en un
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futuro modelos de intervencion temprana apropiadas a las particularidades de los pacientes

de nuestro pais.

5. OBJETIVOS

5.1 Objetivo general

Caracterizar clinicamente los pacientes con diagnéstico de TEA del HMC e IOIR de Bogota,
observados en el periodo comprendido entre enero del 2010 y enero del 2014.

5.2 Objetivos especificos

1. Describir las caracteristicas sociales y demograficas de los pacientes con
diagnostico de TEA del HMC e IOIR.

2. Determinar la proporciébn de pacientes que tienen antecedentes de eventos
perinatales, comorbilidades neuroldgicas asociadas, que pudieran explicar el origen
del TEA, documentadas con estudios de neuroimagen, genético, test validados y
laboratorios pertinentes; se hizo una recoleccion de datos sobre los antecedentes
reportados en las historias clinicas, eventos en infancia temprana, historia del
neurodesarrollo, y comorbilidades médicas asociadas.

3. Determinar la proporcion de pacientes con comorbilidades psiquiatricas asociadas
en ellos mismos y sus familiares, asi como el tratamiento recibido.

4. Determinar los abordajes terapéuticos mas frecuentemente ordenados, terapias a

las que asisten y funcionalidad del paciente y necesidad de farmacoterapia.

5.3 Hipo6tesis: No aplica.

6 METODOLOGIA

6.1. Tipo y disefio general del estudio

Estudio observacional, retrospectivo descriptivo de serie de casos de pacientes con
diagnostico de TEA. La recoleccion de la informacion se hizo por medio de revision de

historias clinicas.
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6.2. Lugar

Servicio de consulta ambulatoria de Neuropediatria y Psiquiatria Infantil del HMC e IOIR,

Bogota Colombia.
6.3. Poblacién blanco

Pacientes con diagndstico de TEA atendidos en la consulta ambulatoria de Neuropediatria
y Psiquiatria Infantil HMC e IOIR Bogotd— Colombia, asi como las Juntas de evaluacion de

autismo del 10IR.
6.4. Poblacion accesible

Totalidad de los pacientes con diagndstico de TEA que asistieron a consulta de Neurologia

Pediatrica y psiquiatria infantil entre enero de 2010 a enero de 2014. (Estudio censal).
6.5. Poblacién elegible

Segun los criterios de inclusién y exclusion.

6.6. Seleccion de la muestra

De la base de datos de pacientes con diagndstico de TEA atendidos en la consulta
ambulatoria de Neuropediatria y Psiquiatria Infantil del HMC e IOIR, se ha encontrado un
total de 130 historias clinicas, se extrajo la poblacién que fue atendida entre enero de 2010
a enero de 2014. Se tomo la totalidad de pacientes con diagnostico de TEA y que

cumplieron los criterios de inclusién para realizar el andlisis estadistico.
6.7 Criterios de inclusion

e Pacientes con Diagnéstico de TEA que asisten a consulta de Neurologia Pediatrica
entre enero de 2010 a enero de 2014 en HMC e IOIR, que hacen parte de la base
de datos de este servicio.

e El diagnéstico fue realizado por los servicios de Neurologia Pediatrica, psiquiatria
Infantil y/o la Junta de TEA en IOIR y Cumplen los criterios diagnosticos
establecidos por DSM IV- V.

6.8. Criterios de exclusiéon
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« Sindromes genéticos identificados, que cursen con elementos autistas y no con TEA

bien definido por los criterios establecidos.

* Lesion perinatal que origine condiciones como paralisis cerebral o discapacidad

intelectual.
o Al

revisar historia clinica, no se encuentra concordancia con

diagndsticos establecidos por DSMIV-V.

¢ Informacion insuficiente en la historia clinica.

6.9 Definicién de variables

Tabla 4

los criterios

VARIABLE DEFINICION CONCEPTUAL DEFINICION OPERATIVA OPERATIVIDAD TIPO DE VARIABLE
NUmero de identificacion Numero que identifica a un individuo Numero de identificacién personal en la | Numero de identificacion Ordinal
en una nacién historia clinica
Género Distingue los aspectos atribuidos a Masculino 1. Masculino Cualitativa
hombres y mujeres desde un punto Femenino 2. Femenino Dicotémica
de vista social y determinado Nominal
Edad Tiempo cronolégico de Edad en afios cumplidos al Edad en afios Cuantitativa
una persona medido afios momento del registro Discreta
Edad Materna Tiempo Edad de la madre en el momento del Edad en afios Cuantitativa
cronolégico de nacimiento del paciente Discreta
una persona
medido afios
Edad Paterna Tiempo cronolégico de Edad del padre en el momento del Edad en afios Cuantitativa
una persona nacimiento del paciente Discreta
medido afios
Patologia Present6 alguna La madre padeci6 alguna de las | 0.No Cualitativa
materna enfermedad enfermedades de embarazo que pudieran 1.Si Dicotémico
durante el durante el causar Nominal
embarazo embarazo riesgo al feto o a la madre como: Infeccién
urinaria 0 vaginal, anemia, bajo peso,
amenaza de aborto o de parto pretermino,
sangrado vaginal del | o Il trimestre,
toxoplasmosis, sifilis, VIH, Rubeola, pre-
eclampsia, eclampsia
Antecedente Previas Antecedente de muerte de un feto en el 0 No Cualitativa
de mortinatos gestaciones de la vientre materno después de las 20 1 Si Dicotémico
madre con semanas de embarazo Nominal
desenlace de
mortinato
Patologia fetal Evidencia Evidencia prenatal de 0 No Cualitativa
prenatal de alteracién en feto 1 Si Dicotémico
alteracion en feto Nominal
Tipo de parto Via de nacimiento Via de nacimiento: parto espontaneo, | 1. Cesarea Cualitativa
programado o inducido 2. Vaginal Nominal
Gestacion Multiple Embarazo de méas de Embarazo de méas de 0. No Cualitativa
un feto un feto 1. si Dicotémico
Nominal
Edad gestacional NUmero de semanas cumplidas in NUmero de semanas NUmero de semanas de Cuantitativa
utero gestacion Discreta
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cumplidas in Gtero que ser& determinada por
el método de Ballard

Peso al nacer Peso en gramos al Peso en gramos al Peso en gramos Cuantitativa
momento del nacimiento momento del nacimiento Continua
De razon
APGAR Medida de la condicion fisica del Determina la condicion fisica al nacer. 1:>6. Cualitativa
neonato Asigna un puntaje de 2, 1, 0 0 para 2:Igual < 5. Ordinal
frecuencia cardiaca, respiratoria,
reactividad, tono muscular, color de la
piel
Retardo en crecimiento Bajo peso para la Recién nacido con 0 No Cualitativa
intrauterino edad gestacional bajo peso para la 1 Si Dicotémico
edad gestacional Nominal
Ventilacion Requerimiento  de  ventilacion Requerimiento de 0. No Cualitativa
Mecénica asistida en la ventilacién asistida en la unidad por falla | 1.Si Dicotémico
unidad respiratoria Nominal
Crisis neonatales Crisis neonatales Episodios convulsivos del periodo neonatal 0. No Cualitativa dicotdmica
que constituyen la expresion clinica por 1.Si Nominal
excelencia de la disfunciéon del Sistema
Nervioso Central
Electroencefalograma Exploracién neurofisiolégica que se Registro y evaluacién de los potenciales | 0. Normal Cualitativa
basa en el registro de la eléctricos generados por el cerebro y 1. Anormal Nominal
Actividad bioeléctrica obtenidos por medio de electrodos 2. No realizado policotémica
cerebral
Potenciales Evaluacion de las vias nerviosas de | Técnica electrofisiolégica que permiten la | 0. Normal Cualitativa
evocados sistema auditivo caracterizacion de la sensibilidad auditiva | 1. Anormal Ordinal
auditivos precoclear y poscoclear 2. No realizado
TAC cerebral Examen imagenolégico Herramienta imagenoldgica que utilizarayos | 0. Normal Cualitativa
del cerebro con radiacién X para crear imagenes del cerebro 1. Anormal Ordinal
2. No realizado
RM cerebral Examen Examen imagenolégico que utilizaimanesy | 0. Normal Cualitativa
imagenoldgico ondas 1. Anormal ordinal
del cerebro sin de radio potentes para crear imagenes del | 2. No realizado
radiacion cerebro
Desarrollo Adquisicién de habilidades Adquisicién de habilidades que se observa | 0. Normal Cualitativa
Psicomotor motoras, del lenguaje, sociales y el en el nifio de forma continua y corresponde 1. Anormal Dicotémico
entre 1a 24 aprendizaje a la maduracion de las estructuras Nominal
meses entre los 1 a 24 meses nerviosas, y al aprendizaje, entre los 1 a 24
meses
Desarrollo Adquisicion de habilidades Adquisicion de habilidades que se 0. Normal Cualitativa
Psicomotor motoras, del lenguaje, sociales observa en el nifio de forma continua y 1. Anormal Dicotémico
entre 24 a 36 y el aprendizaje entre los 24 a 36 corresponde a la maduracion de las Nominal
meses meses estructuras nerviosas, y al aprendizaje,
entre los 24 a 36 meses
Edad en que se hizo el | Edad cronolégica Edad cronoldgica Edad en afios Cuantitativa
diagndstico de autismo en afios al momento del diagnéstico | en afios al momento del diagnéstico de Discreta
de autismo autismo
Comorbilidad con epilepsia Presencia de Presencia de 0. No Cualitativa
crisis epilépticas crisis 1.Si Dicotémica
epilépticas Nominal
Edad de inicio de epilepsia Edad en la cual el paciente presenta Edad cumplida en afios en la cual el Edad en afios Cuantitativa
su primera crisis epiléptica no | paciente presenta su primera crisis Discreta
provocada. epiléptica no provocada.
Tratamiento recibido para | Farmacos que el paciente recibe [ Farmacos que el paciente recibe para el 1. Carbamazepina Cualitativa
epilepsia para el control de sus crisis control de sus crisis epilépticas 2. Acido Valproico Nominal
epilépticas 3. Levetiracetam Policotémica
4. Topiramato
5. Lamotrigina
6. Clonacepam
7. Clobazam
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8. No aplica

Necesidad de polifarmacia | El paciente requiere dos o mas | El paciente requiere dos o mas farmacos 0. No Cualitativa

para control de crisis | farmacos para el control de sus para el control de sus crisis epilépticas 1. Si Policotémica

epilépticas crisis epilépticas 2. No aplica Nominal

Coexistencia de TDAH y Presencia concomitante epilepsiay | Tener el diagndstico correctamente 0 No Cualitativa

epilepsia de trastorno por hiperactividad y establecido y bien definido en la historia | 1 Si Dicotémica
déficit de atencién que cumple con | clinica; de manera concomitante de Nominal
los criterios establecidos en Manual Epilepsia y TDAH
diagnéstico y estadistico de los
trastornos mentales (DSM V:

Diagnostic and Statistical Manual
of Mental Disorders)
Comorbilidad aislada con Presencia de trastorno  por Padecer TDAH con criterios bien definidos 0. No Cualitativa
déficit de atencion e | hiperactividad y déficit de atenciéon | en la historia clinica. 1.Si Dicotémica
hiperactividad (TDAH) que cumple con los criterios Nominal
establecidos en Manual diagnéstico
y estadistico de los trastornos
mentales (DSM V: Diagnostic and
Statistical Manual of Mental
Disorders)
Tratamiento médico El paciente recibe medicacion para El paciente recibe medicacion para el 0. No Cualitativa
recibido para TDAH el manejo de TDAH manejo de TDAH 1.Si Dicotémica
Nominal

Comorbilidad con Presencia de trastorno de ansiedad El paciente tiene diagndstico claramente 0. No Cualitativa

desordenes de ansiedad que cumple con los criterios definido por sus criterios en la historia 1.Si Dicotémica
establecidos en Manual clinica de trastorno de ansiedad. Nominal
diagnéstico y estadistico de los
trastornos mentales (DSM V:

Diagnostic and Statistical Manual
of Mental Disorders)

Comorbilidad con Presencia de alteraciones El paciente tiene diagndstico claramente 0. No Cualitativa

trastornos conductuales conductuales descritas en Manual definido por sus criterios en la historia 1.Si Dicotémica
diagnéstico y estadistico de los clinica de trastornos conductuales. Nominal
trastornos mentales (DSM V:

Diagnostic and Statistical Manual
of Mental Disorders)

Comorbilidad con depresién Presencia de trastornos depresivos El paciente tiene diagndstico claramente 0. No Cualitativa
que cumplen con los criterios definido por sus criterios en la historia 1.Si Dicotédmica
establecidos en Manual diagnéstico clinica de comorbilidad con trastornos Nominal
y estadistico de los trastornos depresivos.
mentales (DSM V: Diagnostic and
Statistical Manual of Mental
Disorders)

Tratamiento recibido para Medicamentos que el paciente Medicamentos que el paciente recibe para 1- Risperidona Cualitativa

desordenes  psiquiatricos recibe para las comorbilidades las  comorbilidades como ansiedad, 2- IRSS Policotémica

concomitantes como ansiedad, trastornos de trastornos de conducta o depresion 3- Otros Nominal
conducta o depresién

Asociacién a un sindrome Presencia de un sindrome genético | El paciente tiene diagndstico claramente 1- Neurofibromatosis Cualitativa

genético definido, donde los TEA sean uno | definido por sus criterios en la historia clinica | 2- Sindrome X fragil Nominal
de los sintomas asociados. de un sindrome genético como NF1, X fragil, | 3- Esclerosis Policotémica

Angelman, entre otros. tuberosa

4- Sindrome de Rett

5- Sindrome de
Angelman

6- Sindrome de
Williams

7- Distrofia
mioténica
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significativamente su calidad de

vida

vida

3. Rigidez e
inflexibilidad ante
introduccién de
alimentos nuevos

4. Inapetencia

5. Muy apetente

Asociacién a Error innato | Presencia de un error innato del El paciente tiene diagndstico claramente | 0. No Cualitativa
del metabolismo metabolismo definido donde los | definido por sus criterios en la historia clinica | 1. Si Dicotémica
TEA sean uno de los sintomas | de un Error innato del metabolismo. Nominal
asociados
Coeficiente intelectual Examen realizado para dar una Herramienta usada en neuropsicologia para 1. Capacidad intelectual Cualitativa
impronta sobre las capacidades mediante un puntaje, establecer el nivel de Normal Ordinal
intelectuales del paciente. capacidad intelectual del paciente. 2. Capacidad intelectual
limitrofe
3. Discapacidad
intelectual leve
4. Discapacidad
intelectual moderada
5. discapacidad
intelectual severa
6. El estado del paciente
no permite realizar la
prueba
7. No realizado
Problemas alimentarios El paciente presenta una o varias El paciente presenta una o varias 1- lentitud al comer Cualitativa
alteraciones en sus habilitos alteraciones en sus habilitos alimentarios 2. intolerancia a Nominal
alimentarios que afecta | que afecta significativamente su calidad de texturas o solidos Policotémica

calidad de vida y la de la familia y
estan consignados claramente en la
historia clinica.

vida y la de la familia y estan consignados
claramente en la historia clinica.

6. Ninguno
Trastornos del suefio El paciente presenta alteraciones en El paciente presenta alteraciones en su 0.No Cualitativa
su patrén de suefio, que afecta su patrén de suefio, que afecta su calidad de 1.si Nominal Dicotémica

Tratamiento para trastornos

Manejo medicamentoso o

Manejo medicamentoso o conductual que el

1- Medidas higiene

Cualitativa

consignado en historia clinica.

historia  clinica, como enfermedades

reumatoldgicas o diabetes tipo 1.

celiaca materna
3. Diabetes tipo 1
paterna
4. Ninguno

del suefio conductual que el paciente recibe | paciente recibe para sus trastornos del 2- Melatonina Nominal Policotémica

para sus trastornos del suefio suefio 3- Antihistaminicos
4- Otros

Hermanos afectados con Antecedente de hermanos Antecedente de hermanos afectados con 0.No Cualitativa

TEA afectados con TEA, con diagnéstico | TEA, con diagnéstico claramente 1.si Nominal Dicotémica
claramente consignado en historia | consignado en historia clinica.
clinica.

Familiares afectados con | Antecedentes familiares afectados | Antecedentes familiares afectados con TEA, 0. No Cualitativa

TEA con TEA, con diagnéstico | con diagnéstico claramente consignado en | 1.si Nominal Dicotémica
claramente consignado en historia | historia clinica.
clinica.

Antecedente  familiar Antecedentes familiares afectados | Antecedentes familiares afectados con 1- Artritis reumatoide Cualitativa

enfermedades autoinmunes con Enfermedades autoinmunes, Enfermedades autoinmunes, con materna Nominal policotémica
con diagndstico claramente | diagnéstico claramente consignado en | 2. Enfermedad

Independencia
autocuidado

Presencia de alteraciones en la
conducta cotidiana, que implican
dependencia de un cuidador para
llevar a cabo tareas de autocuidado

Presencia de alteraciones en la conducta
cotidiana, que implican dependencia de un
cuidador para llevar a cabo tareas de
autocuidado

0.Independiente
1.Dependencia
leve(deben asistirle)
2. Dependencia

marcada.

Cualitativa
Nominal policotémica

en autocuidado

Presencia de alteraciones

Presencia de alteraciones en la
conducta cotidiana, reportadas en la
literatura en pacientes con TEA,

Presencia de alteraciones en la conducta
cotidiana, reportadas en la literatura en

1- Temor a ir al bafio
2-Encopresis
3-Estrefiimiento

Cualitativa
Nominal policotémica
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que dificultan el autocuidado y la
independencia del paciente

pacientes con TEA, que dificultan el

autocuidado y la independencia del paciente

4-Mala técnica de aseo

después de ir al bafio

5.Mal manejo de los

elementos de aseo

6. Hipersensibilidad al

tacto en cabello, piel.

Terapias dirigidas a los | Tipo de terapia con base en la | Tipo de terapia con base en la psicologia | 1- Terapia ABA Cualitativa
sintomas cardinales de | psicologia conductual y que se | conductual y que se orientan a intervenir | 2- Metodologia EIBI Nominal policotémica
autismo orientan a intervenir aquellos | aquellos aspectos del comportamiento que | 3- Paquete manejo
aspectos del comportamiento que | hacen parte de las definiciones centrales o conductual: TO,
hacen parte de las definiciones nucleos de la enfermedad TL, TF +
centrales o0 nucleos de la psicologia
enfermedad 4- otras
Terapias alternativas | Tipo de terapia alternativa que se Tipo de terapia alternativa que se orientan 1- Terapia libre de Cualitativa
dirigidas a los sintomas | orientan a intervenir aquellos [ a intervenir aquellos aspectos del gluten Nominal policotémica
cardinales de autismo aspectos del comportamiento que | comportamiento que hacen parte de las | 2- Suplementos
hacen parte de las definiciones definiciones centrales o nucleos de la vitaminicos
centrales o nlcleos de la | enfermedad 3- Trabajo con
enfermedad animales (perros,
delfines, caballos,
etc.)y
Musicoterapia,
4- Aromaterapia
5- Ninguno
6- Sin dato

6.10

variables de confusién

Estrategias para suprimir las amenazas a la validez de los resultados,

Se revisaron las historias clinicas, verificando que se cumplan los criterios diagndsticos

establecidos, y el diagnostico haya sido realizado por profesional idéneo o en las juntas de

autismo. Los datos fueron tomados por los autores y digitados por ellos, se guardé copia

de la hoja de calculo en una archivo extraible, terminada la digitacion, se depuraron los

datos realizando tablas de frecuencias, posteriormente se tomaron al azar una serie de

historias clinicas y se compararon los datos contra los del Cuaderno de recogida de datos

y hoja de célculo.

Los sujetos que presentaron alguno de los criterios de exclusién, fueron excluidos. Se

controlé quién hizo la revision de la historia clinica, siendo evaluada por el otro coautor.

6.11. Mediciones e instrumentos a utilizar

Instrumento: Historias clinicas, filtro de pacientes con diagnéstico de TEA brindado por las

instituciones implicadas en el estudio. Se uso6 el formato de recoleccion de datos.
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Introduccidn: Se incluy6 pacientes con diagnéstico de TEA entre enero de 2010 a enero
de 2014, atendidos en la consulta ambulatoria de Neuropediatria, y que cumplian con los
criterios de inclusién citados. Dado que no se hizo intervencién directa con el paciente y se
protegio su identidad, la revision de historias clinicas no exige el consentimiento informado.
Los resultados se llevaron a estadistica para posteriormente realizar una descripcién de los
hallazgos y hacer correlacion lo hallado en la literatura.

Descripcién: En el HMC e IOIR, se brinda atencion médica especializada de Neurologia
Pediatrica y Psiquiatria Infantil en el area de consulta externa y hospitalizacion; en la
consulta externa, la valoracion del paciente consta de una historia clinica completa donde
estan registrados datos sociodemogréficos, historia perinatal, patologia materna durante el
embarazo como pre eclampsia, edad gestacional al nacer, tipo de parto, puntuaciéon de
apgar, ventilacibn mecénica, y comorbilidades asociadas como hipoxia perinatal,
hemorragia intraventricular, restriccion del crecimiento intrauterino, hipoglicemia, ictericia,
sepsis y crisis neonatales. Se incluye antecedentes familiares, neurodesarrollo. Se revisan
estudios disponibles TSH neonatal, ecografia transfontanelar, emisiones Otoacusticas y
potenciales evocados auditivos de tallo, las neuroimagenes y estudios derivados de la
comorbilidades que pudiera presentar el paciente, como electroencefalograma (EEG) en
casos de coexistencia con epilepsia o crisis neonatales. Examen fisico se hace con énfasis

en el examen neuroldgico e hitos del neurodesarrollo.

Los servicios de Pediatria, Neurologia Pediatrica y Psiquiatria Infantil trabajan
conjuntamente conformando un equipo interdisciplinario; de esta manera los pacientes con
evidencia clinica de alteracion comportamental, cognitiva o0 emocional, son derivados para
valoracion por el servicio de Neuropediatria 0 Psiquiatria Infantil, con quienes, en conjunto,

se hace el seguimiento y plan terapéutico pertinente.

En nuestra base de datos de HMC e IOIR, se hallaban registrados 130 paciente entre los 2
y 20 afios, se tomo la totalidad de la muestra y se realizé una seleccién con base en el
cumplimiento de los criterios diagndsticos establecidos por DSM 4 y 5; ademas de que la
historia clinica contara con los datos requeridos por la investigacion. De este modo, pudo
incluirse una muestra de 81 sujetos. Se hizo la revision completa de las historias y con los

hallazgos documentados en la base de datos, se realizé un andlisis descriptivo con SPSS
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y con Excel, se cruzaron y correlacionaron las relevantes para el estudio a través de R
Pearson y correlacion de Sperman, para posteriormente realizar una discusiéon del caso,

compararlo con la literatura y emitir conclusiones.

6.12 Intervencion: No aplica

6.13 Plan derecoleccién de datos

Base de datos pacientes con Autismo N=130
Paciente s que cumplen criterios de inclusion N= 81
Revision de historias clinicas e informacion que

reposa en la base de datos
Formato recoleccidon de datos
base de datos

analisis estadistico

Resultados

Flujograma 1. Plan de recoleccién de datos

7. PLAN DE ANALISIS

7.1 Métodos y modelos de andlisis de los datos segun tipo de variables: Se tomaron
pacientes que ingresaron con diagndstico de TEA registrados entre enero de 2010 a enero
de 2014, en las instituciones mencionadas; la seleccién de la muestra se hizo bajo los
lineamientos del DSM 4 y 5, ademas de corroborar concordancia en los diagnostico por
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parte de psiquiatria infantil, neurologia pediatrica y las juntas de observacion de autismo.
Se analiz6 la informaciéon tomada de dicha base de datos y de la historia clinica de
Cada paciente.

7.2 Programa a utilizar para analisis de datos
Se emplearon medidas de tendencia central para resumir las variables de tipo
Numeérico; para las variables categoéricas se describen tablas de frecuencias y
Porcentajes absolutos y validos. El programa utilizado fue Paquete estadistico
SPSS (v 23.0) licenciado por la UMNG.

8. RESULTADOS Y PRODUCTOS ESPERADOS Y POTENCIALES BENEFICIARIOS

8.1 RESULTADOS

En la base de datos del servicio de Neuropediatria en IOIR y HMC se encontraron
registrados 130 historias, se realizé la seleccién segln los criterios de inclusiéon y la
disponibilidad de datos en la historia clinica, sin embargo muchas de ellas solo tenian una
consulta registrada, no cumplian criterios DSM 4-5 o no tenian la informacion suficientes
para diligenciar el formato de recoleccion de datos, quedando una poblacion de 81 nifios
gue correspondieron a la totalidad de la muestra. (N=81).

Datos sociodemogréficos
Los 81 pacientes, se distribuyeron en 8.6% pertenecientes al género femenino y 91,4% al |
género masculino; en un rango de edad entre los 2 a 19 afios, con una media de edad de

7.6 afios al momento de la consulta. Figura 1.
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DISTRIBUCION POR

GENERO
Masculino 91%
Femenino 8.6%

Figura 1.
La media de edad de la madre al momento del parto fue de 28 afios, con un rango entre 15

a 46 afios y la del padre de 32,4 afios con un rango de edades de 21 a 55 afios.
La mayoria de las familias proceden de Bogota y en menor frecuencia proceden de

ciudades y municipios aledafios como Zipaquira, Soacha, Sogamoso y Villeta.

Antecedentes maternos y familiares
En el 23.5% de los casos hubo antecedente familiar de enfermedad psiquiatrica Figura 2, y

en el 6.2% se encontrd un familiar afectado con TEA o un hermano en el 9.9%. Figura 3.

Antecedentes neuropsiquiatricos

en familiares

Sin antecedentes familiares 72,8%
23.5% Positivos

3,7% Sin dato

3,7

Figura 2
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Antecedente de hermanos afectados con
TEAHermanos afectados con TEA:
Sin antecedentes 85,2%

Con antecedentes positivos 9.9%
Sin dato 4.9%

Figura 3
Un pequefio porcentaje (4%) curso con enfermedades autoinmunes en relacién con

factores de riesgo asociados a autismo. El porcentaje de consanguinidad parental fue 1.2%,
se debe aclarar que el 29% de estos paciente no tenian reportado este dato en la historia

clinica.

Antecedentes perinatales

El 5% de los casos fueron embarazos gemelares, no se reportdé casos de alguna de las
entidades del STORCH, ni exposicion a toxicos ingeridos en periodo perinatal,
considerando estos como los farmacos asociados a aparicion de TEA o psicoactivos entre
otros.

El 43% de las madres presentaron algun tipo complicaciéon durante el parto: El 1,2%
presentd pre eclampsia, el 9.9% sufrimiento fetal agudo, un 2.5% anormalidades
placentarias, y un 2.5% infeccion como corioamnionitis o infeccion de vias urinarias

materna.

La mediana de la edad gestacional al momento del parto fue de 38 semanas, el porcentaje
de prematuros moderados-tardios fue de 4,9% y muy prematuros de 2,7%, no se encontrd

en esta serie prematuros extremos (De acuerdo a la definicion de OMS). Figura 4.
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Edad gestacional

1. A termino

2 Prematuros moderados a tardios (32 a<37ss)
3. Muy prematuros (28 a <32 semanas)

4. Sin datos

80,0
70,0
60,0
50,0
40,0
30,0
20,0

10,0 .
0,0 [ | —
1 2 3 4
Figura 4

APGAR a los 5 minutos fue mayor de 6 en el 80,2 % de los casos, el 4.9% tuvieron una
puntuacién menor. De esta serie el 6.2% requirié ventilacibn mecénica durante el periodo
neonatal.
El peso al nacer present6 una distribucién normal con una media de 3027 gramos, con peso
minimo reportado de 850 gr. y maximo de 4250gr. El 2,5% de los nifios presentaron

restriccion del crecimiento intrauterino.
Estudios y neurodesarrollo

La Media de edad a la que los nifios estudiados acudieron a su primera fue de 7 afios, y
la edad a la que se hizo el diagnéstico de TEA fue en promedio 5 afios.

Se obtuvo datos de neuroimagen por resonancia magnética cerebral en el 44,4% (36
pacientes en total) de ellos el 86% tenian un reporte normal, y 13.9% anormal (5 pacientes).

Los potenciales evocados auditivos fueron realizados en el 34.6% de los nifios, siendo
anormales en el 1,2% de toda la serie. El electroencefalograma se realiz6 en 28% de

ninos, siendo anormal en 9,9% de todos los casos.

El neurodesarrollo en el primer afio en fue adecuado en un 42%; tal como lo reporta la
literatura, pareciera ocurrir una regresion psicomotora a partir del primer afio, se observo

gue en el segundo afio el 75% tenia anormalidades; de los cuales un 51% presentaba
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compromiso mixto del desarrollo y un 22% un compromiso confinado al area del lenguaje.
En el tercer afio, el perfil de compromiso ya esta bien establecido en el 82% de los casos,
parece haber un reatrapaje de hitos motores, predominando el compromiso del lenguaje en
un 50%.

El I lenguaje en la mayoria de casos fue verbal 49% pero con un contenido no evaluable
en un 76.5% de los casos. El 45% tenia lenguaje no verbal.  El nivel de compromiso en
habilidad social segun lo establecido por DSM5, fue severo en 39.5%, moderado 34.6% y

leve en 19.8%. Figura 5.

Nivel de severidad segun DSM5

1. Leve

2. Moderado

3. Severo

4. Sin dato
60,0

39,5
40,0 34,6
19,8
. o
0,0
1 2 3 4

Figura 5

Comorbilidades frecuentes
La comorbilidad con epilepsia estuvo presente en 23,5% de los pacientes, en un 4,9%
requirié politerapia para el control de las crisis. Figura 6.

Comorbilidad con epilepsia
1. No
2.Si
3. Sin dato
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Figura 6
La coexistencia de epilepsia y TDAH fue en el 6,2%. El TDAH como comorbilidad aislada

se present6 en un 23,5%. Los manejos instaurados para el TDAH fueron conductuales en
un 19% y medicamentosos en 9.9% (metilfenidato). Un niUmero notable de pacientes mostré
comorbilidad con trastornos de ansiedad: 43%; los trastornos conductuales se presentaron
en 63%. No hubo comorbilidad con depresion. La mayor parte de trastornos conductuales

fue tratada con risperidona. Figura 7.

Medicamentos usados para trastornos conductuales
1. Risperidona

2. Aripiprazol

3.IRSS

4. Olanzapina

5. FAE a bajas dosis

6. Haloperidol
60,0 51,0
40,0
20,0 13,0
5,8 9,8 3,9 5,8
00 - ] L — -
1 2 3 4 5 6

Figura 7

La discapacidad intelectual estaba presente en gran nimero de pacientes: 79%; en la
mayoria de ellos (64%) por su compromiso verbal no permiti6 realizar pruebas de
coeficiente intelectual. Al analizar la relacién entre aparicion de epilepsia, discapacidad
intelectual y autismo con las pruebas de chi cuadrado, se encontré una asociacion

estadisticamente significativa en nuestro estudio p=0.001.

En cuanto a la coexistencia con un sindrome genético (dos casos de X fragil, uno con
Angelman, uno con delecién de 22g11 y uno con cromosoma 22 en anillo) o un error innato
del metabolismo (fenilcetonuria y aciduria glutarica, un caso de cada uno), se obtuvo un
porcentaje de 12% y 2,5% respectivamente. El autismo clasico, con origen idiopatico se
muestra predominante en nuestro estudio.

Los problemas de alimentacion estuvieron en un 17%; los trastornos de suefio se
presentaron en un 19%, la mayoria de ellos, tratados con medidas de higiene del suefio

(50%), melatonina 25% y antihistaminicos en 18%.
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Independencia en autocuidado y terapias dirigidas a los sintomas cardinales de TEA

La mayoria de los pacientes investigados, requerian soporte en su autocuidado (70%),

especialmente por mal uso de elementos de aseo. El manejo terapéutico, en la mayoria de

pacientes (80%), fue con terapias ocupacional, lenguaje, psicologia y fisica cuando habia

alteraciones motoras; un pequefio porcentaje recibié terapia ABA (8%), y algunos

admitieron haber intentado al menos una terapia alternativa (3.7%), ya sea con restriccion

de gluten, uso de animales, hidroterapia 0 musicoterapia. Un factor preocupante fue la falta

de continuidad en el tratamiento conductual en el 72% de las historias revisadas, hecho que

puede tener efecto deletéreo en la evolucidén de estos pacientes.

En la tabla 5 se resumen los propoésitos de los resultados: generacion de conocimiento,

fortalecer capacidad cientifica y la poblacion a la cual va dirigida los hallazgos del estudio.

RESULTADO / PRODUCTO

A. Generacion de conocimiento y/o nuevos desarrollos

Caracterizacion clinica de los

pacientes con TEA

Tabla 5
INDICADOR

Creacion una primera impronta de la
situacién actual de los pacientes con
TEA que acuden a nuestras

instituciones.

BENEFICIARIO

Todos los profesionales de ciencias de
la salud dedicados a la investigacion,
abordaje diagndstico y tratamiento de

los pacientes con TEA

B. Fortalecimiento de la capacidad cientifica del Hospital Militar Central e INSTITUTO DE
ORTOPEDIA INFANTIL ROOSEVELT

Formacion de recurso humano a
nivel de postgrado: trabajo de grado

sustentado y aprobado

Informar la caracterizacién clinica

actual del paciente con TEA; que
servira como base para posteriores
estudios analiticos, dirigidos a la
creacion de un modelo de intervencion
temprana apropiado a las
particularidades de nuestros pacientes;
que a futuro desencadenaria en la
elaboracion de protocolos de
seguimiento del nifio con TEANn e desde
los ambitos médico, psiquiatrico y

educativo.

C. Apropiacion social del conocimiento

-Estudiantes de ciencias de la salud
- Todos los profesionales de ciencias
de la salud dedicados a la
investigacion, abordaje diagndstico y

tratamiento de los pacientes con TEA
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Documento en fisico y medio La informacién obtenida tendra la -Comunidad cientifica y social en
magnético de la Caracterizacion posibilidad de ser divulgada a través general
clinica de los pacientes con TEA de ponencias en eventos o articulos

en la revista Med de UMNG.

8.2 DISCUSION

En este estudio se han presentado varios aspectos relacionados con factores de riesgo,
comorbilidades y tratamiento relacionados con los TEA, varios de ellos concordantes con

lo revisado en la literatura médica.

En el grupo de pacientes estudiado, se observé mayor prevalencia en hombres con poca
presentacion en mujeres, datos concordantes con lo reportado en la literatura mundial ©
719: tan solo el 8,6% fueron nifias lo que significaria una relacion de afectados de 8
varones por una nifia que padece TEA. Debe tenerse en cuenta que el tamafio de la
muestra es moderado y que los centros donde se realiza el estudio, al ser de referencia,
van a tener selectividad por los casos mas complejos que son los que tiene mayor

continuidad en su seguimiento y manejo interdisciplinario.

Los pacientes consultan en un rango de edades entre 2 a 19 afios, pero en el caso de los
de mayor edad, vienen con un seguimiento en otra institucion que los remite a un centro de

mayor complejidad.

La edad parental aparece como un factor asociado a la aparicion de autismo y en estudios
recientes ha cobrado importancia la edad paterna avanzada *2®- En nuestro estudio, La
edad materna tuvo un rango amplio, con promedio de 28 afios, siendo la maxima, 45 afos
y minima de 15. La edad paterna méaxima fue de 55 afios, el promedio de 32 afios siendo

concordante con lo reportado en la literatura 219,

Se ha comentado que los trastornos del espectro autista muy seguramente presentan una
base genética *217, en nuestro estudio, no hay consanguinidad parental, se encontraron
solo dos casos de fragilidad del cromosoma X, un solo caso de Angelman, del 22g-11 y
cromosoma 22 en anillo; son pocos los pacientes que tienen algun familiar afectado con

TEA. Los antecedentes neuropsiquiatricos estuvieron presentes en familiares de pocos
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pacientes. Sin embargo, en nuestro medio, no es un acto de rutina interrogar por sintomas
de mala interaccion social en padres, los cuales se ha reportado que estan presentes en

muchos pacientes con autismo 1929,

Los factores ambientales estuvieron presentes en un buen nimero de pacientes, un 43%
de estos tuvieron alguna complicacién perinatal, en su mayoria prematurez con el
consiguiente bajo peso, tal como lo reporta la literatura, donde la asociacion de prematurez
y aparicion de autismo es cada vez mas solida 22122 No se encontré una relacion clara
con las gestaciones multiples como lo han reportado otros estudios 2 2% 22 | a literatura
informa sobre exposicion a rubeola congénita o farmacos toxicos ingeridos por madre
durante la gestacion 2 2% 23 sin embargo, en este estudio no se evidencio la relacion de

infeccion perinatal, y exposicion a toxicos con el TEA.

En cuanto al APGAR al nacimiento, un pequefio niumero de pacientes presento baja
puntuacion, en todos fue un APGAR recuperado, la mayoria no requirieron
hospitalizaciones ni intervenciones agresivas en el periodo neonatal; del mismo modo, la

proporcion de RCIU y crisis neonatales no fue significativa.

No se encontr6 correlacion entre los hallazgos anormales en las imagenes de Resonancia
magnética cerebral y la aparicion de TEA; un nimero casi descartable tuvo neuroimagenes
anormales, estos hechos pueden sugerir que se debe reevaluar el buen uso de elementos
diagndsticos; ya otros estudios han evidenciado la baja prevalencia de anormalidades en
las neuroimagenes en pacientes con TEA y asimetrias no significativas versus pacientes

sanos (197,

El comportamiento del neurodesarrollo fue llamativo en esta serie de casos: un buen
namero de pacientes tenian un desarrollo motor y cognitivo adecuado para la edad en el
primer afio, y es a partir de esta etapa en que en un la mayoria de historias se reporta un
estancamiento en hitos motores e incluso regresion en hitos del lenguaje. Cabe anotar que
estos hallazgos han sido reportados en la literatura ¢ 29, Los pacientes que tenian un
compromiso mixto (lenguaje y motor) desde el inicio de su seguimiento, parecieran realizar
un reatrapaje en hitos motores gruesos después de los 36 meses, pero las habilidades del
lenguaje y desempefio social siguen comprometidas, aflorando todos los criterios dia
gnosticos de TEA hasta el momento de su consulta, la literatura ha descrito este tipo de

evolucion @,
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Muchos estudios han reportado la comorbilidad de autismo con epilepsia, aproximadamente
en un 30% de pacientes con TEA ®83 en nuestra serie de casos, un 23% tuvieron tal
comorbilidad, la mayoria con adecuada respuesta a monoterapia. La relacién entre

aparicion de epilepsia, discapacidad intelectual y autismo fue significativa.

Se ha descrito una asociacion importante entre Autismo, epilepsia y comorbilidad con
TDAH, 618283, No obstante esta relacion no tuvo significancia estadistica en el presente

estudio.

Como lo describe la literatura los trastornos de ansiedad fueron prevalentes ©! 8283 |os
trastornos conductuales que cursan con auto y hetero agresién son casi la norma en la
mayoria de pacientes, en quienes se ha utilizado risperidona como manejo de primera linea,
muy pocos logran controlarse con manejo conductual aislado y otros medicamentos
moduladores como anticonvulsivantes a dosis bajas, inhibidores de recaptacién de
serotonina, aripiprazol se han usado en muy baja proporcién, este tipo de manejo esta

descrito en la literatura ©t 8283),

La asociacion a un sindrome genético, un Error innato del metabolismo o una anormalidad
cromosémica fue baja tal como lo reporta la literatura®”’2%), en concordancia con lo
encontrado, cabe anotar que el Unico paraclinico obligatorio para el TEA, seria determinar
fragilidad de cromosoma X o gen MECP2 solo si la clinica lo sugiere 7. Existe una
heterogeneidad significativa en la presentacion de sintomas y en los factores ambientales
de nuestra serie de casos, de modo que tal como lo describen loes estudios dedicados a
dilucidar las bases neuropatolégicas de los TEA, sigue siendo poco clara la forma en que

interactyan los factores genéticos y epigenéticos para originar este trastorno @7,

Se han descrito otras alteraciones como factores alimentarios, que estan presentes en esta
serie y dados por selectividad, rechazo a ciertas texturas, tal como se reporta en la literatura
(80.94) | os trastornos del suefio tienen una prevalencia en este grupo, en correlacion con lo
reportado por otros estudios ©?, siendo la primera linea de manejo las medidas de higiene
del suefio y melatonina, como estd descrito en las guias de manejo %194 | os
antihistaminicos se siguen prescribiendo con menor frecuencia, sin embargo, en las guias
internacionales el uso de los mismos © 103199 E| autocuidado e independencia de estos
pacientes para sus labores cotidianas estan comprometidas casi en todos los casos en

diferentes grados de severidad.
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Siguiendo los lineamientos de las guias internacionales 1%, Jas intervenciones
terapéuticas encontradas en la mayoria de las historias clinicas, consisten en el manejo
conductual interdisciplinario: terapia del lenguaje, ocupacional y fisica cuando el caso asi lo
requiere. En un nimero menor de pacientes se describe especificamente la terapia ABA.
El apoyo por el equipo de psicologia juega un rol importante y estd siempre en el
seguimiento de estos pacientes, estando acorde con lo informado por las guias de manejo
de TEA @103109 yn factor que resulta preocupante, es que en la mayoria de casos no existe
una continuidad en el tratamiento debido a efectos del sistema de salud; los pocos casos
en que las intervenciones se han garantizado de manera continua, corresponden a
pacientes del hospital Militar Central donde las fuerzas militares garantizan planes

terapéuticos que se renuevan cada afio bajo la directriz del especialista tratante.

Los tratamientos alternativos son reportados con baja frecuencia en las historias clinicas,
sin embargo, es conocido la gran variedad y acogida de los mismos entre los padres de
pacientes con TEA. Seguramente al realizar una entrevista directa, encontraremos que la
mayoria de padres han probado al menos un método alternativo.

Dentro de las limitaciones del estudio, podemos describir que se trata de un estudio
exploratorio, sin una hipétesis, los resultados aunque en parte han sido similares a lo
informado por la literatura, no se pueden extrapolar a la poblacién pediatrica en general.
Se requiere estudios con una intervencion directa con el paciente y cuidadores, que permita
valorar la funcionalidad del nifio, y la evolucién percibida por los padres ante las

intervenciones terapéuticas.

Este es el primer estudio descriptivo sobre TEA realizado en Colombia y con los hallazgos
del mismo se ha logrado disponer de una informacion clinica preliminar del paciente con
TEA; que servirA como base para posteriores estudios analiticos, dirigidos a la creacion
de un modelo de intervencion temprana apropiado a las particularidades de nuestros

pacientes.
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8.3 CONCLUSIONES

El autismo es un diagndstico que genera un impacto dramatico en el cuidador y en la
calidad de vida de los pacientes, familias y la comunidad que les rodea. La heterogeneidad
en su presentacion, los mdultiples factores ambientales y las comorbilidades asociados,
hacen que el diagndstico oportuno se convierta en un reto; sigue primando la clinica del
paciente y los criterios diagndsticos son la clave para identificar estas entidades puesto que

en nuestra serie, la mayoria de casos son no sindrémicos.

Las ayudas diagnosticas como neuroimagenes, pruebas neurofisiolégicas, genéticas o
metabdlicas constituyen un herramienta secundaria y deben realizarse solo si hay una
sospecha clinica fundamentada de un trastorno subyacente. Dado que es una entidad
cuyas cifras de prevalencia van en ascenso, es crucial conocer con detalle los aspectos
propios de la misma, tanto por parte del profesional de salud como de la comunidad en
general. Aunque los criterios diagnosticos y abordaje terapéutico siguen generando
controversia, el manejo interdisciplinario garantiza la seguridad de un diagndstico
correctamente realizado y seguimiento terapéutico donde las especialidades implicadas
deben mantener comunicacion y realizar acuerdos sobre las estrategias mas adecuadas

para cada paciente.

Es de importancia capital lograr un sistema bien consolidado, que implique las areas
sociales, asistenciales y econémicas con el fin de garantizar la continuidad del tratamiento
de estos pacientes y su inclusion social, generando mayor funcionalidad, independencia y

a largo plazo aminorar costos para la familia y sistema de salud.

Aunque en este trabajo se ha descrito los eventos vitales perinatales, las comorbilidades,
asociaciones a otras entidades, es necesario realizar estudios de corte analitico que
profundicen en ciertas variables, las mas representativas y permitan crear estrategias

terapéuticas dirigidas a nuestra poblacion.
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9. CRONOGRAMA
Tabla 6

MESES
ACTIVIDAD

Concepcién de la idea de investigacion X | x

Realizacién Anteproyecto X

Aprobacién Anteproyecto X

Realizacién de Protocolo X

Evaluacién y aprobacion de protocolo por la SDIC X | X

Aprobacion Comité de Etica X

Recoleccioén de la informacién X | x

Andlisis de la informacién X

Presentacioén de resultados X

Socializacion y Publicacion X

10. PRESUPUESTO
*Tabla 7
RUBROS TOTAL

PERSONAL 2,000,000

EQUIPO 0

REACTIVOS/SALIDAS DE CAMPO 0

BIBLIOGRAFIA 0

PUBLICACIONES / SOCIALIZACION (CONGRESO, POSTER, ETC.) 1,000,0000
EXAMENES ESPECIALES O DE DX 0

TOTAL 3,000,000

*costos Asumidos por investigador
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11. ASPECTOS ETICOS

El presente trabajo es una caracterizacion Clinica de los pacientes con TEA y se rige por la
Resolucion N° 8430 de 1993.

1-

2-

4-

Se presento el proyecto ante el comité de ética del Hospital Militar Central e Instituto
de Ortopedia Infantil Roosevelt.

Segun la Resolucidn N° 8430 de 1993, el tipo de investigacion a realizar se Clasifica
como una investigacion sin riesgo, Por lo anterior, no se requiere consentimiento
informado firmado por ambos padres.

Se protegi6 la privacidad del sujeto de investigacion, asignandole un cadigo el cual
lo identifica y brinda confidencialidad de los datos: Toda la informacion obtenida de
los pacientes participantes en el estudio fue manejada Unicamente por los autores.
Se hizo adecuada Vvigilancia en la recoleccion de datos relacionados con los
nombres, nimero de identificacién, nimeros telefénicos y direccién de residencia
para minimizar las pérdidas en el seguimiento, datos que se mantendran bajo el uso
de los autores con completa confidencialidad.

Al publicar los resultados de su investigacion, el médico esta obligado a mantener
la exactitud de los resultados, los informes sobre investigaciones que no se cifian a
los principios descritos en esta declaracion no deben ser aceptados para su

publicacion.

11.1Clasificacion del riesgo

Siguiendo los lineamientos del Decreto 8430 de 1993, articulo 11: se considera que se trata

de una Investigacion sin riesgo; se us6 técnicas y métodos de investigacién documental

retrospectivos, No se realizé ningun intervencion o modificacién intencionada de las

variables biolégicas, fisiolégicas, sicolégicas o sociales de los individuos, por tanto no

requiere diligenciar consentimiento informado por parte de los padres.

11.2 Impacto ambiental

Se trata de una investigacion en la que se revisaran historias Clinicas exclusivamente. Por

lo tanto no tiene impacto ambiental.
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11.3 Pertinencia social

Brindar un conocimiento del estado actual de los pacientes con TEA, las caracteristicas
propias de nuestra poblacién, que permitirAn mas adelante desarrollar un modelo
intervencion médica oportuno y dirigido a tales particularidades, permitiendo mejor

desenlace futuro y mejorar su adaptacion social y la de sus familias.

11.4 Aporte a la educacion

Servir de base para la investigacion mediante futuros estudios de corte analitico.

11.5 Pertinencia institucional
Las instituciones involucradas, tendran una primera caracterizacion clinica de sus pacientes
gue generara una directriz para el manejo y seguimiento del nifio con TEA de manera

interdisciplinaria y apropiada a las circunstancias de la poblacion a estudio.
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ANEXO #1. FORMATO DE RECOLECCION DE DATOS

Fecha

Cadigo

Datos del paciente

Iniciales: I Identificacién

Edad I Genero

Lugar y fecha de nacimiento:

Fuente informacién: historia clinica

Email:

Teléfono fijo | Celular

Procedencia I Localidad

Estrato

Conformacion familiar

Nombre Edad padres
al momento

del parto

Escolaridad

Ocupacion Procedencia

Padre

Madre

Hermanos

Otros

ARBOL GENEALOGICO:

GESTACION

COMPLICACIONES S no

Cuales

Tratamientos recibidos:

Antecedente de mortinatos:

Patologia fetal :

Antecedente y/0 gestacién multiple actual :

RCIU:

Exposicién materna a farmacos relacionados con aparicion de TEA (Acido valproico, Etanol, Tabaco, Psicoactivos, Misoprostol, Otros)

PARTO

Vaginal:
Cesarea: Inducido:

Férceps:

Complicaciones: Si:
No:

Porque:

Cuales:

Peso: Perimetro
cefélico:

Talla:

Edad gestacional:

APGAR

Tratamiento:

Situaciéon emocional de la madre durante la gestacion:

Crisis neonatales:

Necesidad de ventilacion mecénica:

Examen neurol6gico neonatal :

NEURODESARROLLO

(edad en que aparecieron los hitos )
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Sonrisa: Sostén cefélico: Sedente:
Gateo: Pinza fina Marcha independiente:
Primeras palabras: Numero de palabras a los 2 afos: Contacto visual:

Gesto protodeclarativo:

Juego simbdlico:

Control E. vesical diurno: Vesical nocturno: Control esfinter  anal:
ANTECEDENTES PERSONALES

Control de crecimiento y desarrollo: Vacunacion completa:
Enfermedades (otitis, rinitis, asma, enuresis):

Cirugias: Hospitalizaciones:

Traumas: Toxico---alérgicos:
Medicamentos:

CUIDADOS

RN--- 1 afio: Después del afio:
Escolarizacién /institucionalizacion

SUENO

Inquieto: Habla dormido:

Colecho: Ritual para dormir:
Bruxismo: Pesadillas:

Sonambulismo: Terrores nocturnos:
Tratamiento para trastornos del suefio

JUEGO

Con quien juega: A que juega:
Relacion con pares Relacion con nifios de otras edades:
ANTECEDENTES FAMILIARES

Hermanos o familiares con TEA

Problemas de lenguaje: Patologias:

Epilepsia: TDAH:

Intentos de suicidio: Depresion:

Enuresis: Otras:

Antecedentes psiquiatricos o neuropsiquiatricos del padre

Antecedentes psiquiatricos o neuropsiquiatricos de la Madre

COMUNICACION

No verbal Verbal
Sefialamiento: Palabras:

Gestual:

Gritos:

Pataletas: Frases:

Espasmos del sollozo:

Agresividad:

LENGUAJE
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Forma Oral
Escrita

Contenido

Uso

ULTIMO EXAMEN FISICO REGISTRADO EN CONSULTA

Peso: Talla:

IMC:

Examen fisico:

Examen Neurolégico:

SINTOMAS ASOCIADOS

Sl

NO

INTERFERENCIA

Ansiedad

Baja autoestima

Distractibilidad

Hiperactividad

Inatencion

Agresividad

Heteroagresion

Estereotipias

Conductas rituales

Habilidades excepcionales (calculo

fechas exactas, memoria eidética)

Examen Fecha

Resultado

Valoracion

Tiempo

Diagnéstico

Psiquiatria

Laboratorios

Neuropediatria

Psicologia

RMN Cerebral

T fisica

P. auditivos

T ocupacional

P. visuales

T lenguaje

Otros

Otros

Edad en que se hizo diagndstico de

autismo
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Personal que realizé el diagnéstico

Coexistencia de TDAH y epilepsia

Si No

Comorbilidad aislada con déficit de atencién e
hiperactividad (TDAH)

Si No

Tratamiento recibido para TDAH

Comorbilidad con epilepsia:

Si No

Edad de inicio de epilepsia

Tratamiento recibido para epilepsia

Necesidad de polifarmacia para control de
crisis epilépticas

Si No

Necesidad de ingreso a programa cirugia

epilepsia :

Si No

Comorbilidad con desordenes de ansiedad

Comorbilidad con trastornos conductuales

Comorbilidad con depresion

Tratamiento recibido para desordenes

psiquiatricos concomitantes

1-  Risperidona
2-  IRSS
3-  Otros

Asociacion a un sindrome genético

Neurofibromatosis
Sindrome X fragil
Esclerosis tuberosa
Sindrome de Rett
Sindrome de Angelman

Sindrome de Williams

o g~ w P o

Distrofia miotonica

Coeficiente intelectual

1. Capacidad intelectual Normal

2. Capacidad intelectual limitrofe

3. Discapacidad intelectual leve

4. Discapacidad intelectual moderada
5. discapacidad intelectual severa

6. El estado del paciente no permite

realizar la prueba?. No realizado

Problemas alimentarios

1. lentitud al comer
0. intolerancia a texturas o solidos
1. Rigidez e inflexibilidad ante
introduccién de alimentos
nuevos
Inapetencia

Muy apetente

Comorbilidad con

Sintomas gastrointestinales

Dolor abdominal
Constipacion
Alergias
Intolerancias

otros

Antecedente familiar de enfermedades

autoinmunes

artritis reumatoide materna
Enfermedad celiaca materna

Diabetes tipo 1 paterna

Independencia en autocuidado

Temor a ir al bafio

Encopresis

N POl P O, WDN R O WD

Estrefiimiento
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3. Mala técnica de aseo después
de ir al bafio
4. Mal manejo de los elementos
de aseo
5. Hipersensibilidad al tacto en
cabello, piel.
Terapias dirigidas a los sintomas cardinales 1-  Terapia ABA
de autismo 2-  Metodologia EIBI
3- otras
Terapias alternativas dirigidas a los 1. Intervenciones con agentes
sintomas cardinales de autismo quelantes
2. Terapia con camaras
hiperbaricas
3.  Terapia libre de gluten
4. Inyecciones de secretina
5. Suplementos vitaminicos
6. Estimulacion magnética
transcraneal,
7.  Terapia de integracion sensorial
8.  Trabajo con animales (perros,
delfines, caballos, etc.)
9. Musicoterapia, Aromaterapia
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