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Los trastornos del espectro autista. Una perspectiva evolutiva
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RESUMEN

Los trastornos del espectro autista (TEA) constituyen un
grupo de alteraciones neuroevolutivas que se presentan en
una amplia variedad de expresiones clinicas, siendo todas
consecuencia de disfunciones multifactoriales en el desa-
rrollo del sistema nervioso central. En los sistemas interna-
cionales de clasificacién los TEA estan agrupados bajo el
epigrafe de Trastornos Generalizados del Desarrollo. En
todos los trastornos de este grupo se observan alteracio-
nes cualitativas en la interaccion social, déficits en la comu-
nicacién y patrones repetitivos, restringidos y estereotipa-
dos de comportamiento. El trastorno mas prototipico de este
grupo es el autismo, caracterizado por la mencionada tria-
da de sintomas, aunque es mucho mas frecuente el tras-
torno generalizado del desarrollo no especificado, que no
presenta toda la sintomatologia del autismo y por lo gene-
ral es menos grave.

En todos los casos, las alteraciones presentes en los TEA
hacen muy dificil la vida de la persona que presenta algu-
no de estos trastornos, asi como la vida de sus padres, de
otros familiares y de cuidadores o educadores. Hoy los TEA
son todavia trastornos muy dificiles de tratar y también
de los mas costosos. En la actualidad, cuando han pasado
mas de 60 afios después de ser descrito por primera vez el
autismo, las personas con TEA y sus familias contintian a la
espera de respuestas sobre sus causas y en muchos casos a
la espera de un diagndstico fiable y de un tratamiento ade-
cuado.

En la ponencia se exponen los retos mas importantes que
se afrontan en la actualidad, destacindose cuestiones como

la prevalencia, la deteccion y atencién precoz, las causas y
la intervencion, tanto educativa como psicofarmacolégica,
del autismo

En relacion a la prevalencia, si bien no hay cifras defi-
nitivas sobre la tasa de estos trastornos en la poblacién gene-
ral, lo cierto es que desde que se llevan haciendo registros
sistematicos, se constata un incremento progresivo de casos.
Los datos mads recientes y alarmantes indican que la preva-
lencia del autismo y los trastornos del espectro autista es
mucho mayor de lo que se crefa, pudiendo llegar a repre-
sentar un 1% de la poblacién (Baird, Simonoff, Pickles,
Chandler, Meldrum y Charlan, 2006). Aunque esta tasa de
prevalencia pueda parecer excesiva y posiblemente no sea
directamente aplicable a nuestro entorno, los estudios de
prevalencia realizados durante la Gltima década dejan bien
claro el aumento en el niimero de casos (Posada et al., 2005).
Tampoco hay una respuesta definitiva en relacién a las razo-
nes del incremento en las tasas de prevalencia, habiéndose
propuesto que este incremento podria estar relacionado con
un cambio en los criterios de diagndstico, o con un incre-
mento de la sensibilidad de los profesionales hacia este tipo
de trastornos, lo que habria dado lugar a cambios en la estra-
tegia de identificacion que usan profesionales de atencién
directa como los pediatras por ejemplo. También cabe la
posibilidad de que las causas de este incremento estén rela-
cionadas con el hecho de que la poblacién de estudio tenga
cada vez menos edad.

Precisamente la edad de deteccion se reconoce hoy como
un aspecto crucial en relacion al pronéstico de la persona
con un TEA, existiendo una gran presion tanto desde las
familias como desde los sistemas de atencion temprana para
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que los casos se detecten cuanto antes. En el momento actual
hay ya gran cantidad de investigaciones y estudios de revi-
sién que demuestran la plasticidad del cerebro en la primera
infancia y la eficacia de la intervencién temprana para favo-
recer cambios importantes en los procesos neuroevolutivos
(Guralnick, 1997). La conclusion global que se obtiene a par-
tir de la revision sobre la eficacia de la intervencién tem-
prana en el tratamiento de los TEA refleja una idea muy
clara: la intervencion temprana puede marcar la diferencia
entre un buen y un mal prondstico general, ya que hace posi-
ble que los nifios con TEA mejoren de manera muy signifi-
cativa, siempre y cuando los programas sean sistematicos,
estén cuidadosamente planificados e incluyan objetivos indi-
vidualizados en los aspectos de comunicacién, habilidades
de interaccion social, juego, autonomia personal y desarro-
llo cognitivo como principales areas de aprendizaje (Daw-
son y Osterling, 1997; Fenske, et al., 1985; Harris y Hand-
leman, 2000); McGee, 1999; Rogers, 1998).

Las revisiones publicadas hasta el momento indican que
esta claro que el niimero de sesiones que se dediquen a la
atencién temprana y, por extension, la precocidad en la detec-
cion, pueden hacer que se produzca un cambio importante
en la vision que tenemos del autismo y los TEA en gene-
ral. Los resultados de combinar deteccién precoz y atencién
temprana puede llevarnos a superar viejas concepciones
pesimistas acerca del autismo, como por ejemplo que el 50%
de los nifos con autismo nunca llegan a hablar, o que el 75%
tienen un funcionamiento intelectual significativamente
bajo. Quiza estos datos viejos sobre el autismo no reflejen la
realidad sobre el curso natural del trastorno, sino informa-
cion sobre el resultado que alcanzaban nifios con autismo
que no recibieron atencién temprana cuando eran peque-
fios (Bryson et al, 2003).

Los argumentos precedentes dejan claro que el desa-
rrollo de instrumentos para la deteccién precoz puede cons-
tituir un objetivo estratégico de gran importancia para mejo-
rar las expectativas de futuro de personas y familias con
TEA en nuestro pais.

En relacion a la identificacién de signos precoces, la inves-
tigacion sobre el desarrollo temprano del autismo aporta
informacion relevante, apoyada en estudios retrospectivos
principalmente (Canal, 2000). Estos estudios se basan en el
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analisis de videos domésticos tomados de nifios cuando teni-
an 12 meses 0 menos y que posteriormente recibieron un
diagnéstico de trastorno del espectro autista. Otros estudios
recogen datos mediante cuestionarios para los padres. Final-
mente, en menor medida, algunas investigaciones de labo-
ratorio aportan también datos que han permitido la identi-
ficacion de los signos precoces del trastorno.

En cuanto al estudio de las causas del autismo, la inves-
tigacién actual se orienta hacia la busqueda de factores neu-
robioldgicos. La prevalencia del autismo en gemelos mono-
cigoticos puede llegar a ser superior al 60%, mientras que
en hermanos es del 3% (Piven, Gayle y Chase 1999). Tam-
bién se ha descrito una mayor prevalencia de algtn tipo de
TGD o TEA entre hermanos, oscilando estas cifras entre un
6-9%. Asi mismo, otros miembros de la familia presentan
una mayor prevalencia de trastornos cognitivos o del len-
guaje. También se han visto en nifios autistas alteraciones
cromosdmicas o de determinados genes implicados en la
regulacion de algunas funciones cerebrales (Nicolson y Szat-
mari, 2003). Por otra parte, es frecuente la aparicién de autis-
mo asociado a diversas patologias de base genética. Asf,
entre el 17y el 60% de los casos de esclerosis tuberosa, o
entre el el 3-25 % de los casos con sindrome X fragil reciben
un diagnéstico de autismo o de trastorno del espectro autis-
ta (Bailey, et al., 1993; Smalley et al, 1992).

En la actualidad destaca la creacién de consorcios y alian-
zas para realizar estudios de marcadores genéticos, que ya
han producido algunos descubrimientos que apuntan a la
existencia de varios genes implicados en el desarrollo del
autismo. Se han identificado regiones cromosdmicas sos-
pechosas de sustentar a genes del autismo. Los analisis fami-
liares de ligamiento han identificado regiones con elevada
probabilidad de contener genes implicados en autismo (7g31-
q32,15q11-q13,16p13.3). En el 15q11-q13, zona donde se pro-
ducen frecuentes duplicaciones, como para el sindrome de
Angelman, y subunidades de receptores GABA (A). Otra
region 7q31-q32 estaria relacionada con los trastornos del
lenguaje (Muhle, Trentacoste y Rapin, 2004).

Otros grupos estin dirigiendo sus esfuerzos hacia las
nuevas tecnologias, basadas en la neuroimagen, para iden-
tificar areas del cerebro potencialmente candidatas (Palmen
y Van Engeland, 2004).





