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RESUMEN

El autismo es un trastorno del desarrollo cerebral ligado a una biologia y quimica
anormales en el cerebro, cuyas causas exactas se desconocen y aun resulta dificil
en nuestro medio enfocar el diagnostico de este trastorno. En el presente trabajo se
realizd una revision bibliografica, la cual aborda la etiologia genética y ambiental,
se describe la clasificacidon para realizar el diagndstico del autismo y se presentan
los programas de Educacion Especial disefiados para conocer las necesidades
especiales de estos nifios. El presente trabajo se realizé mediante la busqueda
bibliografica en bases de datos médicas, por ser este un tema aun poco transitado
y conocido por los profesionales de la salud, lo cual va a permitir un diagndstico



certero y oportuno, el seguimiento adecuado y el asesoramiento genético a las
familias que presentan algin miembro afectado.

DeCS: Trastorno autistico/etiologia/genética/clasificacién; Sindrome de
Asperger/epidemiologia/genética.

ABSTRACT

Autism is a developmental disorder associated with an abnormal biology and
chemistry in the brain which causes are unknown; it is still difficult to find an
approach for the diagnosis of this disorder. A literature review was carried out
about the genetic and/or environmental etiology and its classification to reach to
the diagnosis of autism; the programs of Special Education were presented which
are designed to find out the special needs of these children. This work was done by
mens of the review of a bibliographic medical database, as this is an unknown topic
by the health professionals it is aimed at making possible an accurate and
opportune diagnosis, and an appropriate follow up to provide genetic counseling to
families having some of their members affected.

DeCS: Autistic disorder/etiology/genetics/classification; Asperger
syndrome/epidemiology/genetics.

INTRODUCCION

El trastorno del espectro autista (TEA o ASD) es una alteracion del desarrollo que
se caracteriza por deficiencias cualitativas en la interaccién social y en la
comunicacién, comportamiento caracterizado por patrones repetitivos y
estereotipados, y un repertorio restrictivo de intereses y actividades. Una definicion
sencilla podria ser: "El autismo es un sindrome que afecta la comunicacién, las
relaciones sociales y afectivas del individuo". Es la incapacidad para establecer
contacto habitual con las personas, dificultades para hablar, no miran a los 0jos, no
juegan con otros nifios, se les hace dificil controlar las emociones, no soportan los
cambios de rutina, son distraidos, tienen movimientos repetitivos con las manos o
cabeza, mecen constantemente sus cuerpos, hacen actividades fijas y son
rutinarios. Estos comportamientos no sdlo dificultan la vida de las personas con
autismo, sino que también afectan seriamente a sus familias, a los proveedores de
la salud que los atienden, a sus maestros, y a cualquiera que tenga contacto con
ellos.?

Debido a que diferentes personas con autismo pueden tener caracteristicas o
sintomas marcadamente distintos, los proveedores de la salud consideran al
autismo como un "trastorno de espectro”, es decir, un grupo de trastornos con una
serie de caracteristicas similares. Basandose en sus fortalezas y debilidades
especificas, los sintomas de las personas con trastornos del espectro autista pueden
ser leves 0 mas graves. Las habilidades de un nifio autista pueden ser altas o bajas,
dependiendo tanto del nivel de coeficiente intelectual como de la capacidad de
comunicacidn verbal. Los autistas con alto nivel funcional pueden repetir los
comerciales de la television o llevar a cabo rituales complejos al acostarse a dormir.



En la adolescencia se dice que 1/3 de los autistas suelen sufrir ataques epilépticos,
lo cual hace pensar en una causa nerviosa.?

El ndmero exacto de nifilos con autismo se desconoce. Un informe emitido por los
Centros para el Control y Prevencidon de Enfermedades (CDC) de los Estados Unidos
sugiere que el autismo y los trastornos conexos son mas comunes de lo que
anteriormente se pensaba, aunque no esta claro si esto se debe a una tasa
creciente de la enfermedad o a un aumento de la capacidad para diagnosticarla.
Este trastorno infantil suele darse preferentemente en nifos mas que en nifias con
una relacion 4:1, y se presenta en todo el mundo sin importar etnia o raza. Con el
tiempo, su frecuencia ha sufrido una tendencia al aumento (las actuales tasas de
incidencia son de alrededor 60 casos por cada 10.000 nifios). Debido a este
incremento, la vigilancia y evaluacién de estrategias para la identificacién
temprana, podrian permitir un tratamiento precoz y mejorar los resultados.?:3

Su origen obedece a anomalias en las conexiones neuronales con una etiologia
multifactorial; dado que se ha descrito la implicacion de varios genes junto a la
identificacidon de factores de riesgo ambiental que interactian entre si y con el resto
del genoma en cada individuo. Los genes que afectan la maduracion sinaptica estan
implicados en el desarrollo de estos trastornos, dando lugar a teorias
neurobioldgicas que determinan que el origen del autismo se centra en la
conectividad y en los efectos neuronales fruto de la expresion génica.

Los factores genéticos parecen ser importantes. Por ejemplo, es mucho mas
probable aunque es tradicional mencionar la alta frecuencia de casos en gemelos
univitelinos y en gemelos dicigéticos, asi como la agrupacion de casos en una
misma familia, las investigaciones centradas en la bisqueda de marcadores
genéticos han dado siempre como resultado el hallazgo de multiples genes en
diferentes cromosomas, y en diferentes posiciones dentro de un mismo
cromosoma, pero con una falta de reproducibilidad importante. Los estudios mas
recientes utilizando analisis masivo del genoma (GWAS) han conseguido encontrar
un gen especifico, relacionado con la funcién sinaptica neuronal, si bien no parece
ser un factor que explique lo suficiente ni permita predecir todos los casos.

También se han publicado datos sobre regiones cromosdmicas inestables, pero que
en la mejor de las situaciones justificarian el 1% de todo el espectro. Ademas, en la
otra cara de los estudios etioldgicos, existe un amplio consenso acerca de la
influencia de los factores perinatales en el origen del autismo. Entre ellos, se
consideran como factores de riesgo: la edad de los padres, el bajo peso al nacer y
la escasa edad gestacional. También se estan investigando factores mas
tradicionales de exposicion ambiental como estados hormonales, estado nutricional
durante el embarazo y exposiciones tdxicas. De manera similar, las anomalias del
lenguaje son mas comunes en familiares de nifios autistas, e igualmente las
anomalias cromosomicas y otros problemas del sistema nervioso (neuroldgicos)
también son mas comunes en las familias con autismo.3

El presente trabajo tiene como objetivo realizar una revision bibliografica
actualizada sobre la genética del autismo, clasificacion, comportamiento e
incidencia, lo que permitird brindar mayor informacién a todos los profesionales de
la salud y otras personas interesadas en el tema.



DESARROLLO

La palabra autismo, del griego auto-de autds, "propio, uno mismo', fue utilizada
por primera vez por el psiquiatra suizo Eugene Bleuler, en 1912. La clasificacién
médica del autismo no ocurrié hasta 1943, cuando el Dr. Leo Kanner, del Hospital
John Hopkins, estudié a un grupo de 11 nifios e introdujo la caracterizacién autismo
infantil temprano. Al mismo tiempo un cientifico austriaco, el Dr. Hans Asperger,
utilizd coincidentemente el término psicopatia autista en nifios que exhibian
caracteristicas similares. El trabajo del Dr. Asperger, sin embargo, no fue
reconocido hasta 1981 (por medio de Lorna Wing), debido principalmente a que fue
escrito en aleman. Las interpretaciones del comportamiento de los grupos
observados por Kanner y Asperger fueron distintas. Kanner reportd que 3 de los 11
nifios no hablaban y los demas no utilizaban las capacidades linglisticas que
poseian. También notdé un comportamiento auto-estimulatorio y "extrafios"
movimientos en aquellos ninos. Por su lado, Asperger notd, mas bien, sus intereses
intensos e inusuales, su repetitividad de rutinas y su apego a ciertos objetos, lo
cual era muy diferente al autismo de alto rendimiento, ya que en el experimento de
Asperger todos hablaban. Indicé que algunos de estos niflos hablaban como
"pequeiios profesores" acerca de su area de interés, y propuso la teoria de que
para tener éxito en las ciencias y el arte uno debia tener cierto nivel de autismo.*

Con el fin de poder clasificar de forma comprensible todos los casos de TEA, se
definen dos grupos: el idiopatico y el secundario. En general, cuando se habla de
autismo sin otra especificacion, se sobreentiende que se hace referencia al autismo
idiopatico.

Puesto que no existe ningln marcador bioldgico para el autismo, las pruebas
complementarias que se solicitan en el estudio de cada caso, vienen determinadas
por la busqueda de una etiologia especifica. El autismo secundario ha sido
denominado autismo sindromico. Para que un paciente sea considerado como
portador de un autismo sindrémico se requiere que dicho sindrome sea una
enfermedad que en su origen haya sido descrita en pacientes no autistas, y que la
mayoria de pacientes con tal diagnéstico no sean autistas. Cuando una enfermedad
o sindrome se presenta asociado al autismo, no significa necesariamente que exista
una relacion etioldgica entre ambos problemas. Por lo tanto, solo se puede
considerar un caso como autismo secundario si se puede determinar un nexo causal
entre ambos trastornos y ademas la prevalencia estimada de autismo entre el
colectivo de pacientes con el sindrome, exceda ampliamente la prevalencia de
autismo para la poblacion general. Esto puede resultar dificil de determinar en
sindromes muy infrecuentes, por lo cual, en algunos casos pueden persistir algunas
dudas sobre la conexién entre los dos problemas.

Las causas del autismo se desconocen en una generalidad de los casos, pero
muchos investigadores creen que es el resultado de algun factor ambiental que
interactla con una susceptibilidad genética. Harris Coulter, director del Center for
Empirical Medicine en Washington, D.C. e historiador, ha hecho un cargo inicial,
afirmando que gran parte del autismo lo causa la administracién en la ninez
temprana de la vacuna contra la tosferina de célula completa. En dos libros
recientes (DPT: "A Shot in the Dark", de Harris Coulter y Barbara Fisher, publicado
por Harcourt Brace Jovanovich en 1985, y "Vaccination, Social Violence, and
Criminality", publicado en 1990 por Nort Atlantic Books) Coulter ha reunido
importante y abrumadora evidencia circunstancial en contra de la vacuna anti-
tosferinica y ha clamado por la realizacion de estudios para esclarecer su relacion
causal con el autismo inducido por encefalitis, el dafio cerebral y la muerte por
apnea (paro respiratorio), conocido comunmente como "muerte subita del lactante"
(en inglés, SIDS).>



Hay bastante evidencia que apoya la idea de que los factores genéticos, es decir,
los genes y sus funciones e interacciones, son una de las principales causas
subyacentes de los ASD. Pero los cientificos no estan buscando un solo gen. La
evidencia actual sugiere que hay alrededor de 12 o mas genes, ubicados en
diferentes cromosomas, que podrian estar involucrados en el autismo en diferentes
grados. Algunos genes aumentan el riesgo de que una persona desarrolle autismo,
esto se llama susceptibilidad.

La neurobiologia investiga la comprensién de los procesos conductuales y los
mecanismos neurales afectados en el origen y el mantenimiento del apego entre el
lactante y su madre, padre y hermanos. La oxitocina desempefia un papel central
en la regulacion de las conductas sociales, incluidas la conducta sexual, el apego
materno infantil y la memoria social y el reconocimiento. Los valores maximos de
oxitocina (OT) enddgena en las horas siguientes al parto fisioldgico en el cerebro
del recién nacido se han relacionado con el periodo sensitivo y el inicio del vinculo
materno filial. La manipulacién del sistema oxitocinérgico en el periodo perinatal
puede alterar de por vida las respuestas sociales y sexuales en los modelos
animales.®

El potencial de los posibles agentes exdgenos toxicos ambientales en la génesis del
autismo estd recibiendo gran atencion. Se ha observado una posible relacion entre
alteraciones ambientales en el periodo perinatal y autismo, sin que esté clara la
interpretacién de esta asociacion. Asi la presentacion en pelviana y la
prematuridad, la cesarea y la edad materna se han asociado con un incremento del
riesgo de trastornos del espectro autista. La asociacion entre la presentacion
pelviana y los TEA se cree que se debe a un factor etioldégico comin y no a una
asociacion causal. En el debate actual sobre la etiologia y la patogénesis del
autismo, se discuten dos aspectos importantes: el papel de la OT y la posible
implicacion de mecanismos epigenéticos.

Algunos autores han planteado la hipotesis de que la manipulacién de OT perinatal
pueda desempenfar un papel en la génesis del autismo. La naturaleza de la
desregulacion epigenética es hasta la fecha desconocida. La utilizaciéon de la OT
sintética intraparto, junto con el uso de la anestesia epidural, se generalizé en la
mayoria de los paises en la década de 1990, sin que hasta la fecha se haya
estudiado la posibilidad de que ambos factores combinados desempenen algin
papel en la génesis del autismo. Merece ser investigada la posibilidad de que la
administracion de OT intraparto en combinacién con fadrmacos anestésicos pueda
estar involucrada en la patogénesis de los trastornos del espectro autista, dado que
cada vez es mayor la evidencia de que la OT desempefia un papel crucial en la
interaccion social de los humanos. Por otra parte, la posible utilidad de la OT en el
tratamiento de los sintomas nucleares del autismo también ha comenzado a
investigarse. Se esta utilizando experimentalmente OT sintética intranasal como
posible tratamiento sintomatico en adultos con autismo con resultados
prometedores. Mientras algunos investigadores estudian los genes y los factores
ambientales, otros estan examinando los posibles factores neuroldgicos,
infecciosos, metabolicos e inmunes que pueden estar involucrados en el autismo.”

Las investigaciones muestran una conexion entre el autismo y los genes.®

¢ Estudios de gemelos con autismo: Los cientificos han estudiado el autismo en
gemelos idénticos, es decir, los que son genéticamente iguales, y en gemelos
fraternos, los que son genéticamente similares pero no iguales. Cuando el autismo
ocurre en gemelos idénticos, ambos padecen del trastorno mas del 60% del
tiempo. Mientras que cuando ocurre en gemelos fraternos, ambos tienen autismo



so6lo entre el 0 y el 6 %. Si los genes no estuviesen involucrados en el autismo, las
tasas de autismo serian las mismas para ambos tipos de gemelos.

¢ Los estudios de familias con autismo: Los estudios de los historiales clinicos de
estas familias muestran que los hermanos de una persona con autismo tienen entre
2 Yy 8% de probabilidad de también padecer de autismo, lo que constituye una tasa
mucho mayor que la de la poblacion en general. Ademas, algunos de los sintomas
parecidos a los del autismo, como retraso en el desarrollo del lenguaje, ocurren con
mas frecuencia en los padres o en hermanos adultos de personas con autismo en
comparacién con familias que no tienen parientes con ASD. Debido a que los
miembros de una misma familia tienden a compartir genes, hay algo en estas
secuencias que parece estar vinculado al autismo.

Trastornos diagnosticables y el autismo: En alrededor de un 5% de los casos de
autismo, también estd presente otro trastorno monogénico (con errores en un solo
gen del cromosoma), cromosomico, o del desarrollo. Este tipo de ocurrencia
simultanea ayuda a los investigadores a determinar cuales son los genes
involucrados en el autismo, ya que trastornos similares o con sintomas similares
pueden tener origenes genéticos parecidos. A veces cuando un trastorno viene
acompafado por otro, puede ser que uno constituya un factor de riesgo para el
otro. Este tipo de informacién puede proporcionar una clave de lo que realmente
pasa en el autismo. Por ejemplo, muchas personas con ASD también tienen
epilepsia. Si los cientificos logran comprender qué pasa en la epilepsia, también
pueden encontrar indicios de lo que pasa en el autismo.

Las investigaciones también han demostrado que los factores ambientales como los
virus también pueden desempefiar un papel en el autismo. Mientras algunos
investigadores estudian los genes y los factores ambientales, otros estan
examinando los posibles factores neuroldgicos, infecciosos, metabdlicos e inmunes
que pueden estar involucrados en el autismo. Debido a que el trastorno es tan
complejo y que no hay dos personas con autismo que sean exactamente iguales, es
probable que el autismo tenga muchas causas. Basandose en estos y otros
hallazgos, los cientificos hace algun tiempo creen que hay un vinculo probable entre
los genes y el autismo.

La genética del comportamiento cambid el pensamiento acerca de la causa del
autismo. Esto es muy diferente a las explicaciones anteriores de los investigadores
acerca de las causas del autismo, el cual era atribuido casi exclusivamente a
eventos ambientales, como por ejemplo, la indiferencia o falta de emocidn en los
padres, o dafios cerebrales. éQué llevd a un cambio tan dramatico en la forma de
pensar acerca de las causas del autismo? Por la mayor parte, ha sido la
investigacion en un campo llamado la genética del comportamiento. La genética del
comportamiento busca explicar las diferencias en el comportamiento humano,
incluyendo caracteristicas de la personalidad, habilidades cognitivas y desérdenes
mentales, por medio de la busqueda de genes que influyen en comportamientos
especificos. A primera vista, uno puede pensar que los genes no tienen influencia
en la personalidad o en otros comportamientos, sino que son el resultado de
decisiones conscientes. °10

Las causas del comportamiento pueden ser el resultado de complejas
combinaciones de influencias genéticas y ambientales, esto es, una mezcla de la
naturaleza y la crianza. Las investigaciones muestran que los genes y el ambiente
influyen en muchas condiciones de comportamiento: !



¢ Los nifios que heredan dos copias de una forma mutada de un gen del
cromosoma 12 seran incapaces de metabolizar el aminoacido fenilalanina, un
componente comun de las proteinas alimenticias.

¢ Si esta deficiencia, llamada fenilcetonuria (PKU) no es detectada, el nifio
desarrollara retardo mental, una condicidon con consecuencias comportamentales
obvias. Asi, un solo gen puede tener efectos profundos en el comportamiento, en
este caso, perturbando el comportamiento normal.

¢ Afortunadamente, un examen de rutina que se le realiza a cada nifio que nace
puede detectar la PKU y una dieta especial que elimina la fenilalanina puede
prevenir el retardo mental.

El pensamiento reduccionista puede conducir a conclusiones equivocadas. Si sélo se
enfoca el gen, el cual no se puede cambiar, se perderia la importancia del
ambiente, el cual si se puede modificar.'?

Si un nifio es autista, su hermano o hermana tiene entre 3 - 6% de probabilidad de
ser autista. La falta del historial familiar hace dificil detectar los genes del autismo.
Este nimero es lo suficientemente pequefio para que los médicos no vean nunca
suficientes casos de dos hermanos afectados en la misma familia como para poder
sospechar una influencia genética. Sin embargo, esta incidencia es unas cien veces
mayor que la tasa en que el autismo afecta a la gente no emparentada en la
poblacion. Complicando el problema de la rareza, otra dificultad en detectar los
origenes genéticos del autismo esta en la falta de arboles genealdgicos. A diferencia
de la gente que hereda la enfermedad de Huntington (una enfermedad genética
que no se presenta hasta que la persona no haya alcanzado la edad reproductiva),
las personas afectadas por el autismo se encuentran socialmente tan desajustadas
gue nunca se casan o tienen nifios. Asi, los investigadores no tienen las historias
familiares extensas que han jugado un papel tan critico en la identificacién de los
genes implicados en la fibrosis quistica, el cdncer de mama y otras enfermedades.!3

Usando métodos de deteccion en el genoma entero, los cientificos han identificado
varios genes que pueden estar involucrados en el autismo. Aunque algunos analisis
sugieren que hasta 12 genes pueden estar involucrados en los ASD, la evidencia
mas fuerte sefala a areas en: 41>

e El cromosoma 2: los cientificos saben que ciertas areas del cromosoma 2 son los
vecindarios para los genes "homeocaja" o "homeobox" conocidos como los genes
HOX. Estos son un grupo de genes que controlan el crecimiento y el desarrollo muy
temprano en la vida. Cada persona tiene 38 diferentes genes HOX en los diferentes
locus cromosémicos, y cada uno dirige la actuacién de otros genes en la
construccion del cuerpo y de los sistemas corporales. La expresidon de estos genes
HOX es fundamental en la construccidn del tronco encefalico y el cerebelo, dos
areas del encéfalo (comunmente conocido como cerebro) cuya funcién se ve
interrumpida por los ASD. Los investigadores han encontrado que el autismo
involucra el gen HOXA1. El HOXA1, un gen homeocaja o "homeobox", juega un
papel critico en el desarrollo de estructuras importantes del cerebro, los nervios
craneales, el oido y el esqueleto de la cabeza y el cuello.

Los investigadores saben que el gen HOXA1 esta activo desde muy temprano en la
vida, entre el dia 20 y el 24 después de la concepcién, y que cualquier complicacion
en la funcidn de este gen causa problemas con el desarrollo de estas estructuras,
que pueden contribuir al autismo. Del 10 al 40% de las personas con autismo
portan una mutacién especifica en la secuencia del gen HOXA1, casi el doble del
porcentaje de personas que muestran la misma mutacion pero que no tienen



autismo ni parientes con autismo. Los investigadores han encontraron esta
mutacion en el gen HOXA1 en un 33 % de las personas que no tienen autismo pero
gue si estdn emparentados con alguien con autismo. Estos hallazgos sugieren que
el autismo no es solamente el resultado de cambios genéticos, sino que hay otros
factores que también estan involucrados como causa de esta condicion. Si los
investigadores logran confirmar que existe una relacién entre esta mutacion y los
ASD, es posible que logren usar la deteccion de esta mutacién como una prueba
diagndstica precoz del autismo, permitiendo que se comience con algunas
intervenciones importantes lo mas temprano posible en la vida.!®

e El cromosoma 7: los investigadores han encontrado que hay un vinculo muy
fuerte entre este cromosoma y el autismo. De hecho, sus investigaciones ahora
estan dirigidas a una region llamada AUTS1, que muy probablemente esta asociada
con el autismo. La mayoria de los estudios del genoma completados hasta la fecha
han encontrado que el AUTS1 desempefia algun papel en el autismo. Hay evidencia
de que una regidén del cromosoma 7 esta también relacionada con los trastornos del
habla y del lenguaje. Ya que los ASD afectan estas funciones, el autismo también
puede involucrar este cromosoma.

e El cromosoma 13: en un estudio, el 35% de las familias examinadas mostraron
gue tenian comprometido el cromosoma 13. Los investigadores estan tratando de
duplicar estos hallazgos con otras poblaciones de familias afectadas por el autismo.

e El cromosoma 15: investigaciones del genoma entero y estudios citogenéticos
muestran que parte de este cromosoma puede desempefiar un papel en el autismo.
Los errores genéticos en este cromosoma causan el sindrome de Angelman vy el
sindrome de Prader-Willi. Ambos sindromes comparten sintomas conductuales con
el autismo. Alteraciones citogenéticas de la regién 15q11-q13 son el
reordenamiento mas frecuente identificado en autistas, se han observado en el 4%
de los pacientes y se trata de duplicaciones de origen materno que pueden ser
intersticiales (1% de los autistas) o inversion-duplicacién (2% de los pacientes).
Esto sugiere que la sobreexpresion de los genes improntados de expresion materna
sea la causa de los sintomas autistas. Las duplicaciones de 15g11-q13 se asocian
ademas a un fenotipo particular de autismo, caracterizado por mayor incidencia de
epilepsia, hipotonia muscular, problemas en la coordinacién motora, hiperactividad
y retraso mental y del lenguaje.6-18

La relacién de esta region con el autismo esta reforzada por diferentes estudios de
asociacion y/o ligamiento, que han encontrado asociacion de marcadores alrededor
de los genes GABRB3 y GABRG3, del extremo 5 del gen UBE3A (D155122) y del
gen ATP10A. El fenotipo autista comparte caracteristicas clinicas con el sindrome de
Rett (RTT) como retraso mental, deficiencias en la comunicacion y
comportamientos repetitivos y estereotipados. Aproximadamente el 80% de los
casos de RTT se deben a una mutacién del gen MECP2 y se ha demostrado que la
deficiencia de MECP2 reduce la expresion de UBE3A y GABRB3 en el cerebro de
pacientes con sindrome de RTT. Por otro lado, expresiéon reducida de UBE3A y
GABRB3 se ha observado también en autistas, y mientras que se ha demostrado
que la expresion de las tres subunidades del receptor de GABA codificadas en
15q11-q13, son de expresion bialélica en el cerebro, estos genes en autistas y
pacientes con RTT presentan expresion monoalélica, posiblemente paterna. Estos
resultados sugieren que MECP2 podria estar implicado en las alteraciones de la
expresion de UBE3A y GABRB3 en autistas y RTT. 1°

¢ El cromosoma 16: los genes encontrados en el cromosoma 16 controlan una gran
variedad de funciones que si se interrumpen, causan problemas parecidos o
relacionados a los sintomas del autismo. Por ejemplo, un error genético en este



cromosoma causa la esclerosis tuberosa, un trastorno que comparte muchos
sintomas con el autismo, incluyendo convulsiones. Por lo tanto, hay regiones en
este cromosoma que pueden ser responsables por ciertos aspectos conductuales de
los dos trastornos.?°

e El cromosoma 17: en un estudio reciente de un grupo de mas de 500 familias con
miembros diagnosticados con autismo, pero entre los cuales no habia mujeres
afectadas, se encontré la mayor evidencia de la existencia de una conexién entre
este cromosoma y el autismo. Si faltan genes en este cromosoma, o si hay genes
interrumpidos, puede haber problemas como la galactosemia, un trastorno
metabdlico que, si se deja sin tratar, puede causar retraso mental. El cromosoma
17 también contiene el gen para el transportador de la serotonina, que permite a
las células nerviosas recaptar la serotonina. La serotonina afecta las emociones y
ayuda a que las células nerviosas se comuniquen entre ellas. Cuando hay
problemas con el transportadora de la serotonina, éstos pueden causar el trastorno
obsesivo-compulsivo (OCD), el cual es caracterizado por pensamientos no deseados
y recurrentes (obsesiones) o comportamientos repetitivos (compulsiones).?!

e El cromosoma X: hay dos trastornos que comparten sintomas con el autismo, el
sindrome del cromosoma X fragil y el sindrome de Rett, que normalmente son
causados por los genes que se encuentran en el cromosoma X, lo que sugiere que
los genes en el cromosoma X también pueden desempeiar un papel en los ASD. El
hecho de que hay mas varones que mujeres con autismo apoya la idea de que el
trastorno involucra a los genes en el cromosoma X. Es posible que las mujeres
puedan utilizar el otro cromosoma X para funcionar normalmente, mientras que los
hombres, al no tener este cromosoma "de repuesto”, muestran sintomas del
trastorno.?!

Analisis de ligamiento han revelado regiones implicadas en la etiologia del autismo
en casi todos los cromosomas (Figura 1). Sin embargo, la asociacion de algunas ha
sido soportada por mas de un estudio, por incluir genes asociados al trastorno
autista, genes que participan en sistemas alterados en el autismo (gabaérgico,
lutamatérgico o de la serotonina), y/o genes cuyas alteraciones causan
caracteristicas del fenotipo autista. Por ejemplo, varios estudios coinciden al
mostrar asociacion entre el autismo vy las regiones 2q, 3q25-q27, 3p25, 6q14-g21,
7q931-936, 13q, 16p y 17q11-g21. Las regiones 3p25-p26, 6p21, 17q11-ql2,
15g11-q13 y varias zonas de los cromosomas 7 y X son ademas interesantes para
entender la etiologia del autismo por su contenido génico.??



Fig.1. Regiones cromosomicas implicadas en la eticlogia del autismo.

Existen enfermedades genéticas que se relacionan con un mayor riesgo de
desarrollar el trastorno autista. Las mas comunes son la epilepsia, la esclerosis
tuberosa (TSC) y el sindrome del cromosoma X fragil, la segunda de ellas se debe a
mutaciones en los genes TSC1 (9q34) y TSC2 (16p13). Estudios epidemioldgicos
reflejan que la prevalencia de TSC en nifios con autismo es 100 veces mayor a la
esperada. El cromosoma X fragil es una de las causas mas frecuentes de retraso
mental en nifios y sobre 2-5% de los autistas presentan mutaciones en el gen
FMR1. No son tan frecuentes pero también se conocen casos de fenilcetonuria,
sindromes de Smith-Lemli-Opitz (SLO), de Sotos, Weaver, Angelman, distrofia
muscular de Duchenne y neurofibromatosis con caracteristicas autistas. Es
importante conocer la asociacién del autismo con otras enfermedades porque
algunas de ellas como SLO y la fenilcetonuria tienen tratamiento, y de otras se
conoce la causa genética (TSC y cromosoma X fragil), y puede ser interesante
desde el punto de vista del consejo genético.

Otro estudio encontré que el aumento en el tamafio o circunferencia de la cabeza
de los pacientes con ASD estaba asociado con una mutacién diferente del gen
HOXA1. Alrededor del 20% de las personas con autismo tienen una mayor
circunferencia de la cabeza. Es una de las caracteristicas fisicas reportadas con
mayor frecuencia en las personas con autismo. Ahora los investigadores quieren
saber si la mutacion afecta el tamano de la cabeza sélo en personas con autismo o
si afecta el tamafo de la cabeza en general, sin importar si tienen autismo o no. 2*

Muchas proteinas involucradas en el desarrollo neuroldgico y en la sinapsis han sido
implicadas en el autismo. Estas proteinas pueden dividirse por lo menos en siete
conjuntos (Cuadro 1), dependiendo de su participacion en la remodelacion de la
cromatina, en la dinamica de la actina en el citoesqueleto, en el andamiaje de las
proteinas en la sinapsis, en los receptores y transportadores, en los segundos
mensajeros, en la adhesion de células o en la comunicacidn entre ellas.?®



Cuadro 1. Genes involutrados en el utsmo

Genes Ciy Funcin Trastomo Qbservacion

Remodelacion de 1a cromating y regulacion de 1a expresion genética

MECP2 Xq28 Proteing encargada de 1a fa- DM, Rett Nifias con cazacteristicas aubstas, un nifio
€N de grupos metio ASD con ASD
FMRP Xq28 Proteina encargada de aunidn MR FXS,  20-40%% de nifios con FXS tenen ASD
del RNA ASD
EN2 7936 Factor de transcnpeadn ASD
HOXAY Tats Factor de ranscrpcidn ASD
WNT2 To31 Factor de transcripcidn ASD

Dindmica de actina en &l citoesqueleto

TSC1TSC2 Sq3/ Inactivacion de GTPasa TCS ASD en 43-86% de los paclentes con TS
16p13
NF1 17q11 Inactivactn de GTPasa NF1 Trastomos de aprendzaje en 30-45% en
pacientes con NF1
CAMP-GEF 2931 Activacsdn ce GTPasa ASD Vanantes raras observadas en ASD

Andamiaje de las proteina en la sinapsis

SHANK3 2913 Induccidn dencrinca MR ASD  Proteina de andamixe e neuroligna
Receptores y transportadores
GRIN2A 16p13 Receplor de NMDA ASD Asocacdn sonificativa
GRINK2 6qQ16-21 Recepior de kanato ASOD Dos estudios indepencientes
GABAR 15q12 Receptor GABA ASD La dupiicacin del cromosoma 15q es el
Mayor reameglo en ASD
CéAd 17p14 Transportador de serotonina ASD Evidencia para la heterogeneidad akéica
enASD
SLC25A13 2q3 Transportador de aspanato- ASD Dos 350C1aciones Positivas ¥ una negativa
ghtamato
OXTR 3p25-28 Recepior de oxtocna ASD
AVPRY 12914 Roceplor de vascpresna ASD
Segundos mensajeros
PRKCB1 16p112 Proteina onasa ASD
CACNAIC 12p133 Canal de caicio TS, ASD Disfuncién muibiorganica
NBEA 13913 Anclaje de [a proteina cnasa A ASD
Moléculas para la adhesion celular
NLGN4 Xp223 Formacién de sinapsis MR ASD  Autismo tipico, Asperger
NLGN3 Xq13.1 Formacion de sinapsis MR_ASD Autismo lipico, ASperger
NCAM TN Migracion neuronal ASD
Protemas secretadas
RELN o2 Migracidn neuronal ASD

Abreviaturas; ASD, Trastomos del espectro autista; Chy, cromosomas; FXS, Sindrome X frigh MR, Retraso mental; NF 1 Neurobromatosis
tpo 1, TCS, esclerosis tuberosa, TS, Sindrome de Timothy. (Persico, 2006)

En la Ultima década ha habido adelantos decisivos en el entendimiento de la
genética del autismo. En la actualidad los trabajos de investigacion se estan
enfocando en regiones especificas de los cromosomas, en las cuales se pueden
encontrar genes relacionados con el autismo. Estos avances han sido posibles
gracias a los estudios de las anormalidades cromosomicas en pacientes autistas, asi
como a los estudios de ligamiento genético. El conocimiento de las causas tanto
genéticas como ambientales del autismo ayudaran al diagnodstico, tratamiento e
incluso prevencién de este trastorno. En base a los datos obtenidos, es elemental
desechar la idea de que la etiologia del autismo es la falta de padres y otros
factores sociales, lo que se creyé por mucho tiempo era causa de muchos
problemas emocionales en los padres y familiares. Por ser un trastorno genético es
muy importante tomar en cuenta los factores ambientales, tales como el consumo
de tabaco, la alimentacion, las enfermedades infecciosas, la exposicién excesiva a
los rayos solares, la exposicidon a sustancias quimicas industriales y la radiacion
ionizante, que pueden propiciar cambios en la secuencia de los genes.

La vida moderna se caracteriza por una elevada exposicion a estos agentes, que
ponen en riesgo la salud del ser humano. Esto debe tomarse en cuenta con la
finalidad de prevenir posibles cambios genéticos que puedan llevar a concebir nifios
con los diferentes trastornos del espectro autista.?’



No existe por ahora un tratamiento que cure el autismo. En la actualidad el
tratamiento preferido estd basado en el analisis conductual aplicado (Applied
Behavior Analysis o ABA), puesto que estudios cientificos e independientes han
demostrado su utilidad para elevar el nivel de funcionamiento de los nifios con
comportamientos autistas. Se cree que un inicio temprano de la terapia y la
intensidad del mismo mejora las probabilidades de aumentar el nivel de
funcionamiento. Los nifios pueden llegar, con cursos intensivos tempranos e
individualizados de este tratamiento, a hablar, leer, escribir etc. El sistema CABAS
(comprehensive application of behavior analysis to schooling, -en espafiol aplicacién
comprensiva del analisis del comportamiento a la ensefianza-) es un sistema
cibernético de ensefianza, propuesto por el doctor Douglas Greer del Columbia
University Teachers’ College, que se individualiza en cada alumno.??

El grupo de expertos del Instituto de Salud Carlos III (Ministerio de Sanidad
espafiol) publicé en 2007 una Guia de buena practica para el tratamiento de los
trastornos del espectro autista que revisa la evidencia cientifica de los diferentes
abordajes terapéuticos y farmacologicos. El autismo sigue siendo una condicion de
reto para los individuos y sus familias, pero el prondstico en la actualidad es mucho
mejor de lo que era hace una generacién. En esa época, la mayoria de las personas
autistas eran ingresadas en instituciones. En la actualidad, con la terapia adecuada,
muchos de los sintomas del autismo se pueden mejorar, aunque la mayoria de las
personas tendran algunos sintomas durante todas sus vidas. La mayoria de las
personas con autismo son capaces de vivir con sus familias o en la comunidad.?82°

El prondstico depende de la severidad del autismo y del nivel de terapia que la
persona recibe. No existe ningln tratamiento Unico que sea el mejor para todos los
ninos. La mayoria de los expertos piensa que cuanto mas temprano se inicie el
tratamiento, mejor. Los programas para los nifios con autismo ensefian habilidades
basandose en una serie de pasos simples y empleando actividades altamente
estructuradas. Las tareas o puntos importantes se repiten con el tiempo para
ayudar a reforzar ciertos comportamientos.3°

Los tipos de programas pueden abarcar: 3!

e Terapia cognitiva o psicoterapia para ayudar a los nifios a manejar sus
emociones, comportamientos repetitivos y obsesiones.

e Capacitacion para los padres con el fin de ensefiarles técnicas que pueden usarse
en casa.

o Fisioterapia y terapia ocupacional para ayudar con las destrezas motoras y los
problemas sensoriales.

e Entrenamiento en contactos sociales, que con frecuencia se ensefa en un grupo.

e Logopedia y terapia del lenguaje para ayudar con la habilidad de la conversacién
cotidiana.

Los medicamentos como los inhibidores selectivos de la recaptacion de la
serotonina (ISRS), los antipsicéticos y los estimulantes se pueden usar para tratar
problemas como ansiedad, depresidn y agresion. Con tratamiento, muchos ninos y
sus familias pueden aprender a enfrentar los problemas. La interaccion social y las
relaciones personales todavia pueden ser un problema. Sin embargo, muchos
adultos se desempenan con éxito en trabajos tradicionales y pueden tener una vida
independiente, si tienen el tipo de apoyo apropiado disponible. La investigacidén ha



demostrado que una terapia del comportamiento y del lenguaje muy intensa puede
ayudar a algunos nifios.??

Los programas deben incorporar los intereses del nifio. Algunos se desenvuelven
mejor en pequefios grupos, otros en salones regulares con apoyo especial. El
entrenamiento vocacional puede preparar a los jévenes adultos para un trabajo. Su
terapia esta basada en el desarrollo del lenguaje, desarrollo fisico y ocupacional,
que puede mejorar las actividades de lenguaje. Los nifios con autismo necesitan
desarrollar sus patrones sociales.

Los programas efectivos de intervencién han de ser individualizados, segun la
intensidad del trastorno: estructurados, orientados a alcanzar unos objetivos
concretos; intensivos y extensivos a todos los contextos de la persona, y con una
participacion activa de los padres en coordinacion con el profesorado y otros
profesionales de apoyo. Esta es la mejor manera de conseguir que aprendan
nuevas competencias sociales, comunicativas, adaptativas y de juego, y a la vez
disminuir, en la medida de lo posible, los sintomas de autismo y otros problemas
asociados que pudieran presentar. Tampoco hay que olvidar que los familiares
necesitan de apoyo en multiples facetas: orientacidn, informacion sobre ayudas
econdmicas o fiscales, apoyo en el hogar, "canguros" para personas adultas,
programas de ocio, estancias cortas e intervenciones en crisis, etc. para poder ser
eficaces como coterapeutas, pero a la vez procurando llevar una vida semejante a
la de otros miembros de su comunidad. También han de conocer la existencia de
terapias controvertidas, no sustentadas en evidencias cientificas, a fin de que estén
precavidos y actlen con cautela frente a las mismas: dietas libres de gluten y
caseina, secretina, vitamina B6 con magnesio, dimetilglicina, oxigeno hiperbarico,
musicoterapia, antimicoticos, asi como inmunoterapia.33

Si bien el diagndstico etioldgico en el autismo, puede resultar dificil debido a la
relativamente baja frecuencia con la que se encuentra una causa especifica, nunca
debe obviarse el abordaje del mismo. Para orientar el proceso diagndstico, es
preciso partir de una amplia sospecha clinica sobre lo que se quiere buscar. Es
obvio, que el gran nimero de enfermedades genéticas relacionadas con el autismo,
y el costo elevado de algunos examenes genéticos, impiden en el momento actual
un cribado global de las mismas de forma sistematica. Similares consideraciones se
pueden hacer con lo que respecta a técnicas de neuroimagenes o neurofisiologia.

Aunqgue tanto Hans Asperger como Leo Kanner posiblemente observaron la misma
condicién, sus diferentes interpretaciones llevaron a la formulacién del sindrome de
Asperger, lo que lo diferenciaba al autismo de Kanner.

El trastorno autista se caracteriza, de acuerdo con el DSM-IV1, por alteraciones en
la interaccién social, en la comunicacidon y por comportamientos e intereses
estereotipados, limitados y repetitivos (DSM-1V, 1999: 74). Estos rasgos, que son
utilizados como criterios de diagnodstico, son también los elementos con los cuales
se disenan los tratamientos, tanto clinicos como psicoldgicos, que pretenden
alcanzar la rehabilitacion de quienes padecen alguno de estos sindromes. Debido a
gue el autismo comprende varios sindromes, la diferenciacion entre ellos
corresponde, en términos muy generales, al mayor o menor grado de manifestacién
de los sintomas. En la actualidad no es curable, por lo que los afectados y sus
familias deben aprender a convivir con este trastorno, pero si se rehabilita a
quienes lo padecen con el fin de convertirlos en individuos que responden a un ideal
del ser persona, nacido de las maneras de pensamiento y de accidon de Occidente
en las cuales "el peso, la voz, la posicion que se ocupa, el carisma y el autocontrol
constituyen nuestro sentido de la existencia y de la autonomia.



El DSM-IV (APA 1994) indica que para un diagndstico de autismo es necesario
encontrar las caracteristicas A, B, y C que se mencionan a continuacion:3*

¢ A. Un total de seis 0 mas manifestaciones de (1), (2) y (3), con al menos dos de
(1), al menos una de (2), y al menos una de (3).

1. Trastorno cualitativo de la relacién, expresado como minimo en dos de las
siguientes manifestaciones:

a. Trastorno importante en muchas conductas de relacion no verbal, como la
mirada a los ojos, la expresion facial, las posturas corporales y los gestos para
regular la interaccion social.

b. Incapacidad para desarrollar relaciones con iguales adecuadas al nivel de
desarrollo.

c. Ausencia de conductas espontaneas encaminadas a compartir placeres, intereses
o logros con otras personas (por ejemplo, de conductas de sefialar o mostrar
objetos de interés).

d. Falta de reciprocidad social o emocional.

2. Trastornos cualitativos de la comunicacion, expresados como minimo en una de
las siguientes manifestaciones:

a. Retraso o ausencia completa de desarrollo del lenguaje oral (que no se intenta
compensar con medios alternativos de comunicaciéon, como los gestos o mimica).

b. En personas con habla adecuada, trastorno importante en la capacidad de iniciar
0 mantener conversaciones.

c. Empleo estereotipado o repetitivo del lenguaje, o uso de un lenguaje
idiosincrasico.

d. Falta de juego de ficcion espontaneo y variado, o de juego de imitacién social
adecuado al nivel de desarrollo.

3. Patrones de conducta, interés o actividad restrictivos, repetitivos y
estereotipados, expresados como minimo en una de las siguientes manifestaciones:

a. Preocupacién excesiva por un foco de interés (o varios) restringido y
estereotipado, anormal por su intensidad o contenido.

b. Adhesién aparentemente inflexible a rutinas o rituales especificos y no
funcionales.

c. Estereotipias motoras repetitivas (por ejemplo, sacudidas de manos, retorcer los
dedos, movimientos complejos de todo el cuerpo, etc.).

d. Preocupacion persistente por partes de objetos.

e B. Antes de los tres afios, deben producirse retrasos o alteraciones en una de
estas tres areas: (1) Interaccion social, (2) Empleo comunicativo del lenguaje o (3)
Juego simbdlico.



e C. El trastorno no se explica mejor por un Sindrome de Rett o trastorno
desintegrativo de la nifiez.

Una caracteristica que se reporta cominmente, pero que no es necesaria para un
diagndstico, es la de déficits sensoriales o hipersensitividad sensorial. Por ejemplo,
a una persona autista puede molestarle un ruido que para una persona no autista
pasa inadvertido. En muchos casos la molestia puede ser extrema, hasta el punto
de llevar a comportamientos violentos. Por otro lado, un autista puede tener una
gran tolerancia al dolor. Algunos aseguran que no se percatan del hambre o de
otras necesidades bioldgicas. En algunos casos (no se conocen cifras exactas),
puede haber un comportamiento auto-dafiino, por ejemplo, el de golpearse la
cabeza contra una pared. Otros comportamientos tipicamente descritos son los de
dar vueltas constantemente y aletear con las manos. Otros desoérdenes, incluyendo
el sindrome de Tourette que es un trastorno del desarrollo neuroldgico
caracterizado por multiples tics motores y vocales, que aparecen en la infancia y a
menudo se acompafan por alteraciones de la conducta., impedimentos en el
aprendizaje y el trastorno de déficit de atencion, a menudo concurren con el
autismo, sin causarlo. Debido a razones aun desconocidas, alrededor del 20 al 30%
de las personas con autismo también tienen ataques epilépticos durante la
adolescencia.®

Algunos autistas consideran que el autismo les da ciertas ventajas. Este es el caso
del Premio Nobel de Economia Vernon Smith, quien dice que el autismo es una
"ventaja selectiva", ya que le proporciona la habilidad para hiperconcentrarse (una
habilidad también apuntada por personas con TDAH). La creencia comun de que los
autistas no tienen sentimientos no tiene una base real. De hecho los autistas
parecen ser bastante sensibles en muchos sentidos. La dificultad se presenta en la
expresion de los sentimientos, que se interpreta como una falta de los mismos. Los
autistas suelen referirse a sus caracteristicas obsesivas como "perseverancias", y
en algunos casos las consideran ventajosas. Algunos autistas cambian sus
"perseverancias" con regularidad y otros tienen una sola "perseverancia" principal
de por vida. La mayoria de los padres de ninos autistas empiezan a sospechar que
algo no esta bien cuando el nifio tiene 18 meses y buscan ayuda hacia los 2 anos
de edad. Los nifios con autismo se caracterizan por presentar dificultades en: 3¢

¢ Juegos actuados.
e Interacciones sociales.
e Comunicacién verbal y no verbal.

Algunos nifios con autismo parecen normales antes de 1 6 2 afos de edad y luego
presentan una "regresion" subita y pierden las habilidades del lenguaje o sociales
que habian adquirido con anterioridad. Esto se denomina tipo regresivo de
autismo.!?14

Caracteristicas de las personas con autismo:

e Son extremadamente sensibles en cuanto a la vista, el oido, el tacto, el olfato o el
gusto (por ejemplo, pueden negarse a vestir ropa "picante" y se angustian si se los
obliga a usar estas ropas).

e Experimentan angustia inusual cuando se le cambian las rutinas.

e Efectian movimientos corporales repetitivos.



e Muestran apegos inusuales a objetos.

Los problemas de comunicacion abarcan:

La incapacidad de iniciar o mantener una conversacion social.

Comunicacién con gestos en vez de palabras.

Desarrollo del lenguaje lentamente o no se desarrolla en absoluto.

No ajustan la mirada para observar objetos que otros estan mirando.

¢ No se refieren a si mismos correctamente (por ejemplo, dice "usted quiere agua",
cuando en realidad quiere decir "Yo quiero agua").

¢ No sefialan para dirigir la atencidn de otros hacia objetos (ocurre en los primeros
14 meses de vida).

¢ Repiten palabras o memoriza pasajes, como comerciales.
¢ Utilizan rimas sin sentido.

Interaccion social:

e Tienen dificultad para hacer amigos.

* No participan en juegos interactivos.

¢ Son retraidos.

e Pueden no responder al contacto visual o a las sonrisas o puede evitar el contacto
visual.

e Pueden tratar a otros como si fueran objetos.
¢ Prefieren pasar el tiempo solos y no con otros.
e Muestran falta de empatia.

Respuesta a la informacion sensorial:

¢ No se sobresaltan ante los ruidos fuertes.

e Presentan aumento o disminucidon en los sentidos de la visidn, oido, tacto, olfato o
gusto.

e Los ruidos normales les pueden parecer dolorosos y se llevan las manos a los
oidos.

¢ Pueden evitar el contacto fisico porque es muy estimulante o abrumador.

¢ Frotan superficies, se llevan objetos a la boca y los lamen.



e Parecen tener un aumento o disminucion en la respuesta al dolor.
Juego:

¢ No imitan las acciones de otras personas.

e Prefieren el juego ritualista o solitario.

e Muestran poco juego imaginativo o actuado.
Comportamientos:

¢"Se expresan" con ataques de cdlera intensos.

e Se dedican a un solo tema o tarea (perseverancia).
e Tienen un periodo de atencion breve.

e Tienen intereses muy restringidos.

e Son hiperactivos o demasiado pasivos.

e Muestran agresion a otras personas o0 a si mismos.
e Muestran gran necesidad por la monotonia.

¢ Utilizan movimientos corporales repetitivos.

Se reconoce universalmente que la intervencion precoz bien adaptada a las
necesidades individuales constituye un paso esencial hacia la integracidn social. Por
tanto, siempre que se suscite alguna sospecha hay que llevar a cabo la
intervencion, tan rapidamente como sea posible.

Tan pronto como se haya confirmado el diagndstico, este debe de ser compartido
con los familiares, que han de recibir una informacién explicita y completa.
Cualquier persona en la que se sospeche la presencia de un trastorno incluido
dentro del espectro del autismo debe tener derecho a una evaluacion clinica
completa, a una revisiéon médica, y a una serie de pruebas complementarias. Esta
evaluacién es de gran importancia a fin de lograr un diagnoéstico preciso y sera la
base para cualquier intervencién. Cada evaluacién clinica debe iniciarse con una
historia detallada de todos los sighos que preocupen a los familiares, una historia
del desarrollo que haga hincapié en el nivel global del mismo, y un inventario de
enfermedades anteriores.

El clinico ha de prestar atencién a todos los signos asociados que puedan resultar
interesantes para el diagndstico diferencial. Al anotar cuidadosamente la historia
familiar, se debe de indagar una serie de factores en los familiares de primer grado
y en los demas familiares, autismo, variantes menores del autismo, retraso mental,
fragilidad X, esclerosis tuberosa, por su implicacion cara a la necesidad de una
exploracidon genética o cromosomica. Desde el principio se han de valorar también
las fortalezas y debilidades de cada familia. Es preciso observar a cada persona en
situaciones diversas. Tanto en situaciones mas estructuradas como en menos
estructuradas. Las y los clinicos han de estar dispuestos a observar a la persona
bien directamente, o mediante un video, en su casa y en un tercer entorno, centro
de dia, escuela, o trabajo.'3-15



La evaluaciéon debe llevarla a cabo un equipo multidisciplinario con una adecuada
experiencia en el campo del autismo y los trastornos generalizados del desarrollo,
que utilice instrumentos validados internacionalmente: cuestionarios, entrevistas,
escalas de observacion, como por ejemplo la Entrevista Diagndstica del Autismo ,
Escalas de Observacién Diagnostica del Autismo , Escala de Adaptacién Conductual
, Escala de Evaluacion del Autismo Infantil , Entrevista Diagnéstica para los
Trastornos Sociales y de Comunicaciéon , Evaluaciéon Resumida de la Conducta,
entre otros.36

Es necesario considerar que el autismo no sélo afecta el desarrollo y bienestar de
los afectados, sino también en sus familiares y el entorno social. La sintomatologia
y la gravedad de estos trastornos, hace que se precise un plan de deteccién precoz
y tratamiento multidisciplinario sistematico y organizado por profesionales
capacitados.

Esta realidad hace necesario que todos los profesionales en |la a Atencidén Primaria
de Salud tengan conocimiento de los principales sintomas y signos de este
trastorno, asi como el manejo comunitario, por ser precisamente estos los servicios
de salud mas cercanos al paciente para proporcionar a la familia informacion, apoyo
y pautas de tratamiento.
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