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EFECTIVIDAD DEL SCREENING CON CHECKLIST FOR AUTISM IN TODDLERS CHAT
PARA LA DETECCION DE TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA EN NINOS DE 18
MESES A 5 ANOS.I.

1. RESUMEN

ANTECEDENTES: El Trastorno del Espectro Autista (TEA) es un trastorno neuropsiquiatrico
que presenta alteraciones del lenguaje, interaccion social y conductas estereotipadas. Se
cuenta con diversas herramientas de deteccion temprana y diagnostico, pero son el Checklist
for Autism in Toddlers (CHAT) y Autism Detection in Early Childhood version en espafiol
(ADEC-SP) los unicos adaptados y validados en México. En nuestro pais no contamos con
herramientas de screening validadas y desconocemos la prevalencia del evento, la cual se
ha reportado va en ascenso.

OBJETIVO: Estimar el poder estadistico del CHAT como herramienta de screening para
Trastorno de Espectro Autista en nifios de 18 meses a 5 afios.

METODOLOGIA: Se incluyeron nifios entre 18 meses y 5 afios de edad de la ciudad de
Hermosillo, Sonora, con un tamafio de muestra calculado de 62 nifios. Previa capacitacion, el
personal de salud de primer contactoaplico el CHAT a todos los nifios y posteriormente el
ADEC-SP como mejor estandar diagnostico. Se describio la distribucién proporcional de las
variables y cuando fue posible se estimaron medidas de tendencia central, las diferencias en
las variables analizadas fueron probadas mediante un test de chi-cuadrada para igualdad de
proporciones.

RESULTADOS: Se incluyeron 98 nifios (edad media 46 meses). Los nifios detectados con
CHAT fue de 4% (4/98), media de edad de 41.8+7.2 meses, todos fueron hombres, de estos
el diagndstico de TEA se establecio en 2% (2/98) de los nifios a través del ADEC-SP, uno
con Trastorno Generalizado del Desarrollo (TGD) de 36 meses y otro con un trastorno
inespecifico del desarrollo de 51 meses. Dos nifios que aprobaron el CHAT de 40 y 57
meses, al aplicarse ADEC-SP presentaron puntaje sugerente de TGD, esto da un total de 4%
de nifios con diagnéstico de TEA en esta poblacién especifica. Se estimé una sensibilidad
del 50%, especificidad del 98%, VPP del 50% y VPN del 98%, para el CHAT. Hubo una
diferencia significativa entre la edad de los casos detectados por CHAT con una media de
41.8+7.2 meses contra 46.3+14.7 meses de edad de los no casos (p 0.0027). No hubo
relacion significativa entre TEA y macrocefalia, solo un nifio con autismo clasico de 36 meses
presentd macrocefalia. El fallo en juego simulado fue el item mas consistente, presente en
tres de los cuatro pacientes con puntaje sugerente de TEA.

CONCLUSIONES: Se cuenta con diversas herramientas para realizar una deteccion
temprana, pero ninguna cuenta con el suficiente poder estadistico para ser recomendada de
forma universal. El TEA es mas frecuente de lo que suponemos (4%) espcificamente en esta
poblacién y se esta diagnosticando a una edad en la que un programa de intervencién NO
ofrece al individuo la limitacion de sus discapacidades sociales.

El conocimiento del desarrollo normal y de las alteraciones inherentes al espectro autista son
la herramienta mas util y efectiva de deteccion.

Palabras clave: Trastorno de espectro autista, Checklist for Autism in Toddlers (CHAT),
Autism Detection in Early Childhood (ADEC), Sensibilidad, Especificidad.



2. ANTECEDENTES

La palabra autismo (del griego autos: uno mismo) fue acufiada inicialmente por
Breuler en 1911 para describir un desorden que encajaba a través de los sindromes
esquizofrénicos. Fue usada en un sentido ligeramente diferente por Kanner en 1943 en un
articulo titulado: “Autistic Disturbance of Affective Contact”, en el que describe 11 nifios que
tienen en comun un patrén de comportamiento caracterizado, por una falla a temprana edad
(menos de 3 afos) para realizar contacto afectivo con otros individuos en su entorno.

Varias aportaciones acerca del origen de esta condicion han sido obtenidas a través
de observaciones clinicas. Bender en 1956 y O’Gorman en 1967, por ejemplo, consideraron
que el autismo podria ser incluido en el termino general de esquizofrenia. Otros autores
como Van Krevelin en 1952 y Rutter en 1965, vieron al autismo infantil como una entidad
separada de la esquizofrenia y que era resultado de cambios organicos desconocidos en el
sistema nervioso central. Rimland en 1964 afirmé que era una disfuncion especifica del
sistema reticular.

Otros autores sugirieron que era una variante de retraso mental. En 1969 Clancy,
propone al autismo como un sindrome clinico Unico y propone un método diagndstico basado
en 14 puntos que ya incluyen las alteraciones caracteristicas de la afectividad, del juego, las
rutinas, la falta de contacto visual y comunicacion verbal con otras personas Yy relacion
anormal con objetos inanimados 2.

El término tamizaje, cribaje o screening se refiere a la identificacion prospectiva de una
patologia por medio de pruebas especificas 0 examen directo del paciente, con miras de una
prevencion o reduccion de la morbilidad y las discapacidades consecuentes del
padecimiento.

En la actualidad no se dispone de una herramienta de tamizaje adecuada para la
deteccién de los trastornos neurolégicos y del desarrollo en pacientes pediatricos. Se esta
realizando un esfuerzo para unificar criterios respecto a los sintomas que se ven alterados en
este tipo de pacientes. Todo esto ha limitado el uso generalizado de pruebas de cribado. El
riesgo de un segundo hijo autista es 100 veces mayor que en la poblacién general, y las
posibilidades de un problema en la comunicacién y el desarrollo cognitivo también son
superiores en estos individuos.?

Los indicadores tempranos de conducta autista son el aislamiento, contacto visual
anormal, retraso en el habla, falta de sonrisa, limitada imitacion de movimientos, aparente

sordera haciendo caso omiso de los demas y limitacion del juego simulado. Basado en estas



observaciones se han desarrollado diversas escalas que pueden actuar como herramientas
de deteccion oportuna, ya sea en primero o segundo nivel de salud.

El CHAT fue disefiado por el Dr. Baron Cohen para identificar prospectivamente los
sintomas de espectro autista a los 18 meses de edad, esta edad fue elegida porque en este
lapso aparecen la atencion conjunta y el juego simulado en condiciones normales del
desarrollo. En un primer estudio el CHAT predijo correctamente 4 casos de autismo
detectados a los 18 meses, estos fueron detectados de entre 41 nifios que eran hermanos
de pacientes ya diagnosticados con autismo. Posteriormente se realiz6 un estudio
poblacional donde se incluyeron 16 235 nifios con una media de edad de 18.7 meses, los
nifios que resultaron positivos en el primer screening fueron reevaluados un mes después,
esto incremento en 38% la proporcion de nifios diagnosticados con autismo clésico, y se
obtuvo un valor predictivo positivo del 75% tanto para autismo como para trastornos
generalizados del desarrollo. Basados en este hallazgo se propuso que el CHAT puede ser
una herramienta Gtil de deteccidn, sobre todo en caso de que los profesionales de la salud y
los padres tengan preocupacién acerca de los aspectos del desarrollo de los nifios.

La Academia Americana de Pediatria, estipula la busqueda de autismo y trastornos
generalizados del desarrollo de forma sistematizada en los servicios de salud, dentro de la
bateria de métodos de screening se encuentra el CHAT, cuya principal limitante es su baja
sensibilidad, motivo por el cual es aun controversial su uso como instrumento universal de
deteccion.®

En 1995 la Dra. Alexia Ritazzi, originaria de Argentina, realizé una traduccion del
CHAT, en la que se utilizan modismos propios de su pais de origen (versién electrénica
disponible en la pagina Autism Research Centre www.autismresearchcentre.com).* En el
2007 el Dr. Agenor Limon de la Universidad de Irvine California realiza una modificacion mas
acorde al espafiol de nuestro pais, publicada en la Gaceta Médica de México, esta fue
autorizada por el realizador original del CHAT en inglés.® En nuestro pais no tenemos
conocimiento de la existencia de un estudio poblacional donde se haya aplicado una prueba
de tamizaje para sindrome de espectro autista y tampoco conocemos la prevalencia del

evento.



3. MARCO TEORICO

El desarrollo ha sido definido desde el punto de vista psicolégico como la aparicion,
evaluacion y consolidacién de las estructuras que sustentan las funciones mentales de un
individuo, que interactian con su medio fisico y social en un tiempo que se sitla
arbitrariamente, desde la época perinatal hasta la adolescencia.

Las funciones mentales que el nifio adquiere progresivamente incluyen la inteligencia
y el aprendizaje, a través de los cuales entiende y organiza su mundo, la coordinacion motriz
gue le permiten movilizarse y manipular objetos, el lenguaje a través del cual se comunica
con otros, comprende y habla su idioma y finalmente las funciones emocionales, empéaticas y
sociales a través de los cuales expresa sus emociones, sentimientos y se relaciona con los
demas. El desarrollo de estas funciones o desarrollo psiquico se conoce también como
desarrollo psicologico o psicomotor.

Es muy importante conocer el desarrollo normal del nifio antes de diagnosticar un
trastorno del mismo, para valorar el desarrollo normal existen diversas herramientas como el
DENVER, la escala de Gesell, etc.’

Los trastornos del espectro autista son trastornos del desarrollo que se caracterizan
por problemas en el area cognitiva, social y comunicacion, se acompafan de conductas
estereotipadas entre ellas autoagresion, ecolalia y el apego estricto a las rutinas. Se han
clasificado en el Manual de Diagnéstico Estadistico de Trastornos Mentales IV (conocido por
sus siglas en inglés como DSM-IV) de la siguiente forma: Trastorno Autista o Autismo
Clasico, Sindrome de Asperger, Trastorno Desintegrativo Infantil, Sindrome de Rett y
Trastorno Inespecifico Generalizado del Desarrollo.

Epidemiologia

Respecto a la magnitud del problema, se sabe que en Estados Unidos de América
segun el reporte de Centers for Disease Control and Prevention (CDC), entre 407 500 nifios
de 14 localidades se encontraron 2 685 (0.66%) casos con TEA, la prevalencia de estos
trastornos varia de 3.3 — 10.6 por 1000 nifios, lo que representa alrededor de 1 caso por
cada 150 nifios. La razén varon/mujer fue de 1:3.4 a 1:6.5 y la mediana de diagnéstico fue de
entre 49 y 66 meses. El reporte mostré un aumento en la prevalencia. Este pudo deberse a:
1) A que la definicion clinica de autismo incluye ahora un mayor nimero de trastornos; 2) A
gue un mayor numero de maestros, meédicos y padres estan mas informados acerca del

comportamiento autista; 3) A que los nifios con retraso mental y autismo tiene ahora, como



diagnostico primario el autismo; 4) A la mayor colaboracion de los servicios escolares y la
comunidad en el diagnéstico y manejo de estos trastornos.®’

En Espafia el Grupo de Estudio Sobre la Deteccion Temprana sefiala que la edad
media de sospecha es alrededor de los 22 meses, la primera consulta se realiza cuatro
meses después y se obtiene un primer diagnostico especifico casi a los 52 meses de edad.
Muchas veces se retrasa mas de un afio en obtener un primer diagnéstico y se accede
finalmente a los 2 afios y medio de haber iniciado las consultas.®

Es conveniente sefialar que la tasa de incidencia del TEA, en la poblacion general va
en ascenso de 2 x 1,000 hasta 1 x 91 - 150. El factor genético confiere mayor riesgo de tener
otro nifio autista en la familia de 10 hasta 100 veces mas.®

Kim et al en un estudio realizado en la poblacién total de nifios entre 7 y 12 afios de
una provincia de Corea, encontraron una prevalencia de 2.64%, esta cifra es la mas alta
reportada hasta este momento.®

En México se tiene un censo de 46 000 pacientes que padecen trastorno generalizado
del desarrollo (incluyendo los cinco diagndsticos).

Etiologia

Las teorias sobre la etiologia del autismo son diversas, existen asociaciones bien
demostradas y otras que se han ido dejando a un lado al comprobarse su baja relacion
causal al evento.’

El autismo ha sido ligado a una gran variedad de agresiones prenatales y postnatales.
Las complicaciones obstétricas (sangrado uterino) han sido asociadas con autismo,° sin
embargo algunos estudios, como los realizados por Deb y Zwaigenbaum no muestran
relacién causal significativa.***? La exposicion intrauterina a talidomida y valproato ha sido

asociada como causa de autismo en algunos nifios.***

Los niveles de algunos
neuropéptidos como la substancia P, el péptido intestinal vasoactivo, polipeptido activador de
la adenilato ciclasa hipofisiaria, péptido gen-relacionado a la calcitonina y el factor de
crecimiento nervioso neurotrofina, todos estos tuvieron una concentracion elevada en la
sangre de corddn de los nifilos que posteriormente recibieron el diagndstico de autismo o
retraso mental.’® Factores maternos como anticuerpos antineurona que se fijaban a las
células cerebelares de fetos murinos, se encontraron en el suero de la madre de 2 nifios, uno
con autismo y otro con retraso severo en el lenguaje.*®

Larsson et al en el 2005 publicaron un estudio retrospectivo donde analizan los

antecedentes de 698 nifios con diagnostico de autismo y encontraron como factores de



riesgo: APGAR bajo a los 5 minutos con un RR 1.89, edad gestacional al nacimiento menor
de 35 semanas RR 2.45 e historia familiar por parte de los padres de alteraciones
psiquiétricas, esquizofrenia y psicosis RR 3.44, alteraciones afectivas RR: 2.91."" No se ha
demostrado que la hiperbilirrubinemia sea un factor de riesgo para este padecimiento.*®

La infeccion congénita por rubéola, inicialmente se encontré altamente asociada con
autismo segun el reporte de Chess en 1971,'° pero en publicaciones méas recientes en
poblaciones autistas solo se ha asociado a un 0.75% de los casos, segun lo reportado por
Fombonne en 1999.%° Debido a la cobertura de vacunacién en los paises occidentales, la
rubéola ha disminuido significativamente su incidencia. Otras infecciones pre y postnatales
como H. influenzae y Citomegalovirus, pueden causar autismo cuando dafian de forma
significativa el sistema nervioso central inmaduro.*

En una revision de muchos estudios epidemiolégicos, no se encontrdé asociacion entre
el autismo y la enfermedad inflamatoria intestinal o con la vacuna triple viral SRP (sarampién,
rubeola, parotiditis).?’ Esto contradice una publicacién previa hecha por Wakefield donde se
asocian alteraciones intestinales como hiperplasia nodular linfoide de ileon y colitis
inespecifica con alteraciones del desarrollo.?? Largas series han analizado la prevalencia de
autismo antes y después de la vacunacion universal contra SRP y no se ha encontrado una
asociacion.”® ?* Algunos investigadores como Bernard postulan que es el conservador
timerosal a base de mercurio, mas que la vacuna en si, lo que da un riesgo de alteraciones
en el desarrollo.?® Esta teoria también ha sido debatida (Nelson et al 2003).°

La epilepsia tiene una alta asociacion con el autismo, padeciéndolo 1 de cada 3
individuos con sindrome del espectro autista en edad adulta. La epilepsia puede ser
subclinica, encontrando un electroencefalograma (EEG) con trazo epileptiforme pero sin
convulsiones, y es particularmente frecuente en los trastornos desintegrativos.?’ Los
espasmos infantiles (Sindrome de West) son los que, de manera particular, resultan en
alteraciones del lenguaje y retraso mental, especialmente cuando la actividad epileptiforme
involucra ambos l6bulos temporales.?®

Los sintomas del comportamiento autista son frecuentes en fenotipos como Esclerosis
Tuberosa (ET) y el Sindrome de “X” Fragil (SXF), pero estas 2 patologias solo se presentan
en la minoria de los casos de autismo.?® Dada la alta tasa de epilepsia en nifios con ET y la
asociacion de epilepsia y autismo, se ha observado que el 25% de los pacientes con ET

30,31

tienen autismo. La ET es un sindrome neurocutdneo autosémico dominante,

caracterizado por 2 mutaciones genéticas TSC1l localizado en 9g y TSC2 en 16p,



caracterizado por hipopigmentaciéon u otras manifestaciones cutaneas y hamartomas en
multiples 6rganos. A estas lesiones se les ha llamado “tubers”, cuando estan localizadas en
el cerebro y son las causantes de la epilepsia, la cual se observa en mas de 75% de los
nifios con ET. En los estudios de poblaciones con autismo se han reportado tasas de ET de
1.1% a 1.3%, que, aunque son bajas, son 30% mas altas que en la poblacién general.*?

El SXF es un trastorno ligado al cromosoma X que ha sido significativamente asociado
con autismo. Se caracteriza por alteraciones faciales, macroorquidismo en la edad adulta y
alteraciones cognitivas de severidad variable. Es causado por aumento en las repeticiones
del trinucleétido CGG en el gen FMR1 (Fragil X Mental Retardation 1). Aproximadamente
30% de los individuos con SXF se pueden englobar en el sindrome del espectro autista.?*>*
Esta cifra ha aumentado en los Ultimos afios debido a la mejoria en los estudios
citogenéticas, asi como al aumento del diagnéstico en mujeres. *

Se han descrito otros sindromes asociados con TEA como sindrome de Angelman,
distrofia muscular de Duchenne, sindrome de Sotos, sindrome de Williams, Hipomelanosis
de Ito, sindrome de Cowden, sindrome de Mdebius, Smith-Lemli-Opitz, Sindrome Alcohdlico-
Fetal, entre otros.®

El autismo también puede ocurrir en el contexto de los errores innatos del
metabolismo. La fenilcetonuria no tratada es una causa metabdlica bien documentada de
autismo, sin embargo la causa es incierta, ya sea debido al severo retraso mental o a la
alteracion de las vias dopaminérgicas.*® Page et al, reportan una asociacién entre aumento
en la secrecién de acido Urico y autismo, con disminucidén de algunos sintomas con terapia
antihiperuricosurica.*’

Aungue la asociacion entre autismo y estos sindromes es convincente, sélo se
presenta en la minoria de los casos, aproximadamente en menos del 10% de los mismos.

También se cuenta con evidencia fuerte y convincente para considerar al autismo
como una entidad hereditaria. Primeramente la tasa de recurrencia en familiares de
individuos afectados es del 2 al 8%, mucho mas elevado que en la poblacion general. Los
estudios en gemelos monocigotos reportan una tasa de concordancia mayor al 60% y del
10% entre gemelos dicigotos.®

A pesar de la evidencia en estudios familiares y en gemelos, los genes involucrados
aun no se conocen. Estudios hechos en familias con mas de un miembro afectado indican
gue 10 o mas genes interactian para causar autismo. Es una alt eraciébn multigénica que

puede causar fenotipos similares con alteraciones “sinergistas” de diferentes genes o la



combinacion de genes en diferentes familias. Estas alteraciones genéticas confieren, en
teoria, un umbral bajo, para que junto con interacciones ambientales se produzca el fenotipo
autista. Estas caracteristicas de “herencia multifactorial” se comparten con padecimientos
como la obesidad y diabetes.® *

Algunos de las alteraciones genéticas asociadas al autismo se encuentran en los
siguientes cromosomas: 1p, 2932, 3p25-p26, 5q, 6921, 7922, 7q31-g33, 13q, 15911-q13,
16p13, 17, 19p, X. Entre las proteinas para las que codifican estos genes estan receptores
de neurotransmisores, proteinas estructurales del SNC, complejos de enfermedades como
ET (16p13), entre otros.’

Dentro de las bases neurobiol6gicas se ha encontrado que durante los primeros afios
de vida el cerebelo, el tallo cerebral, los I6bulos frontales y parietales, el hipocampo y la
amigdala son mas grandes de lo normal. Hay disminuciéon de la complejidad del neuropilo,
alteraciones de las minicolumnas frontales y temporales, alteraciones en el tamafio y numero
de células en la banda diagonal de Broca, nucleo cerebelares profundos y la oliva inferior,
heterotopias en la corteza y tallo cerebral. Las neuronas del hipocampo, amigdala y otras
regiones limbicas se encuentran densamente agrupadas, mientras que el numero de células
de Purkinje en el cerebelo es anormalmente bajo. Sin embargo, las relaciones entre las
alteraciones anatémicas y los sintomas del autismo estan lejos de resolverse.’
Recientemente Belmonte propone que el SEA podria ser resultado de alteraciones en la
conectividad neuronal, lo que produciria una baja relacion sefal-ruido (tanto de entrada como
de salida) de la informacion en el sistema nervioso central. Esto permitiria explicar la menor
capacidad en la seleccién entre diferentes entradas sensoriales, ademas de las alteraciones
perceptuales como la hiperacusia. *°

Las alteraciones en la conectividad neuronal parecen estar relacionadas con el rapido
crecimiento del cerebro entre los 2 y 4 afios de edad, el cual es seguido por un arresto del
crecimiento en etapas posteriores, por o que la macrocefalia no persiste en la edad adulta.
El 20 al 30% de los pacientes muestran macrocefalia (+ de 2DE para la edad), esto se ha
corroborado en estudios de resonancia magnética (RM) y en estudios postmortem donde el
peso de los cerebros es mayor. Esta macrocefalia se ha llegado a considerar un
“biomarcador”. ' #?

Se ha postulado que los pacientes con TEA pueden tener alteracion del Sistema de
Neuronas en Espejo (SNE), es un conjunto de neuronas que controla nuestro movimientos y

responde de forma especifica a los movimientos e intenciones de movimiento de otros



sujetos. Son neuronas con respuestas que se han denominado bimodales: visuales y
motoras. Fueron descritas por Rizzolatti inicialmente en la corteza motora de los primates
superiores y, con posterioridad, su existencia se ha demostrado en otros animales y hay
buenas evidencias de que en el ser humano constituyen un complejo sistema neuronal que
participa de forma importante en la capacidad de reconocimiento de los actos de los demas,
en la identificacién con éstos, e incluso en su imitacion, razén por la cual se han denominado
‘neuronas en espejo’.

Si el SNE estd en verdad involucrado en la interpretacion de las intenciones
complejas, entonces una disrupcién de este circuito neuronal podria explicar algunos signos
cardinales de este trastorno—ausencia de empatia, déficit del lenguaje, pobre imitacion, etc.
constituirian también el tipo de manifestaciones esperables si hubiera una disfuncién en las
neuronas en espejo.

La primera evidencia experimental de una posible disfuncion de este sistema neuronal
en los niflos autistas provino del grupo de Ramachandran en la Universidad de California, el
cual demostré que los sujetos normales presentan una supresion del ritmo mu en regiones
sensorimotoras cuando realizan o cuando observan a otro realizar actos motores especificos.
En contraste, los nifios autistas no muestran datos electroencefalograficos (supresion del
ritmo mu) cuando observan a otros sujetos realizar actos motores, lo cual sugiere que el SNE
no se activa normalmente y, por tanto, son incapaces de este reconocimiento empatico de
las conductas de los demas. El grupo de Hari, de la Universidad de Helsinki, encontrd déficit
del SNE en nifios con autismo utilizando resonancia magnética funcional demostraron una
reduccion de la actividad en la corteza prefrontal de individuos con autismo.**

Se ha encontrado alteracion en la sintesis de serotonina, con lo que se especula el rol
neurotréfico de la serotonina en el desarrollo normal del cerebro.

Aungue la neuroimagen ha detectado anormalidades volumétricas y funcionales, no se
ha identificado un marcador fiable, por lo que no esta indicada de rutina en los pacientes con
TEA.

Cuadro clinico

En el aspecto clinico, se observa afeccion en las habilidades sociales, patrones de
comportamiento estereotipado y repetitivo, intereses y actividades rutinarias, ademas de
retraso en el lenguaje. Uno de los aspectos mas dificiles para el reconocimiento del TEA, es

la gran heterogeneidad de las caracteristicas de cada nifio. No hay ningun signo



patognomonico, aunque las alteraciones tempranas de la socializacion parecen ser un
marcador fiable.

Aunque los déficits sociales son tempranos y especificos, pueden ser sutiles vy
reconocidos de forma tardia por los padres. Los problemas del habla son los que mas llaman
la atencion de los padres, quienes empiezan a preocuparse alrededor de los 15 a 18 meses
acerca de este retraso, sin embargo, pueden omitir los comentarios de los hallazgos con su
médico por varios meses. Las manifestaciones clinicas pueden incluso pasar inadvertidas, en
algunos casos hasta la edad escolar, cuando los maestros notifican la dificultad para
interaccionar con sus companeros.

La atencidén conjunta es un comportamiento, normal, espontdneo que ocurre mientras
el nifio observa un objeto 0 evento con otra persona y que concluye en una comprension
compartida de lo observado. Dentro de un desarrollo normal, aproximadamente a los 8
meses, el nifio puede seguir la mirada de sus padres y mirar en la misma direccion. A los 10
a 12 meses el nifio puede “seguir un punto”, si el padre apunta hacia un objeto interesante y
dice “jMira!” el nifio volteara a la direccidon deseada y después de ver el objeto/accidén se
volvera hacia los padres para reconocer y compartir la expresion. Los nifios con TEA no
pueden realizar esta accion, incluso aunque se ordene en voz alta, pueden mirar a la
direccion indicada pero no reconocen la expresion.

Entre los 9 y 14 meses se desarrolla el gesto protodeclarativo, que es la habilidad de
sefalar para que otras personas miren, como un fin en si mismo, para mostrar sus intereses.
Este déficit se considera especifico del TEA, ya que hay otro tipo de gesto para sefialar, el
gesto protoimperativo (sefialar objetos fuera de su alcance para conseguirlos) que no esta
consistentemente alterado en el TEA.

Las alteraciones en la atencion conjunta y en el gesto protodeclarativo son un
predictor importante para el desarrollo del lenguaje, ademas se requieren para una adecuada
interaccion con expresiones emocionales, sonidos, palabras y otros gestos.

Las alteraciones en los estimulos sociales ocurren de forma temprana, principalmente
en lo que respecta a la respuesta al llamado por su nombre, que aparece entre los 8 y 10
meses. Esto también nos obliga a descartar alteraciones de la audicién, ya que no es un
hallazgo especifico de los nifios con TEA. Hay una deficiencia para reconocer los estados
emocionales de los otros. Todo esto aunado a limitaciones del lenguaje conlleva a relaciones

sociales deficientes.



El retraso en el lenguaje se considera un marcador de TEA, sobre todo cuando el nifio
no desarrolla otros gestos compensatorios para tratar de comunicarse. Sin embargo, los
nifios con afeccion leve y cognicidon normal pueden tener habla, pero esta no es funcional y
fluida, puede ser estereotipada, repetitiva o tomada de videos o programas televisivos.
También se puede presentar un lenguaje avanzado como el caso de “los pequefos
profesores” como se les conoce a los pacientes con Sindrome de Asperger. La ecolalia
puede ser muy simple o incluso ser tan compleja, que puede aparentar un vocabulario
“‘avanzado” con una gramatica y sintaxis sofisticada, el clinico puede descartar esto, al
observar una disociacion entre el lenguaje y el retraso receptivo para obedecer comandos
simples. Pueden inventar palabras o unir palabras en una sola. También existen alteraciones
previas al habla como son: retraso en el reconocimiento de la voz de los padres o
cuidadores, retraso del balbuceo después de los 9 meses, falla 0 ausencia de los gestos
previos al habla (sefialar, ensefiar, mover), retraso en la vocalizacion alternante con los
padres que usualmente empieza a los 6 meses.

Aproximadamente 25 a 30% de los niflos con TEA empiezan a decir palabras pero
dejan de hacerlo entre los 15 y 24 meses. Esta regresion puede ser subita o gradual y se
puede acompafar de comportamiento atipico, como interés inusual por ciertos objetos y
otros estimulos no sociales. Esta regresién puede ser enmascarada por el nacimiento de un
hermano o algun otro evento, lo que puede retrasar el diagnéstico. Esta regresion es una
buen marcador de TEA.

Se observan alteraciones del juego como retraso del juego simulado o persistencia de
juego sensorio-motor ‘“ritualista” (manosear, babear, mover). Los nifios con TEA grave
generalmente no rebasan el periodo de juego sensorio-motor. El juego es repetitivo, poco
creativo y sin capacidad para simular. Los nifios pueden jugar solos por horas, prefieren jugar
con objetos comunes, pero se ha observado una predileccion por juegos de computadora.

Los nifios con TEA pueden tener manierismos especiales, inusual aficion por ciertos
objetos, obsesiones, compulsiones, autoagresion y estereotipias. Las estereotipias son
comportamientos repetitivos, no funcionales y atipicos, estas inician después de los 3 afios y
se manifiestan como aleteo de los dedos, mirada inusual, olfateo persistente, marcha sobre
los dedos de los pies. Hay una obsesion inusual por objetos o temas, que al querer ser
cambiados o romper la rutina, provocan una protesta importante del nifio, caracterizada por
agresion a terceros o autoagresion. La autoagresion se observa en pacientes con retraso

global del desarrollo y retraso mental o en pacientes con TEA comérbidos con los anteriores.



Estos comportamientos que traducen poca tolerancia a la frustracion, conducen a una pobre
interaccion social y a un estrés de los familiares.*?
Deteccion

A pesar de ser muy deseable y necesaria la deteccion temprana, en la practica resulta
sumamente dificil, y a muy pocos nifios con sospecha de TEA se les deriva a servicios
especializados antes de los 3 afos. Las barreras que provocan este reconocimiento tardio se
encuentran en los canales de deteccion:

Ambito familiar. Los padres tienen dificultades para detectar los sintomas de las alteraciones
comunicativo-sociales en una fase temprana del desarrollo.

Ambito sanitario. Los pediatras y demés profesionales de la salud a menudo carecen de la
informacion y la formacién necesaria, por o que no reconocen las conductas alteradas.
Ademas, tienden a pensar errbneamente, que se trata de problemas leves o transitorios en el
desarrollo, o a recomendar la espera cuando detectan problemas del lenguaje.

Ambito educativo. Se da una situacion desigual segin la implantacion de servicios escolares,
de modo que en nuestro pais sélo en las escuelas de “educacion especial”’, se cuenta con
una capacitacion que permite sensibilizar y da experiencia para una deteccion temprana del
TEA.

Ambito social. La desigualdad social, culmina en un acceso limitado a los servicios de salud
para los mas pobres, ademas del desconocimiento de que este tipo de afeccion y de las
consecuencias devastadoras para los pacientes, que terminan siendo rechazados de la
integracion a la sociedad.

Es muy importante que los profesionales de la salud y los educadores cuenten con
una orientacion acerca de la vigilancia del desarrollo rutinaria. También debemos atender los
sintomas referidos por los familiares, ya que son ellos los que en el 60% de los casos
reportan las alteraciones iniciales y los pediatras solo en el 5%.

Se debe de valorar del desarrollo socio-comunicativo. Los padres y los profesionales
formados pueden identificar un TEA si tienen conocimiento del desarrollo normal y de los
déficit especificos que los diversos estudios e investigaciones han identificado en el autismo.
La autoridad sanitaria del estado de Nueva York da el siguiente listado de signos de alarma
para nifios de 0 a 3 afios:

- Retraso o ausencia del habla.
- No presta atencion a las otras personas.
- No responde a las expresiones faciales o sentimientos de los demas.



- Falta de juego simulado, ausencia de imaginacion.

- No muestra interés por los nifios de su edad.

- No respeta la reciprocidad en las actividades de “toma y da”.

- Incapaz de compartir placer.

- Alteracion cualitativa en la comunicacion no verbal.

- No sefiala objetos para dirigir la atencién de otra persona.

- Falta de utilizacion social de la mirada.

- Falta de iniciativa en actividades o juego social.

- Estereotipias 0 manierismos de manos y dedos.

- Reacciones inusuales o falta de reaccion a estimulos sonoros.

La deteccion especifica a los 12 meses esta basada en la busqueda retrospectiva, mediante

analisis de videos, de problemas de motricidad, sobrerreactividad sensorial. Entre los 9 a 12
meses se ve una pérdida de competencias sociales. Hasta el momento no existe ningun
instrumento utilizable a esta edad.

La detecciéon especifica a los 18 meses puede realizarse a través del CHAT v a los 24 meses

a través del M-CHAT (CHAT Modificado). El primero es uno de los mas conocidos por los

profesionales de la salud y mas utlizados en estudios poblacionales. Discrimina
adecuadamente entre autismo y retraso en el desarrollo en nifios de 20 a 24 meses (o edad
mental equivalente), y sefalan especialmente, como indicadores de riesgo de autismo:

- Ausencia de gestos protodeclarativos.

- Alteracion en seguimiento de la mirada (atencion conjunta).

- Ausencia de juego simulado.
En la deteccién especifica a los 36 meses, el diagnostico es mas tardio por lo que a esta

edad hay que considerar las alteraciones en la comunicacion, socializaciéon, intereses,
actividades y conductas:

Comunicacion: Déficit del desarrollo del lenguaje, especialmente en la comprensién, escaso
uso del lenguaje, pobre respuesta al llamado por su nombre, deficiente comunicaciéon no
verbal (no sefalar, tener dificultad para compartir un “foco de atenciéon” con la mirada),
fracaso en la sonrisa social para compartir placer y responder a la sonrisa de otros.
Alteraciones sociales: Imitacion limitada o ausencia de acciones con juguetes u otros objetos,
no “muestra” objetos a los demas, falta de interés o acercamiento a extrafios y a los nifios de
su edad, escaso reconocimiento a la respuesta de felicidad o tristeza de otras personas, no

realiza juego simulado, “en su propio mundo”, fracaso a la hora de iniciar juegos simples con



otros 0 participar en juegos sociales sencillos, preferencia por actividades solitarias,
relaciones extrafias con adultos (excesiva intensidad o llamativa indiferencia).

Alteracion de los intereses, actividades y conductas: Insistencia en mantener o resistencia a
los cambios en situaciones poco estructuradas, juegos repetitivos (alinear objetos, encender
y apagar luces, etc.). También puede manifestarse hipersensibilidad a los sonidos y al tacto,
inusual respuesta sensorial (visual, olfativa, manierismos motores (morder, pegar, agredir a
iguales), oposicién al adulto.

Deteccion _especifica a los 5 a 6 afos: El trastorno de Asperger, se observa cuando el

paciente se expone a un ambiente social mas demandante como la educacion primaria. Le
Couteur propone ciertos rasgos que pueden orientar hacia este tipo de trastornos:
Alteraciones de comunicacion: Desarrollo deficiente del lenguaje, que incluye mutismo,
entonacion rara o inapropiada, ecolalia, vocabulario inusual para la edad del nifio o grupo
social. Limitado uso del lenguaje para comunicarse y tendencia a hablar espontaneamente
solo sobre temas especificos de su interés.
Alteraciones sociales: Dificultad para unirse al juego de otros nifios o intentos inapropiados
de jugar conjuntamente (puede manifestar agresividad y conductas disruptivas):
- Falta de cumplimiento de las normas de la clase (criticar a los profesores, no cooperar
en las actividades de la clase, etc.).
- Los estimulos sociales le producen confusién o desagrado.
- Fracaso en la relacion normal con adultos (demasiado intensa o inexistente).
- Muestra reacciones extremas ante la invasibn de su espacio personal o mental
(resistencia intensa cuando se le presiona con consignas diferentes a su foco de
interés).
Limitacidon de intereses actividades y conductas: Ausencia de flexibilidad y juego imaginativo
cooperativo, aunque suela crear solo/a y ciertos escenarios imaginarios (copiados de los
videos o los dibujos animados):
Otros rasgos: Perfil inusual de habilidades (por ejemplo, habilidades sociales y motoras
escasamente desarrolladas, mientras que el conocimiento general, la lectura o el vocabulario
pueden estar por encima de la edad cronoldgica o mental).

Los hallazgos de las alteraciones de comunicacion, sociales y de conducta, son
constantes, a pesar de que el nifio avanza en edad. Estos rasgos son explorados en el CHAT
y M-CHAT, aunque su disefio original es orientado a una deteccion temprana del

padecimiento (18 y 24 meses respectivamente).®



El instrumento CHAT

Los estudios de seguimiento han confirmado que el CHAT es un instrumento muy
especifico 98 al 100%, pero de baja sensibilidad 38 al 65%. Esto provoca que los nifios con
autismo de alto funcionamiento cognitivo no se detecten en muchos casos por este
instrumento, por lo que es claramente mejorable.

Especialmente prometedor, es el M-CHAT, disefiado con la intencion de mejorar la
sensibilidad, esta Ultima se reporta en 87% y especificidad del 99%, con un valor predictivo
positivo (VPP) del 80% y un valor predictivo negativo (VPN) del 99%. Ambos instrumentos
son de facil aplicacion e interpretacion. El M-CHAT incluye otros aspectos de la conducta del
espectro autista como son: falta de respuesta al llamado por su nombre, imitacién de
movimientos, deambulacién y alteracién a la respuesta de estimulos como los “ruidos
cotidianos”. Este instrumento es un cuestionario de 23 items dirigido a los padres o al
cuidador, no se incluye una seccion de examinacion del paciente como en el CHAT.

Ninguno de estos instrumentos se encuentra adecuadamente validado en espafiol,
s6lo se han hecho adaptaciones al idioma. Su uso es aceptado por la mayoria de los
investigadores y profesionales dedicados al estudio del autismo.®

El CHAT es un instrumento propuesto por Baron-Cohen y cols. publicado inicialmente
en 1992 y validado en 1996. El instrumento consta de 14 items de respuestas SI/NO, dividido
en 2 secciones; la seccion A consta de 9 preguntas dirigidas a los padres y la seccion B de 5
items de observacion semiestructurada del nifio. El objetivo es observar comportamientos

significativos que, si_estan ausentes a los 18 meses de edad, indican que puede existir un

iv de la seccion B son los considerados mas significativos para detectar alteraciones, estos

items exploran 3 areas fundamentales en el desarrollo del nifio:

A) Gesto protodeclarativo (Correspondiente a los item 7 de la seccion Ay iv de la seccion B):
En el desarrollo normal de los nifios, entre los 9 y 14 meses, estos desarrollan la habilidad
de sefialar para que otras personas los miren, como un fin en si mismo, para mostrar sus
intereses. Como se menciond anteriormente el gesto protoimperativo no se encuentra
especificamente alterado.

B) Seguimiento de la mirada (Correspondiente al item ii de la seccion B): Los nifios normales
entre los 9 y 14 meses miran en la misma direccion que los adultos. Este es otro de los

déficit del TEA que se engloba junto con el anterior dentro de las habilidades de atencién



conjunta. Estas conductas dan lugar a que el foco de atencién del nifio y el adulto
converjan en el mismo objeto o suceso.

C) Juego simulado (Correspondiente al item 5 de la seccién Ay al iii de la seccion B): Juego
en que se sustituyen unos objetos por otros y/o se atribuyen propiedades ausentes a
objetos o situaciones. Esta alteracién también se considera especifica del TEA, ya que no
esta especificamente afectado el juego funcional, donde los nifios emplean los juguetes
en base a sus funciones convencionales.

Los otros items exploran diferentes comportamientos que proveen informacién para
distinguir del autismo de otros problemas del desarrollo. En la seccion A se explora lo
siguiente: Al juego torpe o rudo, A2 interés social, A3 desarrollo motor, A4 juego social,
A6 gesto protoimperativo, A8 juego funcional, A9 Mostrar. En la seccion B: Bi Contacto
visual, Bv: Torre de cubos.

La seccién A es basicamente la de mayor discriminacion, con la seccion B se evitan
falsos positivos, puesto que deben ser positivas las dos secciones para considerar al nifio en
riesgo. Los sujetos analizados se pueden clasificar en grupos de riesgo segun los items
fallados. Se considera alto riesgo cuando fallan 4 de los 5 items de importancia (5y 7 de la
seccion Ay ii, iii, iv de la seccién B), mediano riesgo si fallan los 2 items que exploran gesto
protodeclarativo (7 de la seccion A y iv de la seccién B) y en otro item no considerado de
importancia, bajo riesgo si fallan cualquiera que este fuera de estos 2 grupos. Los grupos de
alto y mediano riesgo necesitan una valoracidén especializada. La asignacién en un grupo de
riesgo no representa un estado diagndstico y se deben de realizar pruebas con mayor
capacidad de exploracion. 344424951

El instrumento fue hecho para la deteccion precoz de trastornos generalizados del
desarrollo, para aplicarse entre los 18 a 24 meses. Se ha calculado una sensibilidad del 38 al
65% Yy una especificidad del 98 al 100%, tanto en poblacién abierta como en muestras
hospitalarias, con un VPP del 75% y VPN del 97%. El tiempo promedio de aplicacion varia de
5 a 15 minutos.*?

Analizando ambos instrumentos, podemos observar que el CHAT tiene 2 secciones,
una entrevista dirigida a los padres y otra seccion exploratoria dirigida al nifio. Esto permite
una interaccion directa del personal que aplica el instrumento con el sujeto en estudio, dando
la oportunidad de reconocer aspectos clinicos como fenotipo (ET, SXF, etc.), exploracion de
la atencion, entre otros. La desventaja del CHAT radica en su limitacién estadistica respecto
a la sensibilidad. EI M-CHAT ha demostrado tener mejor poder estadistico, con una



sensibilidad del 87%, pero con la desventaja de ser un instrumento meramente “Subjetivo”
sin tener una interaccién directa con el sujeto en estudio, dejando a un lado la posibilidad del
clinico de ejercer su juicio diagnostico.

El diagnostico de TEA

El diagnostico de TEA, es un proceso de caracter deductivo, mediante el cual los
profesionales o especialistas, guiados por su experiencia clinica y mediante las categorias
universalmente aceptadas del DSM-IV o de la Clasificiacion Internacional de Enfermedades
(CIE-10), clasifican y caracterizan el comportamiento del individuo y establecen un plan de
intervencidn apropiado a las caracteristicas del paciente.

El diagnéstico final basado exclusivamente en las pruebas DSM-IV y/o el CIE-10 no es
suficiente. Entre las herramientas de diagndstico adicionales que se recomiendan estan las
gue implican los reportes de los padres tales como: la escala de clasificacion de autismo de
Gilliam (The Gilliam Autism Rating Scale, GARS), la entrevista de padres para autismo (The
Parent Interview for Autism), la exploracion de trastornos generalizados del desarrollo (The
Pervasive Developmental Disorders Screening Test-Stage 3), la escala genérica de
observacion y diagnéstico de autismo (Autism Diagnostic Observation Scale-Generic, ADOS-
G), la entrevista revisada para el diagnostico de autismo (The Autism Diagnostic Interview-
Revised, ADI-R), y el Diagnéstico Temprano de Autismo en la Infancia (Autism Detection in
Early Childhood, ADEC). El ADI-R y el ADOS-G son considerados como necesarios y su uso
se requiere en la mayoria de los protocolos de investigacidon, pero su aplicacion es laboriosa
y requiere entrenamiento por parte del examinador.

EL ADI-R es un cuestionario estandarizado que consta de 111 preguntas y se enfoca
principalmente a la determinacién de la calidad de interaccion social, lenguaje, comunicacion,
comportamientos estereotipados e intereses restringidos. El ADI-R es apropiado para nifios y
adultos con edades mentales de 18 meses en adelante.’

El ADEC es un instrumento que ha tomado gran importancia en la confirmacion
diagnostica. Fue desarrollado por la Dra. Robyn Young en Australia en 2007 y fue validado
en México al aplicarse a 115 nifios entre 15 y 73 meses. En el estudio se utilizé una
adaptacion al espafiol (ADEC-SP) y se determinaron los puntajes que se relacionaban con
autismo, otras discapacidades (ej. Alteraciones del lenguaje, Sindrome de Down, retraso
mental, paralisis cerebral, hipoacusia) y desarrollo tipico, los cuales se mencionan mas

adelante. Los puntajes obtenidos en nuestra poblacion para autismo clasico y otras



discapacidades fueron menores a los de la poblacion australiana, esto da un gran valor al
ADEC-SP al ser un estandar diagnostico que esta validado en nifios mexicanos.

El ADEC-SP consta de un cuadernillo de actividades a las que se otorga un puntaje
dependiendo de la respuesta del nifio a cada una de éstas, al final, el puntaje se suma y se
categoriza al nifio dependiendo del score obtenido. La escala de evaluacion es 0, 1y 2; 0
cuando el nifio realiza o responde a la actividad adecuadamente, 1 si se encuentra alguna
alteracion al cumplir con la actividad y 2 si la conducta mostrada por el nifio lo lleva a un fallo
completo en el cumplimiento de la actividad. El cuadernillo cuenta con las especificaciones
necesarias para catalogar las respuestas del nifio a cada actividad. Los puntos examinados

son los siguientes:

Mostrado Apropiado Inapropiado
espontaneamente

Respuesta al nhombre

Imitacion

Enfadado cuando la linea de bloques es
desordenada

Desvio de mirada (Tigger o coche)

Contacto visual en el juego/encuentro

Juego funcional (teléfono de
juguete/coche)

Juego simbolico (esponja o cubo)

Reciprocidad de sonrisa

Respuesta a sonidos cotidianos

Monitoreo de mirada — seguir un punto

Respuesta a ordenes verbales

Demuestra el uso de palabras

Postura anticipatorio para ser cargado

Acurrucamiento

Gestos: decir adiés/mandar un beso

Habilidad de cambiar de tarea




La categorizacion del score obtenido se muestra en la siguiente tabla:

Autista

Desarrollo normal

No TGD (Otra
discapacidad)

*Dada la DS del grupo Autista, cualquier resultado sobre 10 puede ser preocupante.
Tiene una sensibilidad del 79 al 94% con una especificidad del 88 al 100%, con un

VPP del 75 al 100% y VPN del 90 al 93%.°

En la actualidad no existe un marcador metabdlico o genético para diagnosticar el
autismo, por lo que el principal criterio de diagnéstico es la observacién conductual. 4°
El tratamiento

El tratamiento de los niflos con TEA es complejo y se debe entender en un entorno
multidisciplinario. La base del tratamiento debe comenzar en el marco de una intervencién
temprana, el objetivo debe ser favorecer todo lo posible la adaptacion del nifio con TEA a su
entorno vital y a la comunidad, desde el respeto de su autonomia, individualidad y dignidad.
Asimismo, se ha de procurar a la familia la atencién que requiera para que mejore sus
conocimientos y estrategias para ayudar al nifio y para que no se desestabilice el sistema
familiar. Los programas de atencién temprana deben de regirse por los siguientes principios:

- Larealizacion interdisciplinaria del diagnéstico precoz.

- El disefio de programas especificos y la puesta en practica de intervenciones

tempranas.

- El uso de recursos y métodos eficaces.

- La comunicacion y la colaboracion entre los diferentes servicios sociales, sanitarios y

educativos que inciden en el nifio y su familia.

Los programas de atencion temprana pueden modificar positivamente el curso del
desarrollo de los nifios con TEA y mejorar sus posibilidades individuales de comprension de
la realidad social en la que viven, de comunicacién y de aprendizaje.*’

El manejo de estos pacientes incluye analisis conductuales (los conocimientos
obtenidos en la psicologia experimental van orientados a mejorar el comportamiento),

ensefianza estructurada (organizacion del ambiente fisico, actividades secuenciales



predecibles, actividades visuales, rutinas flexibles, sistemas de trabajo actividades,
actividades visuales estructuradas), modelos de desarrollo, terapia del lenguaje, terapia
ocupacional, terapia de integracion sensorial. Hay que intervenir las morbilidades asociadas
como epilepsia, problemas gastrointestinales, alteraciones del suefio, trastornos de conducta

y con mucha importancia el apoyo familiar.*®

4. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El autismo es un trastorno neuropsiquiatrico complejo que se caracteriza por
alteraciones cognitivas, sociales y de comunicacién, que se manifiesta por conductas
estereotipadas como autoagresion, ecolalia y estricto apego a las rutinas, lo que interfiere en
el desarrollo del individuo. Debido a su amplio rango de caracteristicas fenotipicas y a los
diferentes grados de severidad clinica, ahora se prefiere llamarlo Trastorno del Espectro
Autista (TEA), que incluye: Trastorno Autista o Autismo Clasico, Sindrome de Asperger,
Trastorno Desintegrativo Infantil, Sindrome de Rett y Trastorno Inespecifico Generalizado del
Desarrollo.

Se estima que la prevalencia actual del TEA es de 1/150 nifios, una cifra
relativamente alta dada la complejidad del sindrome. Esto ha provocado un aumento en la
investigacion dirigida tanto a clarificar sus causas como a desarrollar instrumentos de uso
clinico para identificar a individuos con alto riesgo de padecer autismo. Un diagndstico
temprano, seguido de un programa terapéutico apropiado puede mejorar el pronéstico del
paciente en la edad adulta. Por lo que es importante utilizar instrumentos clinicos, como el
CHAT, para la deteccién oportuna, particularmente en escenarios como el nuestro, donde
hay poco conocimiento respecto a este sindrome. Es el médico de primer contacto quien
debe realizar el cribaje y al que se le deben proporcionar estas herramientas. También es
importante conocer que en nuestro pais se cuenta con instrumentos diagnésticos, como el
ADEC-SP, que estan validados en poblacion mexicana, todo esto hace mas accesible el

abordaje temprano de los nifios con SEA.

5. JUSTIFICACION

En la mayoria de las unidades médicas de México no es rutinario el cribaje de los
nifos para detectar sintomas de TEA, lo que contribuye al desconocimiento de la
prevalencia del evento. Esta situacién puede ser superada por medio de la utilizaciéon de

herramientas clinicas sencillas. Dado que el Sistema de Salud tiene estrategias sanitarias y



meédicas especialmente dirigidas a nifios menores de 5 afios asumimos que es factible
aplicar a un volumen de ellos, una prueba sencilla para detectar a los pacientes con riesgo
de TEA. Esto puede ser no solo de utilidad clinica, sino que puede proporcionar herramientas
de apoyo médico para la atencién de una poblacién vulnerable.

El CHAT es un instrumento de tamizaje que ha mostrado ser valido y confiable en
otros escenarios, pero no tenemos conocimiento de su uso en poblacion pediatrica mayor de
24 meses. Este estudio pretende examinar alteraciones de la comunicacion, socializacion y
conducta, presentes en el TEA de forma independiente de la edad cronolégica, por lo que
inferimos que ésta ultima no es factor para el uso del CHAT como herramienta de tamizaje.
En reportes provenientes de Estados Unidos de América y Espafia la mediana de edad al
diagndstico fué de 49 a 66 meses y 52 meses, respectivamente.

El ADEC-SP es una herramienta validada en nifios mexicanos, se establecieron con
puntos de corte para categorizar a los nifios en autismo clasico, otra discapacidad y
desarrollo normal.>® En México no contamos con un instrumento para diagnéstico de autismo
con estas caracteristicas.

El TEA representa un reto diagnostico y terapéutico, por lo que es necesario iniciar de
forma temprana el manejo de estos pacientes, en tal sentido, pretendemos mostrar que la
implementacion del CHAT puede contribuir en la reduccion de las secuelas neurolégicas y
sociales que el TEA acarrea. Es importante contar con una herramienta que permita la
deteccién temprana por parte del personal de salud de primer contacto, para poder canalizar
de forma temprana al especialista que de forma conjunta con un equipo interdisciplinario
(pediatra, neurdlogo, psiquiatra, psicologo, mé dico general, terapeutas, padres) se
encargara del tratamiento y seguimiento del paciente.

6. OBJETIVOS.
6.1 General
1. Estimar el poder estadistico del CHAT como herramienta de screening para Trastorno

de Espectro Autista en nifios de 18 meses a 5 afos.

6.2 Especificos
1. Estimar la prevalencia del TEA mediante la aplicacion del CHAT y posterior

confirmaciéon con el ADEC-SP, en una muestra de nifios de 18 meses a 5 afos.



7. METODOLOGIA
7.1 Escenario del estudio

El estudio se llevé a cabo en la ciudad de Hermosillo capital del estado de Sonora y el
Hospital Infantil del Estado de Sonora (HIES) que es el hospital pediatrico de referencia del
estado donde se reciben nifios de todos los municipios.
7.2 Disefio

Prospectivo, transversal, analitico, descriptivo.
7.3 Universo

Nifios entre 18 meses y 5 afios de edad que acudieron a la consulta externa, servicio
de inmunizaciones del HIES, ademas de 4 escuelas preescolares y 2 centros de desarrollo
infantil, donde las autoridades escolares y los padres aceptaron la realizacién del estudio.

7.4 CRITERIOS DE SELECCION

Criterios de inclusion

1. Sujetos entre 18 meses y 5 afios residentes que se encuentren en escuelas preescolares,
centros de desarrollo infanti o acudan a los servicios de consulta externa e
inmunizaciones del HIES.

2. Que los padres acepten la aplicacion del instrumento.

3. Que los padres sean capaces de contestar adecuadamente a las preguntas planteadas.

4. Contar con el formato de recoleccion de datos correctamente lleno.

Criterios de exclusion
1. Niflos con diagndstico ya conocido de algun trastorno psicotico, afectivo severo (ej.
trastorno obsesivo compulsivo) y trastorno organico que altere o condicione su

comportamiento.

Criterios de eliminacion
1. Un formato incorrecta o incompletamente llenado.
Que los padres decidan que sus hijos no continden en el estudio.

Que los padres del menor hablen una lengua distinta al espafiol o un dialecto indigena.

LN

Aunque el sujeto sea clasificado como “caso” NO se pueda aplicar el ADEC-SP como
mejor estandar diagndstico (ej. Cambio de domicilio, negacién por parte de los padres).
5. Sujetos de menos de 18 meses y mas de 6 afios.



7.5 Muestra

Se utilizd6 un muestreo no probabilistico por conveniencia. El tamafio de muestra se
obtuvo por la formula de proporciones para poblaciones finita, con un nivel de confianza del
95%, un margen de error del 8% y proporcion esperada del 2.64%, lo que dio como resultado

una muestra de 62 pacientes.

7.6 DEFINICION OPERACIONAL DE LAS VARIABLES.
Se utilizaron como variables, sexo, edad, perimetro cefalico, items del CHAT y puntaje

del ADEC-SP, que se definen en el Anexo 3.

Instrumento de recoleccion de datos

Se disefid un formato de recoleccion de informacién siciodemogréafica [Anexo 1] que
incluyé por un lado: Sexo, edad, nombre del padre o la madre, domicilio, datos
antropométricos (peso, talla y perimetro cefalico) y por el otro, el instrumento CHAT que
consta de 14 preguntas divididas en 2 secciones, la primera seccién de 9 preguntas dirigidas
a los padres y la segunda con 5 items para el examinador.

El instrumento se aplicd a los nifios entre 18 meses y 5 afios, previo consentimiento
informado de los padres y las autoridades escolares (en caso de escuelas preescolares o
centros de desarrollo infantil) que aceptaron la realizacion del estudio. Ambas secciones
fueron aplicadas por un examinador que proporcioné a los padres una explicacion en caso
de que no entendieran alguna pregunta de la seccion A. La seccion B incluyé 5 items donde
se explor6 de forma sencilla aspectos del comportamiento autista y se confirmé las
respuestas de la entrevista. El instrumento cuenta con las aclaraciones necesarias para

validar las respuestas.

7.7 Descripcion general del estudio

Se estudid a un grupo de nifios entre 18 meses a 5 afios de la ciudad de Hermosillo,
Sonora. Todos los procedimientos fueron sujetos a revision por el Comité de Etica del HIES,
y no fueron aplicados hasta que recibieron aprobacion.

Como paso previo a la recoleccion de datos, se capacitdo al personal de salud
(médicos internos, residentes, pediatras, psicélogos), que recolecto la informacion, para el

uso y aplicacioén del instrumento CHAT.



El tamizaje se realiz6 mediante la aplicacion del CHAT (incluido en el formato de
recoleccion de datos [Anexo 1]). Este fue aplicado por personal de salud que tuvo primer
contacto con pacientes de la consulta externa y del servicio de inmunizaciones del HIES
(Secretaria de Salud). Adicionalmente, se realizd un tamizaje en escuelas preescolares y
centros de desarrollo infantil a los que tuvo acceso el personal de psicologia. Para esto se
solicitdé permiso formal a las autoridades escolares mediante un oficio, en el cual se expuso
brevemente la situacion del estudio. Se pactaron las condiciones (fecha, hora, etc.) para la
aplicaciéon del instrumento y esto se llevd a cabo, finalmente, soélo bajo el consentimiento
informado [Anexo 2] de los padres. EI CHAT fue explicado detalladamente a los padres como
un cuestionario para valorar alteraciones del desarrollo.

A todos los sujetos se les aplicé el CHAT como screening y el ADEC-SP como mejor
estandar diagnostico. El “Caso” se definid si presentaban dos o mas respuestas “NO” en
ambas secciones del CHAT, clasificado como alto riesgo de SEA o respuestas “NO” en el
item 7 de la seccion Ay iv de la seccion B, es decir mediano riesgo de TEA. El ADEC-SP fue
aplicado por 2 psicologas experimentadas en el uso de esta herramienta y en la atencion de
nifios con TEA. Dependiendo de la puntuacién obtenida en el ADEC-SP se categoriz6 a los
sujetos que presentaban alguna alteracion del desarrollo como sigue: TGD = 10 puntos o
mas, otra discapacidad = 7.5 — 10 puntos y desarrollo normal = 0 — 7.5 puntos. A esta
informacion se le aplicé estadistica Bayesiana para calcular sensibilidad, especificidad, valor
predicitivo positivo (VPP), valor predictivo negativo (VPN) e indice de verosimilitud del CHAT
como método de tamizaje para TEA, ademas de calcular la prevalencia.

Los sujetos que fueron detectados con alteraciones del desarrollo, segun la
categorizacion del ADEC-SP, se canalizaron al servicio de psiquiatria y psicologia del HIES

para diagndstico, tratamiento y seguimiento.

7.8 Aspectos éticos

Se informd a los nifios y a sus padres acerca del estudio, de estar de acuerdo en
participar firmaron una hoja de consentimiento informado.
Este estudio se ajustd a las normas éticas institucionales y a la Ley General de Salud, asi
como a la Declaracion de Helsinki (1964) con su modificacion en Tokio (1975), ajustandose a
las pautas internacionales para la Investigacion Biomédica Relacionada con Seres
Humanos (1982).



Factibilidad

El estudio se pudo realizar en el HIES, en escuelas preescolares y centros de
desarrollo infantil. En estas unidades se tiene acceso a poblacion de nifios entre 18 meses y
5 afos.

El material que se necesita son copias para los formatos de recoleccién de datos, el
personal capacitado para la aplicacion del mismo, copias del cuadernillo del ADEC-SP,
personal de psicologia experimentado en la aplicacion de este dltimo y una computadora
para el analisis estadistico.

El estudio no requiere financiamiento y los gastos que este genere serdn absorbidos
por los autores.

7.9 Andlisis estadistico

Los datos se capturaron en una hoja de Excel ®, y se analizaron inicialmente para
determinar cuales fueron utiles al estudio. Se describio la distribucion proporcional de las
variables y cuando fue posible se estimaron medidas de tendencia central, informacion que
se desplegd convenientemente en tablas. Las diferencias en las variables analizadas fueron
probadas mediante un test de chi-cuadrada para igualdad de proporciones, valores de p
<0.05 seran consideradas significativas. El analisis de datos se realizo en el software SPSS
version 17.0 ®.



8. RESULTADOS

En un periodo de 8 meses se incluyeron 98 nifios entre 18 meses y 5 afios que
cumplieron todos los criterios de seleccion, 53 (54%) hombres y 45 (46%) mujeres sin
diferencia significativa entre ambos grupos con p > 0.05. La media de edad de los hombres
fue 46.7 meses y de las mujeres de 45.3 con valor de p > 0.05. Al evaluar el perimetro
cefalico no apreciamos ninguna diferencia entre hombres y mujeres con un valor de p > 0.05,
detalles en Tabla 1.

Tabla 1. Caracteristicas de los sujetos de estudio.

Variable N % Valor de p¥
Sexo
Masculino 53 54.1 p > 0.05
Femenino 45 45.9
Media DE
Edad (meses)
Masculino 46.7 14.5 p > 0.05
Femenino 45.3 14.7

Perimetro cefdlico (cm)
Masculino 50.0 2 p > 0.05
Femenino 49.8 2

DE = Desviacion estandar

a/Basado en una prueba de Chi-cuadrada para igualdad de proporciones

Entre los cuatro sujetos “Casos” detectados por CHAT la edad promedio fue de 41.8
meses que es menor a la de los 94 nifios “No casos” que tienen una media de 46.3 meses de
edad, con un valor de p de 0.0027. El perimetro cefalico de estos sujetos no muestra
diferencia significativa entre ambos grupos con una media de 51.5 cm y 49.8 cm, para los
“Casos” y “No casos” respectivamente. Los sujetos diagnosticados por ADEC-SP fueron
cuatro, entre estos no hubo diferencia significativa en cuanto a la edad y el perimetro cefalico
al compararlos con los 94 nifios con desarrollo normal. Los detalles se despliegan en la Tabla
2.



Tabla 2. Comparacion de la edad y perimetro cefalico de los sujetos de estudio, segiin método

diagnéstico.
. CHAT ADEC-SP
Variable
Media (Desv. Estandar) p Media (Desv. Estandar) P
Perimetro cefdlico (cm)
Casos (n=4) 51.5(1.1) NS 52(0.7) NS
No casos (n =94) 49.8 (2.0) 49.7 (2.0)
Edad (meses)
Casos (n = 4) 41.8(7.2) 0.0027 46.0 (9.7) NS
No casos (n = 94) 46.3 (14.7) 46.2 (14.8)

DE = Desviacién estandar; NS = no significativo

En la Tabla 3 se observan las caracteristicas de los sujetos que resultaron “Casos” por
CHAT, ademas de dos nifios que aprobaron el CHAT y obtuvieron puntaje sugerente de TEA
al aplicarse ADEC-SP. Todos los sujetos con edad de 36 meses 0 mas, con una media de 44
meses y DE 8.5, el 100% fueron hombres. Ninguno tiene antecedente de hermano con TEA.
Un nifio presenté macrocefalia con un perimetro ceféalico de 52.5cm que es mayor de la
percentil 97, segun las graficas de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), el resto de los
sujetos muestra un perimetro cefalico por debajo de la percentil 97, ninguno presenta
microcefalia (debajo de percentil 3) [Graficas de perimetro cefélico de la OMS en Anexos 4
y5]. Por medio del screening se encontraron otros 6 nifilos con alteraciones del perimetro
cefalico 3 con microcefalia y 3 con macrocefalia, pero sin correlacién clinica al momento de la
examinacion, estos casos se enviaron a seguimiento al HIES.

Se detectaron cuatro “Casos” por CHAT,; tres nifios clasificados de alto riesgo de TEA:
Dos de 36 meses, de estos, uno fall6 11 de los 14 items y el otro dos o mas itmes por
seccion, al igual que un nifio de 51 meses que fall6 dos 0 mas items por seccion y finalmente
un nifio de 44 meses con mediano riesgo de TEA que fall6 los items de gesto
protodeclarativo (A7 y Biv). Al aplicar el ADEC-SP a los “Casos” se diagnosticaron dos
sujetos, uno con puntaje de 24 sugerente de TGD que fue el nifio de 36 meses que fallo once
items y el nifio de 51 meses que fall6 dos 0 mas items por seccidén con score de 8 sugerente
de otra discapacidad, en el que se sospechd de un trastorno inespecifico del desarrollo; los
otros dos sujetos obtuvieron puntaje de desarrollo normal. Otros dos nifios que fueron
catalogados como “No casos”, al realizarse el ADEC-SP, obtuvieron un puntaje de 14 y 15
sugerente de TGD, con edades de 40 y 57 meses respectivamente, en el paciente de 40

meses se solicito valoracion audiologica debido a que se sospechd hipoacusia.



Todos los nifios detectados con alguna alteracion del desarrollo fueron canalizados al

HIES para seguimiento y tratamiento.

Tabla 3. Caracteristicas seleccionadas de los sujetos de estudio.

2L Sexo Items fallados del CHAT PC (cm) % PC CHAT ADEC
(meses)
36 H Riesgo Alto 50 50 Caso 6°¢
36 H Riesgo Alto 52.5 >97 Caso 24°
51 H Riesgo Alto 52 85 Caso 8P
44 H Riesgo Intermedio 51.5 85 Caso 4°
57 H Riesgo Bajo 52.5 85 No caso 14°
40 H Riesgo Bajo 51 75 No caso 15°

? Puntaje sugestivo de autismo. En el nifio de 40m se sospechd hipoacusia por lo que se envié a valoracién
especializada.

b . . . . . ree
Puntaje sugestivo de otra discapacidad, en este caso se sospecha de un trastorno inespecifico del desarrollo.
° Puntaje sugestivo de desarrollo normal.

% PC = Percentil del perimetro cefalico.

Al realizar estadistica Bayesiana el CHAT produjo una sensibilidad del 50%,
especificidad del 97%, VPP del 50%, VPN del 97%. La prevalencia fue de 4%, el VPP
corregido a una prevalencia 2.64% (reportada anteriormente) disminuyé al 40%. El cociente
de verosimilitud positivo fue de 25y el negativo de 0.5.

Los items fallados del CHAT de la muestra total y de los nifios que al aplicarse el
ADEC-SP obtuvieron puntaje de SEA se muestran en la Tabla 4. Referente al primer grupo,
los padres refieren que él item que mas fallan es el 3 de la seccién A, que explora el
desarrollo motor a través de la pregunta “;Le gusta a su hijo trepar a las cosas, como a lo
alto de los muebles o escaleras?”. A la exploracién directa el item que mas fallaron los nifios
fue la torre de cubos. En el grupo de nifios con puntaje sugerente de SEA el hallazgo fue
consistente tanto en lo referido por los padres y en la examinacion directa, el juego simulado

fue el item fallado por tres de estos cuatro nifios, detalles en la tabla de abajo.



Tabla 4. Items fallados del CHAT

n total = 98 n total =4
Items del CHAT e £ e SEA*
Referido por los padres
Desarrollo motor (A3) 17 0
Juego Social (A4) 13 1
Juego simulado (A5) 13 3
Gesto protoimperativo (A6) 12 1
Mostrar (A9) 10 2
Gesto protodeclarativo (A7) 9 1
Interés social (A2) 7 1
Juego Rudo (A1) 5 0
Juego funcional (A8) 4 2
Examinacidn directa
Torre de cubos (Bv) 10 2
Juego simulado 2 (Biii) 9 3
Gesto protodeclarativo 2 (Biv) 8 2
Contacto visual (Bi) 4 2
Seguimiento de la mirada (Bii) 2 1

*Al aplicarse el ADEC-SP 3 nifios obtuvieron puntaje de autismo cldsico y uno de otra discapacidad en el que se sospecha

trastorno inespecifico del desarrollo.



9. DISCUSION

En los dltimos 15 afios se ha realizado un gran esfuerzo para desarrollar métodos e
instrumentos para la deteccion temprana del TEA. Charman y Baird demostraron que la
identificacién temprana de éste es factible.® El primer modelo incluye un tamizaje sistematico
a la poblacion (primer nivel de deteccidén), en el cual instrumentos especificos para la
deteccion de autismo son aplicados a todos los nifios de ciertas edades (ej. 18 a 24 meses
de edad) por personal de salud de primer contacto, como una rutina en la examinacion del
desarrollo, esto es lo propuesto por la AAP.*” En el segundo modelo se aplican instrumentos
para la deteccion solo a nifios que muestran una desviacion del desarrollo normal (segundo
nivel de deteccion). Dos instrumentos de tamizaje de primer nivel han sido evaluados en
muestras poblacionales grandes, el CHAT y el Early Screening of Autistic Traits
Questionnaire (ESAT). El proceso de desarrollo y validacion del CHAT fue descrito
anteriormente y esta encaminado a la deteccion a la edad de 18 meses. El ESAT fue
propuesto por Swinkels et al y consta de 14 items de respuesta SI/NO que puede identificar
nifos con riesgo de TEA a una edad de 14 meses. Este instrumento explora aspectos
sociocomunicativos, juego y conductas repetitivas, los nifios que fallan 3 o mas items son
considerados con riesgo de TEA.*® En este estudio elegimos el CHAT por ser un instrumento
gue cuenta con una buena adaptacion a nuestro idioma y tener una seccién que permite la
interaccion directa con el sujeto estudiado. Realizamos un tamizaje de primer nivel en una
poblacién no derechohabiente. Para identificar los casos sospechosos de TEA, se recurrié a
la clasificacién de alto y mediano riesgo de acuerdo a los items fallados en el CHAT.*

En nuestro estudio realizado entre edades de 18 meses a 5 afios, en la ciudad de
Hermosillo, Sonora encontramos 4/98 (4.1%) casos sospechosos por CHAT, todos del sexo
masculino y procedentes de la muestra tomada en escuelas preescolares y centros de
desarrollo infantil, posteriormente al aplicar el ADEC-SP se catalogaron como sigue; tres con
TGD y uno con otra discapacidad (clinicamente se sospecho6 de un trastorno del desarrollo
inespecifico) y finalmente dos con desarrollo normal.

Se estimé una sensibilidad del 50%, especificidad del 98%, VPP del 50% y VPN del
98% para el CHAT. El VPPc para la prevalencia de 2.64% cae al 40%. El indice de
versosimilitud positivo fue de 25 y el negativo de 0.5, lo que traduce que es 25 veces mas
probable que la prueba sea positivos en los individuos enfermos que en los no enfermos y
0.5 veces mas probable de que sea negativa en los enfermos que en los no enfermos. Los
resultados de sensibilidad y especificidad demuestran que el CHAT es mal instrumento de



screening ya que su sensibilidad es baja. Sin embargo, los indices de verosimilitud se
encuentran en rangos aceptables como prueba de screening, esto sin tomar en cuenta la
prevalencia.

Estos resultados son semejantes a los obtenidos por Oosterling et al en 2009, quienes
compararon 3 instrumentos de tamizaje para SEA en nifios de 25 a 44 meses, incluyeron los
items clave del CHAT vy utilizando los mismos criterios que en nuestro estudio (alto y
mediano riesgo) obtuvieron un sensibilidad del 42%, especificidad del 90%, con diferencias
respecto a nuestro estudio en cuanto a VPP y VPN con resultados del 88% y 45%
respectivamente. En este estudio se comenta que en la actualidad no contamos con ningun
instrumento de tamizaje que cumpla con los estandares satisfactorios para predecir TEA y
discriminar entre nifios con alteraciones del desarrollo que no tienen TEA.>®

Desde la década de los sesenta, cuando se empezaron a realizar estudios de
prevalencia se reporté 4.5 casos/10 000 (0.045%) nifios, en las décadas subsecuentes las
tasas fueron variables dependiendo de los criterios para la definicibn de autismo que se
utilizaron (DSM vy CIE), ademas del advenimiento del concepto de trastorno o sindrome de
espectro autista, en el cual se engloban otras patologias que comparten caracteristicas
clinicas entre si. En la década pasada Fombone y Scott reportan en sus estudios prevalencia
de TEA de 26.1 y 57/10 000 (0.26 y 0.57%) respectivamente.>? Yeargin-Allsopp et al en 2003
realizaron un estudio de prevalencia en la zona metropolitana de Atlanta, incluyeron nifios de
3 a 10 afos y reportaron una tasa de 3.4/1000 (0.34%) con una relacién masculino/femenino
5:1.4.%% Baird et al en 2006 realizaron un estudio en Reino Unido con nifios de 9 a 10 afios,
utilizaron el Social Communication Questionnaire (SCQ) como instrumento de screening.
Encontraron una tasa de autismo clasico de 38.9/10 000 (0.38%) y de otros TEA de 77.2/10
000 (0.77%) con una tasa total de TEA de 116.1/10 000 (1.16%) con una relacion
masculino/femenino de 3.3:1.> En 2009 el CDC de Estados Unidos de América, a través de
Morbidity and Mortality Weekly Report da a conocer una tasa de 1/110 (0.9%) en nifios de 8
afnos, estos resultados fueron obtenidos en un estudio realizado en el 2006 en 11 estados de
la nacién.> Baron-Cohen et al en 2009 realizaron un estudio en Cambridge, Reino Unido,
utilizando una base de datos de nifios que ameritaban educacioén especial y realizando
tamizaje con Chilhood Autism Spectrum Test (CAST). El estudio incluy6 nifios de 5 a 9 afos,
se encontré una tasa de 1/64 (1.56%) nifios con un predominio del sexo masculino 10:1.%° En
2011 Kim et al publicé los resultados de un estudio llevado a cabo en una poblacion total de

nifos de 7 a 12 afios en una provincia al sur de Corea del Sur donde encontré una



prevalencia del 2.64%, la més alta reportada hasta la fecha.®® Todos estos estudios utilizaron
como método diagnéstico el ADI-R, ADOS-G o los criterios del CIE-10. En México se esta
llevado a cabo un estudio en la ciudad de Leon, Guanajuato donde se incluird a 35 000 nifios
en edad escolar para calcular la prevalencia de TEA, este estudio se lleva a cabo por parte
de CLIMA y la Universidad de McGill, los resultados aun no se publican.

El hallazgo de que la prevalencia del TEA es un fenébmeno ascendente, es consistente
en nuestro estudio. Se tienen que considerar diversos factores: El estudio utiliza el concepto
de TEA como obijetivo de la deteccion, no contemplamos la edad como factor modificador de
la prueba de tamiz, el personal examinador estaba sensibilizado acerca del padecimiento y
finalmente utilizamos un estandar diagnéstico que aunque se encuentra validado en nuestro
pais, esta poco estudiado en muestras poblacionales. Encontramos una diferencia
significativa entre la edad de los “Casos” detectados por CHAT que fue menor comparada
con los “No casos”, esto puede deberse a que entre menor es la edad de los pacientes son
mas evidentes las caracteristicas del TEA, ya que algunas se van perdiendo conforme
avanza la edad mental y cronolégica del nifio, excepto los tres puntos medulares del CHAT
gue son atencion conjunta, gesto protodeclarativo y juego simulado, estos marcadores
continlan alterados por arriba de los 50 meses, a pesar de esto hay mas posibilidades de
falsos negativos a mayor edad como lo mencionan Baron-Cohen et al.*® Esto nos obliga a
aplicar un instrumento de screening y un mejor estandar diagnéstico en todos los sujetos
para estudios posteriores.

Los resultados de nuestro estudio nos obligan a reflexionar acerca de la existencia de
casos no diagnosticados que se encuentran en etapa escolar, como lo menciona Baron-
Cohen, en su estudio realizado en escuelas con niflos de 5 a 9 afios encontrando una
prevalencia de 1.56%, mencionado anteriormente.®® Es importante remarcar que el
conocimiento de la patologia es esencial para poder realizar la deteccion de los casos y
continua siendo la clinica la parte fundamental del diagnostico. Nuestro estudio cuenta con
las ventajas de haber sido realizado como tamizaje de primer nivel, los examinadores
tuvieron una interaccion directa con el nifio y determinaron inmediatamente la situacién ante
el instrumento de tamiz, no dependimos Unicamente de las respuestas de los padres y
utilizamos un estandar diagnoéstico validado en nuestra poblacion. Limita al estudio el tamafio
de la muestra, la edad elegida para la inclusion de los sujetos, la poblacién elegida de una
determinada regién del pais (Hermosillo, Sonora), la baja sensibilidad del CHAT vy el uso del
ADEC-SP, el cual debe de ser probado en muestras poblacionales mas extensas.



Lenoir et al mencionan que los argumentos en el aparente incremento en la
prevalencia del TEA es metodoldgico. Actualmente el autismo es méas estudiado y reconocido
que hace 30 o 40 afios, los criterios diagnosticos han cambiado y actualmente en los
estudios se incluye el TEA y no sélo al autismo clasico. El hecho de que el diagnostico se
hace a una edad cada vez mas temprana también podria conducir a un aumento del nimero
de casos identificados en las nuevas encuestas realizadas a nifios pequefos, como es el
caso de nuestro estudio. También se especula la posibilidad que los hijos de madres en
paises en vias de desarrollo fueron expuestos a infecciones maternas secundarias a
inmunodeficiencias propias del entorno (ej. Malnutricion), descompensaciones metabdlicas y
la posibilidad de que haya més hijos de individuos con Asperger integrados a la sociedad,
esto incrementa la posibilidad de tener un hijo con TEA. Esta revision concluye que el
aparente incremento en la prevalencia es por la mejor identificacion de los casos, una
ampliacion del concepto (TEA) y una mejoria en los criterios diagnésticos.”’

En nuestro estudio encontramos 7 nifios con alteraciones del perimetro cefélico: tres
con microcefalia (debajo de percentil 3) y 4 con macrocefalia (arriba del percentil 97), a estos
se les dio seguimiento médico en el HIES. Al tratar de asociar el diagnostico de TEA con
alteracion del PC, especificamente macrocefalia, encontramos una asociacién no significativa
entre la medida de PC y el SEA con un valor de p > 0.05, lo que llam6 la atencion es que el
paciente con mas items fallados del CHAT y con mayor puntaje en el ADEC-SP fue el que
tenia macrocefalia, este hallazgo aunque aislado, es consistente con lo reportado en la
literatura de que el TEA y la macrocefalia es una asociacion frecuente. Si tenemos en cuenta
gue en nuestro estudio se encontraron cuatro pacientes con diagnostico de TEA tenemos
una prevalencia de macrocefalia del 25%. El perimetro cefalico (PC) se ha propuesto como
un marcador biolégico de autismo, desde la descripcibn de Kanner este ha sido una
asociaciéon consistente, se ha reportado que en poblaciones autistas hay una prevalencia de
macrocefalia entre 14 y 34% de los casos.”® En 2003 Courchesne et al, realizaron un estudio
retrospectivo en el que estudiaron 48 nifios de 2 a 5 afios con diagnostico de TEA que se
habian sometido a RM, de estos, 40 tenian el diagndstico de autismo clasico y 8 de
trastornos generalizados del desarrollo. En el estudio se encontraron 2 fases alteradas en el
crecimiento del PC en el grupo con autismo clasico, la primera con un PC disminuido al
nacimiento y un crecimiento subito y excesivo bifasico, entre el primero y segundo mes de
vida y posteriormente entre los 6 a 14 meses. El incremento del PC fue 2.19 DE superior

comparado con el grupo de trastornos generalizados de desarrollo, en estos ultimos no hubo



diferencia significativa al compararlos con la tablas de crecimiento estandarizadas del CDC.®°
Dementieva et al en 2005 realiza un estudio retrospectivo en 251 nifilos autistas encontrando
al momento del estudio 19% de prevalencia de macrocefalia y 35% tuvieron una velocidad de
crecimiento alterada en los primeros 6 meses de vida, usé como referencia la tablas del
CDC.*® En 2006 Dissanayake encontré 28 nifios con crecimiento acelerado de la
circunferencia craneal y la talla entre los 2 y 3 afios de edad. En 2007 van Daalen realizo un
estudio en 53 nifios caucésicos con diagnostico de TEA donde se comparé PC y talla con un
grupo control, encontré que no habia variacion del PC durante el primer afio de vida, pero si
hubo un crecimiento acelerado de la talla que empieza alrededor de los 2 meses, es evidente
a los 4 meses y es mas lento a los 6 meses.®* Las teorias que explican esta asociacién son
diversas, van desde un aumento de la arborizacion de las dendritas con pérdida neuronal,
aumento en el numero de minicolumnas, mielinizaciébn prematura, incremento en el nimero
de conexiones axonales. Las causas de estos procesos continlan siendo inciertas y puede
ser efecto de un sobrecrecimiento posnatal o falla del proceso regresivo prenatal o posnatal
temprano. No hay bases que soporten causas ambientales como la vacuna triple viral o
reacciones alérgicas gastrointestinales.>*®%%* En nuestro estudio todos los pacientes son
mayores de un afio, es decir, el periodo de maxima manifestacion de macrocefalia se ha
rebasado (primeros 6 meses de vida), esto explica que so6lo encontramos un caso con
macrocefalia.

El item que més se fall6 de la poblacion total fue el A3, que exploré desarrollo motor a
través de la pregunta “; Le gusta a su hijo trepar a las cosas, como a lo alto de los muebles o
escaleras?”, consideramos que este hallazgo esta influenciado por la estructuracién de la
pregunta y no por que realmente haya alteraciones motoras en los nifios examinados. En la
seccion B los nifios fallaron al hacer la torre de cubos. Los pacientes con TEA fallaron tanto
en la seccion A como en la B el item relacionado al juego simulado, este dltimo es una
caracteristica constate de los pacientes con TEA que se incluye universalmente en los
instrumentos de tamizaje y diagndsticos, y fue un hallazgo constante a pesar de que la
mayoria de nuestra poblacién es mayor de 18 meses, edad a la cual el CHAT muestra mejor
eficacia en la deteccion. Este hallazgo es consistente a lo reportado por Rutherford et al en
2007 donde encontraron un retraso en la adquisicion de juego simulado en 28 nifios con TEA
con una media de aparicion a los 57.6 meses, todos nuestros pacientes fueron menores de

esta edad.



10. CONCLUSIONES

En la actualidad se cuenta con diversas herramientas para realizar deteccion
temprana de TEA, pero ninguna de estas ha demostrado tener el suficiente poder estadistico
como para ser recomendado de manera universal como instrumento de tamizaje. Contindian
siendo el conocimiento de la enfermedad y el espectro clinico, los pilares para realizar el
diagnostico. Debemos de tratar de desarrollar una herramienta de screening con
caracteristicas apropiadas para nuestra poblacion que permita una deteccién oportuna para
realizar el diagnostico a edades tempranas.

En nuestro estudio encontramos una prevalencia de 4% de TEA en una poblacién no
derechohabiente de Sonora de 18 meses a 5 afios. Esta tasa es mayor, pero con diferencia
no significativa comparado con las reportadas en la literatura recientemente, esto nos lleva a
considerar el TEA como parte de nuestro arsenal diagnéstico en la consulta de primer
contacto.

Los resultados de nuestra investigacion deben ser tomados con reserva, ya que tiene
diversas limitaciones. Esperamos que este estudio pueda utilizarse en nuestro pais para
continuar la investigacion del tema. Se necesitan estudios con mayor poblacion, metodologia
mas estricta y el uso de otras herramientas de tamizaje para poder validar en nuestra
poblacion la méas eficaz para la deteccion temprana, ademas la comunidad médica debe de

familiarizarse con estos trastornos que son mas frecuentes de lo que suponemos.
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XII. ANEXOS
Anexo 1
Fecha: . Sexo:
Nombre: . Edad:
Nombre de la Madre o Padre:
Direccion:
Teléfono: .
Numero de Expediente: . No. Exp. HIES:
Peso: . Talla: . PC:
Motivo de la consulta:
Diagnostico Final:

PROTOCOLO PARA EXPLORAR AUTISMO EN NINOS PEQUENOS (CHAT).
Para uso de médicos durante la exploracion evolutiva a los 18 meses.

SECCION A. Preguntar al padre o madre. Marque SI 6 NO

1.- ¢ Disfruta su hijo/a al ser mecido, montar en sus rodillas, etc? SI NO
2.- ¢ Se interesa su hijo por otros nifios? SI NO
3.- ¢Le gusta su hijo trepar a las cosas, como a lo alto de los muebles o escaleras? Si NO
4.- ; Disfruta su hijo jugando a:”;;Donde estad el bebé?;”/escondite? SI NO
5.- Juego imaginario: ( SIMULA alguna vez su hijo, por ejemplo, servir una taza Sl NO
de té usando una tetera y una taza de juguete, o simula otra cosa?*
6.- ¢ Utiliza alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar y/o para PEDIR algo? Si NO
7.- ¢Usa alguna vez su hijo el dedo indice para sefialar y/o para indicar INTERES por algo? * SI NO
8.- ¢ Sabe su hijo jugar adecuadamente con juguetes pequefios (p. ej: coches o bloques) y no solo Si NO
Ilevarselos a la boca, manosearlos o tirarlos?

9.- Alguna vez su hijo le ha llevado objetos para MOSTRARLE algo? Sl NO
SECCION B. Observacion por parte del médico. Marque SI 6 NO

i.-Durante la entrevista ¢ El nifio hizo contacto visual con usted? Sl NO
ii.-Consiga la atencion del nifio, entonces sefiale un objeto interesante en la habitacion y diga: SI NO
“;Oh mira;;Hay un (nombre del juguete);” Observe la cara del nifio. ; Mira el niiio lo que

usted esta sefialando?**

iii.-Consiga la atencion del nifio, entonces dele una tetera y una taza de juguete y diga SI NO

“: Puedes servir una taza de te?”; El nifio simula vaciar té en la taza, beber, etc?**

iv.-Diga al nifio “; Dénde estd la luz?”. ;Seiiala con su dedo indice la luz?** SI NO
v.-Sabe el nifio construir una torre de bloques? Si es asi, ¢ Cuantos? No. Si NO

1.- Para contestar Si en esta pregunta, asegurese de que el nifio no ha mirado s6lo su mano, sino que realmente ha mirado el
objeto que usted esta sefialando.

2.- Si puede lograr un ejemplo de simulacién en cualquier otro juego, marque Si en este punto.

3.- Si el nifio no entiende la palabra “luz”, repitalo con “;Ddnde estd el osito?” o con cualquier otro objeto fuera del alcance.
Para registrar Si en este punto el nifio debe haber mirado a su cara en el momento de sefialar.

Las preguntas marcadas con “*” son las mds indicativas de la existencia de rasgos autistas. La respuesta NO a 2 o mds
puntos en cada seccion es indicativo de riesgo de SEA y debe ser canalizado con el especialista.



Anexo 2 (CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO)

CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Después de haber leido el presente documento y de haber recibido las aclaraciones
necesarias yo . Padre( ) Madre ()
del nifio . Autorizo se realice la aplicacién
del instrumento CHAT, el cual tiene como objetivo detectar alteraciones del desarrollo. Durante el
estudio no se realizara ninguna toma de muestras de laboratorio, Unicamente se realizara una
exploracion por parte del examinador y se tomaran medidas de peso, talla y perimetro cefalico. Esto
forma parte de un protocolo de investigacion del Hospital Infantil del Estado de Sonora que tiene
como intencién obtener informacion acerca de la prevalencia de las alteraciones del desarrollo en el
estado.

El instrumento CHAT consta de dos secciones, la seccion A son preguntas dirigidas a los
padres o cuidadores y s6lo se responde SI/NO. En la seccion B se explora al nifio y se toman las
medidas antropométricas (peso, talla y perimetro cefalico). El tiempo aproximado de aplicacion es de
cinco a quince minutos. En caso de detectarse alguna alteracion por parte del examinador se aplicara
al nifio otra prueba denominada ADEC-SP, esta se llevara a cabo por personal de psicologia con
experiencia en la atencién de nifios con alteraciones del desarrollo, esta prueba requiere de material
especial, por lo que se realizard en las instituciones ASPANA e Instituto Angel de la Guarda (estas
pruebas no tienen ningun costo). Dependiendo de los resultados obtenidos se les informara si el nifio
requiere de atencién especializada, la cual se podra proporcionar en el Departamento de Psiquiatria y
Psicologia del Hospital Infantil del Estado de Sonora o en la institucién de su preferencia.

Es importante sefialar que esta investigacién no interfiere con el tratamiento de su hijo(a) y
gue de no aceptar participar en el estudio, no se modificara la conducta o atenciébn médica
proporcionada.

Los datos obtenidos se mantendran en completa confidencialidad y su identidad no sera
revelada.

Investigador Responsable: Dr. César Guillermo Sanchez Acosta
Residente de 20 afio de Neurologia Pediatria
Hospital Infantil de México Federico Gémez

Padre o Tutor Examinador que aplica el instrumento

Testigo Testigo



Definicion operacional de variables

Anexo 3

Variable Concepto Tipo de Escala Fuente
Variable

Edad Expresada en afios con | Cuantitativa lafio 6 meses a Formato de recoleccién de
meses. discreta 5 afios 11 meses datos
Ej: 3 afios 4 meses.

Sexo Condicion biologica que | Cualitativa 1.- Hombre Formato de recoleccion de
distingue a hombres y | nominal 2.- Mujer datos
mujeres

Procedencia Lugar donde se llevo a cabo | Cualitativa Se agruparan en: Formato de recoleccion de
la aplicacion del | Ordinal 1.- HIES datos
instrumento. 2.- Escuela

Respuesta del | Interrogatorio sobre juego | Dicotémica 1.-SI CHAT

item 1 de la | rudo. 2.-NO

seccion A del

CHAT

Respuesta del | Interrogatorio sobre interés | Dicotomica 1.-SI CHAT

item 2 de la | social. 2.-NO

seccion A del

CHAT

Respuesta del | Interrogatorio sobre | Dicotomica 1.-SI CHAT

item 3 de la | desarrollo motor. 2.-NO

seccion A del

CHAT

Respuesta del | Interrogatorio sobre juego | Dicotémica 1.-SI CHAT

item 4 de la | social. 2.-NO

seccion A del

CHAT

Respuesta del | Interrogatorio sobre juego | Dicotémica 1.-SI CHAT

ftem 5 de la | simulado. Juego en que se 2.-NO

seccion A del | sustituyen unos objetos por

CHAT otros y/o se atribuyen
propiedades ausentes a
objetos o situaciones.

Respuesta del | Interrogatorio sobre gesto | Dicotémica 1.-SI CHAT

item 6 de la | protoimperativo.  Sefialar 2.-NO

seccion A del | objetos fuera de su alcance

CHAT para conseguirlos.

Respuesta del | Interrogatorio sobre gesto | Dicotémica 1.-SI CHAT

item 7 de la | protodeclarativo.  Sefialar 2.-NO

seccion A del
CHAT

para que otras personas los
miren, como un fin en si
mismo, para mostrar Ssus
intereses.




Respuesta del | Interrogatorio sobre juego | Dicotdémica 1.-SI CHAT
item 8 de la | funcional. 2.-NO
seccion A del
CHAT
Respuesta del | Interrogatorio sobre | Dicotomica 1.-SI CHAT
item 9 de la | mostrar. 2.-NO
seccion A del
CHAT
Respuesta del | Exploracion sobre contacto | Dicotémica 1.-SI CHAT
item i de la | visual. 2.-NO
seccion B del
CHAT
Respuesta del | Exploracion sobre | Dicotdmica 1.-SI CHAT
item ii de la | seguimiento de la mirada. 2.-NO
seccion B del | Para contestar SI en esta
CHAT pregunta, hay que
asegurarse de que el nifio
no ha mirado sélo la mano,
sino que realmente ha
mirado el objeto que se esta
sefialando.
Respuesta del | Exploracion sobre juego | Dicotémica 1.-SI CHAT
item iii de la | simulado. 2.-NO
seccion B del | Si el nifio puede lograr un
CHAT ejemplo de simulacion en
cualquier juego, marque Sl
en este punto.
Respuesta del | Exploracion sobre gesto | Dicotomica 1.-SI CHAT
item iv de la | protodeclarativo. 2.-NO
seccion B del | Si el nifio no entiende la
CHAT palabra “luz”, repitalo con
“;Doénde esta el osito?” o
con cualquier otro objeto
fuera del alcance. Para
registrar Sl en este punto el
nifio debe haber mirado a su
cara en el momento de
sefalar.
Respuesta del | Exploracion sobre gesto | Dicotémica 1.-SI CHAT
item v de la | realizacion de torre de 2.-NO
seccion B del | cubos.
CHAT
Caso 2 0 mas respuestas NO en | Dicotomica 1.-SI CHAT
ambas secciones  del 2.-NO
CHAT o respuestas NO en
el item 7 de la seccion Ay
iv de la seccién B.
Perimetro Se mediré con una cinta no | Cuantitativa Centimetros Formato de recoleccion de
cefalico elastica la cual se hara pasar | continua datos.

sobre  la  prominencia
occipital externa, arcos
supraciliares, hasta la




glabela, lo suficientemente
tensa como para comprimir
el cabello contra el craneo.

Percentil de
perimetro
cefalico

Se obtendra graficando en
las tablas de la OMS la
edad del sujeto contra el
perimetro cefalico medido.
Existen tablas para sexo
masculino y femenino

Cuantitativa
proporcional

Percentilas del 3
a97

Tablas de la OMS para
percentilas de  perimetro
cefalico por sexo.
[Anexos 4 y 5]

Puntuaciéon del
ADEC-SP

Se obtendra después de
aplicar las actividades del
cuadernillo del ADEC-SP y
de acuerdo a la respuesta
del nifio a cada actividad se
dard una puntuacion, se
sumard y se categorizara
en: Autismo clasico, otra
discapacidad o desarrollo
normal.

Cuantitativa
Continua

Desarrollo
Tipico:

434 +3.22
Autista:
15.84 + 4.98
TGDNE:
754 + 4.81

Cuadernillo de actividades
del ADEC-SP.
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Anexo 5

-

Head circumference-for-age GIRLS Hotd st
- - nization
Birlh to 5 years (percentles) 4
GTth
il ==
=1 1 1" mmm——
= -1 feet==T="1
~ ] N = _ 4= = NENE .EI:T
=1 = | ettt
= — [ 2
.l i =] - .
FA.4 ] =
F L~ P LT —
P - = L
f .f’ J." ‘!"‘ =1
¥ J'r 1 |
| Fid |
#
¥ (1 A |
S ¥ i
X J,
7 A 17
Fa
fir.mar
IY ’.-*' I
[
17
i
Iy
!
Ji
[
I
|
L 0 I U L

WHC Child Growth Standards



	Portada
	Índice
	1. Resumen
	2. Antecedentes
	3. Marco Teórico
	4. Planteamiento del Problema   5. Justificación
	6. Objetivos
	7. Metodología
	8. Resultados
	9. Discusión
	10. Conclusiones
	11. Bibliografía
	12. Anexos

