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Presentar la aportacion de Leo Kanner y los criterios de definicion.
Conocer la problematica planteada en torno al diagnéstico diferencial.
Estudiar la evolucién sintomatolégica del cuadro.

Conocer las aportaciones actuales a la definicién y al diagnéstico.
Analizar los datos que aportan los estudios epidemiolégicos.

Exponer los conocimientos actuales sobre la etiologia, las causas subyacentes y
los mecanismos patogénicos que conlleva el autismo infantil desde un enfoque
neurobioldgico.

Facilitar la comprensién de que distintas causas clinicas pueden dar lugar a un
mismo sindrome general.

Comprender que la variedad de etiologias pueden proporcionar diferencias en la
fenomenologia, la evolucién o las caracteristicas cognitivas del sujeto autista
afectado con distintas intensidades.

Plantear la posibilidad de admitir en un futuro la existencia de subgrupos caracte-
risticos dentro del autismo infantil.

Dar a conocer los planteamientos actuales con el finde poder compartir y participar
en programas investigadores y terapéuticos multicentros.

¢Qué rasgos consideras que puede presentar un nifio autista?
¢ Los conceptos de “autista” y “psicético” crees que son intercambiables?

Describe un caso que conozcas y que, segun tu opinién, pueda constituir un cuadro
de autismo infantil.

Puede una misma causa etiolégica producir un cuadro de autismo con retraso
mental grave y otro con “casi” normalidad mental?
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Introduccion

+ ¢Una misma causa puede originar un autismo con inicio desde el nacimiento, o
facilitar que se instaure después de un periodo de dos afos, o0 mas, de desarrollo
normal?

+ ¢ Cudles pueden ser las etiologias que conlleven la presentacién de crisis epilép-
ticas y cuales no?

En este tema se pretende proporcionar al lector una visién clara de los criterios
experimentales y cientificamente aceptados de la definicion del autismo infantil.
Partiendo de la definicién inicial de Leo Kanner, psiquiatra de origen austriaco, nos
adentraremos en profundidad en las dificultades y confusién en cuanto a los limites
del sindrome, asi como sobre su caracter y sus causas.

Se analizaran posteriormente los variados intentos y diferentes vias de introducir
algunaluz clarificadora en la confusién inicial. Entre ellas, cabe sefialar la informacion
que nos proporciona la investigacién experimental, y especialmente los datos de
Rutter, fuente basica y fundamental en autismo, que ciertamente vienen a delimitar
con riguroso detalle aquellos sintomas que son universales en autistas, aclarando, al
mismo tiempo, otras cuestiones de especial importancia; cuestiones que se refieren
al cociente intelectual, la edad de comienzo y el estado neurolégico. La investigacion
experimental va a sentar las bases de un relativo consenso interprofesional y que se
ve reflejado en las definiciones de la National Society for Autistic Children (NSAC) y
la clasificacién de la Asociacion Americana de Psiquiatria (DSM. Il y DSM 1lI-R).

Una segunda via de clarificacién constituye la valoracion de indices de diagnéstico
diferencial con otras condiciones psiquiatricas de sintomatologia similar.

Untercerinstrumento de gran ayuda es conocer las alteraciones del autismo desde
una perspectiva evolutiva. Se recorre, asi, la evolucién sintomatolégica desde el
nacimiento (con manifestaciones aun poco claras) hasta la edad adulta.

También se analizaran los datos de los estudios epidemiolégicos, tanto los clasicos
como los mas recientes, en los que se sugiere una reconsideracion del indice de
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incidencia, al menos desde el punto de vista educativo y terapéutico en relacién con
las necesidades de los autistas y alteraciones similares.

Por Gltimo, se abordaran distintas cuestiones relacionadas con la etiologia y se
aportara el estado actual de conocimientos. Si respecto del concepto de autismo
Infantil, podemos afirmar que continian vigentes los planteamientos basicos de
Kanner, en cuanto a los rasgos patognoménicos y esenciales, no podemos concluir
que exista esa misma aceptacion general en lo referente a la etiolog iay etiopatogenia
de este sindrome.

La ausencia de una demostracion inequivoca de caracter biolégico que aclarara,
definitivamente, la etiologia del autismo infantil ha hecho que, durante muchos afios,
numerosos autores se inclinaran por apoyar teorias de enfoque psicégeno, dando por
sentado que el nifio autista, al nacer, es potencialmente normal y que s6lo unas de-
fectuosas pautas de crianza por parte de los padres, principalmente de la madre, con-
ducen al desarrollo de los sintomas. Como es facil suponer, estas teorias de factores
adversos en el entorno psicoafectivo familiar eran especulativas y carecian de
fundamento sélido y objetibable, pero la ausencia de conclusiones biologicas del
problema facilitaba su mantenimiento.

En los Gltimos afios, el panorama etiolégico ha variado radicalmente admitiéndose
cada vez con mas fundamento y consistencia, que los nifios autistas adquieren,
principalmente en su etapa fetal, o en los primeros meses de la vida, una anomalia
biolégica estructural o funcional que altera el desarrollo y la maduracion del sistema
nervioso central (SNC), y conduce a la instauracién del sindrome, estando presente
en el momento del nacimiento o surgiendo en los tres primeros afos de la vida.

Seglin se avanza en los métodos diagndsticos instrumentales y complementarios,
cada vez es mayor la evidencia, y esta mas ampliamente admitido que los sujetos con
autismo infantil tienen dificultades en el funcionamiento de su cerebro y que, por lo
tanto, el trastorno esta en los nifios y no en sus padres, aunque las anomalias de la
funcién cerebral sean demasiado complejas y sutiles como para poder detectarlas
todas y precozmente con los medios actuales.

Aunque sea alentador lo conseguido en los Ultimos afnos, todavia sigue sin
conocerse una causa Unica determinante, pudiéndose comprobar que el autismo
infantil es un sindrome general que puede encontrarse en una gran variedad de
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trastornos clinicos, admitiéndose la existencia de un proceso causativo biolégico
comun, polivalente, que va a dar lugar a un cuadro de gravedad, amplitud e inten-
sidades variables, en el que pueden influir factores de predisposicién genética, agen-
tes infecciosos, procesos bioquimicos, anomalias metabdlicas, etc.

Enla dltima década, los esfuerzos investigadores han comenzado a dar sus frutos
y han posibilitado la explicacion de un pequefo porcentaje de los casos, al mismo
tiempo que han planteado el convencimiento de la existencia de una heterogeneidad
etioldigica lo que, a su vez, ha estimulado el que, cada vez con méas prodigalidad, se
intente establecer subgrupos caracteristicos dentro de un mismo sindrome de
autismo infantil, aunque todavia el nimero de casos etiquetados en cada uno de los
subgrupos sea reducido respecto de la totalidad.

Por dltimo, advertir que somos conscientes de que, en algunos momentos de la
exposicion, la utilizacién de determinada terminologia puede plantear alguna dificul-
tad en su comprension. Por ello, hemos procurado reducir al maximo el uso de
términos clinicos, manejando Gnicamente los imprescindibles para conseguir una
exposicion comprensible, sin dejar de ser precisas y sin perder rigurosidad.

Es dificil el rastreo histérico de los antecedentes del autismo infantil precoz, porque
la Literatura aporta pocas o nulas evidencias experimentales de casos descritos con
objetividad antes de las observaciones que ya hiciera Kanner.

Los primeros dos casos de nifios que presentaban alteraciones similares a las que
muestran los autistas se publicaron en 1799. El primero de ellos fue descrito por John
Haslam que nos informa de un nifio de cinco afos que fue ingresado en el Bethlem
Royal Hospital en aquel afio. El nifio habia pasado un sarampién muy fuerte cuando
tenia un ano. A los dos, segln cuenta su madre se hizo dificil de controlar. Empezé
a andar a los dos afios y medio pero no hablé ni una palabra hasta los cuatro afios.
Le gustaba observar a otros nifios pero nunca se unié a ellos. Jugaba de manera
absorta y solitaria. Recordaba melodias. Siempre hablaba de si mismo en tercera
persona (citado por Wing, 1982)
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El segundo caso es mas conocido e instructivo. Se trata de Victor, el nifio salvaje
de los bosques de Aveyron en Francia. Este caso fue descrito por el célebre autor Jean
Marc Gaspard Itard, que con sus métodos de tratamiento sento las bases modernas
de actuacion terapéutica frente al retraso mental. Iltard describe su peculiar y escasa
utilizacién de la vista y el oido: Nunca jugaba con juguetes, pero reia encantado
cuando le dejaban chapotear y salpicar el agua del bafno, llevaba a las personas de
la mano para mostrarles lo que queria. Cuando habia visitantes que se quedaban
demasiado tiempo, les daba sus sombreros, guantes y bastones, los empujaba fuera
de la habitacién y cerraba con fuerza la puerta. Se resistia al menor cambio que se
produjera en su entorno y tenia una excelente memoria para recordar la posicién de
los objetos de su habitacién, que siempre le gustaba mantener exactamente en el
mismo orden. Le encantaba palpar las cosas y tocaba y acariciaba la ropa, las manos
y la cara de las personas que conocia, pero, en un principio, parecia completamente
insensible al frio y al calor (ltard, 1964).

Definicion y Etiologia
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Desde hace mas de cien afnos se han venido describiendo casos de nifios con
trastorno mental severo que implicaban una profunda distorsion del proceso de
desarrollo, aunque el reconocimiento general de estas condiciones es un fenémeno
mucho mas reciente. La gran variedad de descripciones de sindromes de este tipo que
incluian términos como la demencia precoz, la esquizofrenia infantil y la demencia
infantil reflejaban la consideracién general de que estos sindromes representaban
psicosis de tipo adulto, pero que comenzaban muy tempranamente. La aguda des-
cripcién de Kanner, en su conocido articulo: Perturbaciones autistas del contacto afec-
tivo del ano 1943, fue algo excepcional puesto que hizo avanzar los criterios diag-
ndsticos al definir el sindrome, mas en términos de conducta infantil especifica —tal
y como observaba— que en términos de modificacion de criterios adultos. Por ello,
toda exposicion de la definiciéon del autismo debe partir de esas minuciosas y siste-
maticas observaciones realizadas por Kanner, que con un cuidadoso lenguaje descri-
bié un conjunto de rasgos comportamentales que parecian ser caracteristicos de los
nifos que presentaban otros trastornos psiquiatricos. Entre esos rasgos figuraban:

« Incapacidad para establecer relaciones con las personas.

+ Retraso y alteraciones en la adquisicion y el uso del habla y el lenguaje. Ten-
. dencia al empleo de un lenguaje no comunicativo y con alteraciones peculiares,
como la ecolalia y la propensién a invertir los pronombres personales.

. Insistencia obsesiva en mantener el ambiente sin cambios, a repetir una gama
limitada de actividades ritualizadas, actividades de juego repetitivas y estereo-
tipadas, escasamente flexibles y poco imaginativas.

. Aparicién en ocasiones de “habilidades especiales”, especialmente de buena
memoria mecanica.

Buen “potencial cognitivo”. :

- Aspecto fisico normal y fisonomia inteligente.

« Aparicién de los prhmeros sintomas de la alteracion desde el nacimiento
(Kanner hablaba del caracter “innato”de las alteraciones autistas).

La evidencia de sintomas en la primera infancia hacia que este trastorno fuera
distinto de todas las variedades que se habian descrito anteriormente de esquizo-
frenia o de psicosis infantil.

Durante el siguiente decenio, diversos autores, americanos y europeos, describie-
ron observaciones de nifios con caracteristicas semejantes. No cabia duda de que

e
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existian, pero también habia una considerable confusion en cuanto a los limites del
sindrome, asi como sobre su naturaleza y sus causas.

Entre los elementos que, segun Rutter (1984), contribuyeron a la confusion,
se encuentran los siguientes:

a)

b)

c)

La propia eleccién del término “autismo”. Este nombre ya habia sido usado en
psiquiatria por Bleuler en la direccién de indicar la retirada activa al terreno de
la fantasia que presentaban los pacientes esquizofrénicos (Bleuler, 1911).
Kanner no habld de una retirada, sino que describi6 una incapacidad para esta-
blecer relaciones. Ello constituye una diferencia fundamental con el sentido da-
do anteriormente al término por Bleuler; por otro lado, podria postularse unarica
fantasia presente en los autistas, mientras que las observaciones de Kanner
indicaban una falta de imaginacién. Por Gltimo, la confusién podria mantenerse
y complicarse si se postulaba una relacion con la esquizofrenia que se observa
en los adultos, dando lugar a la utilizacién de términos como esquizofrenia
infantil, autismo y psicosis infantil como diagnésticos intercambiables.

Otro problema estuvo relacionado con /a tendencia a no considerar la edad de
comienzo como criterio necesario para el diagnostico, lo que tuvo por resultado
que los trastornos que comienzan en la primera infancia se agruparan con las
psicosis que no surgen hasta la infancia avanzada o la adolescencia.

Las reducciones posteriores de sintomas realizadas por Eisenberg y Kanner
(1956) a sélo dos esenciales, la soledad extrema y el deseo intenso de
preservar la identidad (junto con el comienzo en los dos primeros afnos) dieron
lugar — en un efecto de malinterpretacion— a que diversos autores cambiaran
los criterios y omitieran hacer referencia a los fenémenos clinicos minuciosa-
mente recogidos en la descripcion original de Kanner y obras porteriores. Por
ejemplo, Ornitz y Ritvo (1968) enfatizaron los trastornos de percepcion,
elevandolos a la categoria de sintoma primario. Tinbergen y Rinbergen (1972)
fueron mas lejos, al realzar la evitacion de la mirada cara a cara y prescindir de
todas las demas caracteristicas clinicas descritas por Kanner. Un mejor
ejemplo de la existencia de distintos conjuntos de criterios de diagnéstico lo
constituye la lista de catorce manifestaciones preparada por Rendle-Short
(1969), quien sostenia que, para el diagnostico deben presentarse siete de
ellas. Pero esas siete manifestaciones podian ser falta de miedo al peligro,
fuerte resistencia al aprendizaje, utilizacion de gestos, risas y risoteos, hiperac-

Definicion y Etiologia
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tividad, dificultad para jugar con otros nifios y actuacién como los sordos: es
decir, una lista que no incluye ninguno de los criterios de Kanner.

d) Elclima global del pensamiento psiquidtricojunto con el estado de conocimien-
tos de la época, favorecio la interpretacion de que el autismo era también una
forma inusual de esquizofrenia que acontecia en edades muy tempranas.

En las décadas siguientes hubo una confusa proliferacion de términos diagnosti-
cosy subclasificaciones bajo el amplio epigrafe de “esquizofrenia infantil”, dando lugar
a que la bibliografia esté llena de descripciones clinicas y trabajos de investigacion
que se refieren a tipos muy distintos de problemas con la denominacion comun de
“autismo”. ¢, Cémo clarificar, entonces, la confusién? Ha habido varios intentos y vias
diferentes. Una de ellas es la informacién que nos proporciona la investigacion
experimental, llegandose en la década de los setenta a la aceptacion de que era
necesario diferenciar entre trastornos mentales severos que surgen durante la
primera infancia, de los que es prototipico e/ autismo, y las psicosis que surgen en la
infancia tardia o adolescencia, de los que es prototipica la esquizofrenia. Este ultimo
grupo implica una pérdida del sentido de la realidad en individuos que previamente
han funcionado normalmente o casi normalmente, y podria ser denominado “psico-
sis”. El primer grupo, en cambio, implica una anormalidad seria en el proceso del desa-
rrollo mismo, y esta presente desde edades tempranas (Rutter y Schopler, 1987).

La investigacién experimental se desarrolla en un planteamiento en el que hay que
diferenciar las conductas que pueden ocurrir en el autismo (pero que también ocurren
en otras condiciones) y las conductas que son especificamente caracteristicas del
autismo. Es necesario determinar qué sintomas son universales y cuéles son
especificos, es decir, los que estan presentes en todos o casi todos los nifios autistas
y también los que son relativamente infrecuentes en los nifios que no tienen ese
sindrome. Rutter (1984) define el autismo como un “sindrome de conducta” y destaca
tres grandes grupos de sintomas que se observan en la mayoria de los nifios
diagnosticados de autismo:

. Incapacidad profunda y general para establecer relaciones sociales.
. Alteraciones del lenguaje y las pautas prelinguisticas.
. Fendmenos ritualistas o compulsivos, es decir, “insistencia en la identidad”.

Ademas, los movimientos repetitivos y estereotipados (especialmente, manie-
rismos en las manos y los dedos), la poca capacidad de atencién, las conductas
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auto—lesivas y el retraso en el control esfinteriano son también comunes a los nifnos
autistas, pero estos sintomas no ocurren en todos los casos. Rutter considera también
que la edad de comienzo de la alteracion es anterior a los treinta meses (Ultimamente
—1987— se ha propuesto una elevacién del limite de edad de los treinta meses a los
tres afos). Estas observaciones confirman, en general, los criterios originales de
Kanner y proporcionan una definicién operativa del sindrome entérminos de sintomas
universales y especificos.

Sin embargo, otros aspectos de la definicion han tenido que ser revisados poste-
riormente, teniendc en cuenta los resultados de las investigaciones realizadas desde
que Kanner (1943) definiera el sindrome, por ejemplo, hoy sabemos que en la mayor
parte de los casos, los autistas no poseen “un buen potencial cognitivo”, sino que el
autismo se asocia en un alto porcentaje con deficiencia mental. También sabemos
que, a pesar del aspecto fisico normaly la fisonomia inteligente en la infancia, pueden
reconocerse “estigmas fisicos menores” ya en este periodo en bastantes casos, y so-
bre todo es frecuente que, desde la adolescencia, el aspectofisicoy la fisonomia sean
menos “normales”. Finalmente, la idea de Kanner de que el autismo se manifiesta
siempre desde el comienzo de la vida ha tenido que ser revisada a la vista de los ca-

sos en los que se desarrolla el sindrome, después de unos meses de evolucién normal.

Antes de proceder a contrastar la validez del sindrome es necesario aclarar otras
cuestiones: las mas importantes se refieren al cociente intelectual, la edad de
comienzo y el estado neurolégico (Rutter, 1984):

1. Respecto del funcionamiento intelectual es necesario determinar, en primer
lugar, si el cociente intelectual tiene las mismas propiedades en los nifos
autistas que en los demas; en segundo lugar, hay que averiguar como varia el
rendimiento intelectual con el estado clinico; y en tercer lugar, se analiza la
proporcién de nifios a los que no se podia aplicar la bateria habitual de tests del
cociente intelectual. Las conclusiones de los estudios vienen a demostrar que
el cociente intelectual en los nifios autistas funciona de un modo muy semejante
a como lo hace en cualquier otro grupo de individuos. Los nifios autistas con
cociente intelectual bajo estan tan retrasados como cualquier otro con cociente
intelectual bajo y la puntuacion tiene un significado muy semejante. Esto
significa que el autismo y el retraso mental coexisten con frecuencia.

2. Otra cuestion que interviene en la definicion del autismo infantil es la relaciona-
da con la edad de comienzo. Los minuciosos estudios de Kolvin (1971)

F'a
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realizados en Gran Bretana, los estudios de Makita (1966) en Japén y los
estudios de Vrono (1974) en la Unién Soviética coinciden en presentar una
distribucion bipolar. Como se observa en el gréfico 1, hay un valor muy alto para
los nifios cuyos trastornos comienzan antes de los tres afos de edad y otro valor
muy alto para los nifios cuya psicosis se manifiesta por primera vez en el
principio de la adolescencia o poco antes.

Grafico1: Distribucion por edades del comienzo de las psicosis en la infancia

14

3

Uno de los polos representa a los nifios cuyos trastornos comienzan antes de los tres afos, de los que
es prototipico el autismo. El otro polo representa los casos de comienzo tardio, antes de la adolescencia,
de los que es prototipico la esquizofrenia. Ambos polos difieren sustancialmente.

Las psicosis que comienzan en la infancia intermedia son menos frecuentes, pero plantean mayores
dificultades, en cuanto a la diferenciacién del autismo y algunas psicosis desintegrativas, y al también
denominado Sindrome de Asperger, en el que la inteligencia no se ve alterada, pero si la coordinacién y
la percepcién visoespacial, asi como el desarrollo social.
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3. Con respecto a la presencia o no de un trastorno neurolégico, los estudhnr
de seguimiento a largo plazo han indicado claramente que una proporcién con-
siderable de nifios autistas, que no presentan pruebas de trastorno neurologi-
co, sufren accesos epilépticos en la adolescencia (Rutter, 1970; Creak, 1963;
Lotter, 1974; Diez-Cuervo, 1982).

Los estudios experimentales que se realizan en la década de los setenta
sientan las bases de un consenso interprofesional, que de alguna manera
recoge la propuesta de definicion de la National Society for Autistic Children
(NSAC), elaborada en una reunion del comité técnico en Orlando (Florida) en
1977. Para la NSAC, el autismo es un sindrome que se define conductualmen-
te. Los rasgos esenciales suelen presentarse antes de los treinta meses de
edad, e incluyen:

Alteraciones de las secuencias y ritmos de desarrollo

Hay una perturbacion de la coordinacion normal de las tres vias de desarrollo

(motora, social-adaptativa y cognitiva). Se dan retrasos, interrupciones o regresiones
en una o varias de esas vias:

En la via motora: por ejemplo, puede ocurrir que los hitos del desarrollo de la
motricidad gruesa se hayan adquirido normalmente y, por el contrario, se retrase
el desarrollo de la motricidad fina.

Entre vias: por ejemplo, puede ocurrir que sean normales las respuestas motoras
y haya un retraso social-adaptativo y cognoscitivo.

Detenciones, retrasos y regresiones: por ejemplo, el desarrollo motor puede ser
normal hasta los dos afnos, en que se detiene la ambulacion; algunas capacidades
cognoscitivas pueden desarrollarse con arreglo al ritmo normal, mientras que otras
se demoran o no aparecen; la conducta imitativa y/o el habla pueden retrasarse
hasta los tres anos, seguido de una adquisicion rapida hasta alcanzar el nivel
evolutivo esperado.

Perturbaciones de las respuestas a los estimulos sensoriales

Puede haber una hiperactividad o hipoactividad generalizada, asi como una alter-

nancia de estos dos estados en periodos que oscilan entre horas y meses. Por ejemplo:

'Ill
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Sintomas visuales: escudrifiamiento cuidadoso de detalles visuales, aparente
desvio del contacto ocular, mirar con fijeza, mirar prolongadamente las manos o
determinados objetos, atencién a los cambios de iluminacién.

Sintomas auditivos: atencién cuidadosa a los sonidos auto-inducidos, no-respues-
ta o “hiper-respuesta” a diversos niveles de sonidos...

Sintomas t4ctiles: que pueden consistir en respuestas excesivas o muy pobres al
ser tocados, al dolor, temperaturas, el “sobar” superficies repetidamente, y
sensibilidad a la textura de los alimentos.

Sintomas vestibulares: reacciones hiper o infra a estimulos de gravedad, girar
sobre si mismos sin sufrir vértigos y preocupacién por objetos que giran...

Sintomas olfatorios y gustativos: pueden ser olisquear repetidamente algo, prefe-
rencias alimenticias especificas, chupar objetos.

Sintomas propioceptivos: aleteos de manos, gesticulaciones, etc.

Perturbaciones de habla, lenguaje-cognicion y comunicacién no
verbal

Entre los sintomas pueden incluirse:

Habla: por ejemplo, mutismo, retraso en la aparicién, sintaxis y articulacion
inmaduras, inflexiones moduladas pero inmaduras.

Lenguaje-cognicién: por ejemplo, capacidad simbélica ausente o limitada, buen
desarrollo de capacidades cognitivas especificas como la memoria mecanicay las
relaciones viso-espaciales sin que se desarrollen, en cambio, los términos abstrac-
tos, los conceptos ni el razonamiento; ecolaliainmediata o demorada con intencién
comunicativa o sin ella, empleo ilégico de conceptos, neologismos.

Comunicacién no verbal: por ejemplo, ausencia o desarrollo retrasado de gestos
apropiados, disociacién entre los gestos y el lenguaje, y no dotacién de significado
simbdlico a los gestos.




Alteraciones de la capacidad de relacionarse adecuadamente
con objetos, situaciones y personas

Se manifiesta en la no diferenciacién de las respuestas apropiadas a las personas
y no dotacion de significado simbdlico a objetos. Por ejemplo, en relacién con las
personas encontramos ausencia, deterioro y/o retraso de la respuesta de sonrisa, de
la ansiedad ante los extrafnos, de las respuestas anticipatorias (ante los gestos de los
juegos de “palmitas”, decir “adi6s”, etc.), ausencia, deterioro o retraso del uso del
contacto ocular y responsividad facial y de las respuestas adecuadas a las personas
que cuidan al nifio, o bien el nifio se basa excesivamente en ellas. Asi, estas personas
pueden ser tratadas con indiferencia, de forma intercambiable, sélo con una vincula-
ciébn mecanica o con panico a la separaciéon. No se desarrolla el juego cooperativo ni
las amistades (que suelen desarrollarse entre los dos y cuatro anos). Las respuestas
esperadas a los adultos y comparieros (que suelen aparecer entre los cinco y siete
afnos) pueden desarrollarse, pero son inmaduras, superficiales.

Definicion y Etiologia
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La definicion de la Asociacion Americana de Psiquiatria DSM-II| (1980)
elimina el concepto de “psicosis infantil” e incluye al autismo en la categoria de los
“trastornos profundos del desarrollo”. Se sefiala que la sintomatologia primordial del
autismo consiste en una falta de respuesta a los demas, un deterioro importante en
las habilidades de comunicacién y la existencia de respuestas “raras” a diversos
aspectos del medio, todo ello desarrollado en los primeros treinta meses de vida. Tam-
bién se destaca el caracter “extraordinariamente incapacitante” del trastorno, como en
ladefinicién de laNSAC. Finalmente, se especifican en esta definicion algunas causas
organicas conocidas, que pueden asociarse con el autismo infantil, (ver apartado de
Etiologia). A continuacién senalamos algunos aspectos que la DSM-IIl recoge:

* Inicio antes de los treinta meses.
+ Clara falta de respuesta ante los demas.
+ Déficits graves en el desarrollo del lenguaje.

+  Sihay lenguaje, sigue un patrén peculiar, como ecolalia inmediata o demorada,
lenguaje metaférico o inversién de pronombres.

* Respuestas absurdas a diferentes aspectos del ambiente, resistencia al
cambio, interés peculiar o vinculos con objetos animados o inanimados.

* Ausencia de ideas delirantes, alucinaciones, pérdida de la capacidad asocia-
tiva e incoherencia como en la esquizofrenia.

La adopci6n de esta denominacion “trastornos profundos del desarrollo” fue
importante, porque ponia el énfasis en los aspectos del desarrollo o en las caracte-
risticas del déficit y con ello establecia una diferencia de las enfermedades mentales
que acaecen en la edad adulta. El adjetivo “profundo” supuso que se dirigi6 la
atencion a la distorsion general del proceso de desarrollo (implicando los procesos de
comunicacion, socializacién y pensamiento) y a la amplitud de la anormalidad que
hace que el autismo sea diferente de los trastornos especificos de desarrollo del habla
o lenguaje, en los que el alcance de los problemas es mucho mas restringido.
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Sin embargo, no todo el mundo se mostré satisfecho con esta denominacién
porque, a pesar de que el trastorno afecta a muchos procesos del desarrollo, algunos
permanecen intactos. Los trastornos son profundos, pero no todos lo son. Realmente
es un hecho comprobado que la inteligencia general puede estar relativamente
conservada (alrededor de una quinta parte de los autistas tienen un cociente normal),
subrayando con ello la necesidad de separar el autismo del déficit mental global.

En el Video Uno encontraras una descripcién grafica de las
alteraciones que presentan los nifios autistas. Miralo ahora y _ ] v
observa en qué conductas se manifiestan dichas alteraciones.

La segunda via de clarificacion acerca de los limites y la subdivision de los Il. Diagndstico
trastornos profundos del desarrollo es la que nos proporciona la investigacion en Diferencial
relacién con el diagnéstico diferencial. Es importante valorar si el autismo constituye
un sindrome significativamente diferente de las condiciones psiquiatricas agudas
(ejemplo: trastorno conductual y emocional), de la psicosis de infancia tardia (ejemplo:
esquizofrenia), del retraso mental general y de los trastornos especificos del desarro-
llo del habla y lenguaje.

_—m
Como se ve en la ficha 1, entre autismo y esquizofrenia parecen existir diferencias Autismo y T

en cuanto a la edad de comienzo, tal y como se ha referido antes. El autismo y la l esquizofrenia \

esquizofrenia difieren ampliamente: en la historia familiar (existe una alta predisposi- | SEETes ThE GeSaTT

cion familiar a la esquizofrenia, rara en autismo), en la fenomenologia (en el autismo
son raros los delirios y alucinaciones), en la evolucion (en la esquizofrenia existen
episodios con periodos de normalidad o préximos a la normalidad), en la asociacion
con crisis epilépticas (rara en la esquizofrenia, pero presente en alrededor de una
cuarta parte de los casos de autismo).
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Autismo y retraso

mental

]

|

Ficha 1. Algunas diferencias entre autismo y esquizofrenia

Autismo

Incidencia: 4/5 x 10.000

Aparicién temprana: primera in-
fancia
Predisposicién familiar: infre-
cuente
Fenomenologia: ausencia o rara

presencia de delirios y alucina-
ciones

Evolucién: persistencia de autis-
mo

Crisis epilépticas: frecuentes en

Esquizofrenia

Incidencia: 8/10 x 10.000
Aparicién tardia: adolescencia

Predisposicién familiar: muy fre-
cuente

Fenomenologia: frecuentes deli-
rios y alucinaciones

Evolucién: ciclica con periodos
de normalidad

Crisis epilépticas: infrecuentes

1/4 poblacién

Como se observara en la ficha 2, entre autismo y retraso mental existen también
diferencias a pesar de que alrededor de las 3/4 partes de los nifios autistas tienen
también retraso mental.

En ambos grupos se presentan accesos epilépticos; sin embargo, hay una
marcada diferencia en la edad de comienzo (frecuentes durante la primera infancia en
el retraso mental y durante la adolescencia en el autismo). Se diferencian también en
los correlatos médicos, en la distribucién por sexo (ligero predominio masculino en el
retraso mental frente a una ratio sexual de 4 a 1 en el autismo), en los modelos de
déficit cognitivo (los nifios autistas tienen una mayor probabilidad de fracasar en
tareas que requieren habilidades de abstraccién, lenguaje y uso de significados) y en




la discriminacion de las sefiales socioemocionales (muy danados en autismo, pero no
en la deficiencia mental).

Ficha 2. Algunas diferencias entre autismo y retraso mental

[T At il W0 - 1§ Dl AT at mRre | Tl tage s S0 Sed1F (s B i |

| Autismo Retraso mental
5 S e ke R Ll i L !
\ l
; *  Accesos epilépticos en adoles- | * Accesos epilépticos en primera
! cencia infancia
\ . ; - s
| = Ratio sexual: cuatro varones * Ratio sexual: ligero predominio

\ sobre una nifa masculino sexual

= Mayor déficit cognitivo Menor fracaso en tareas cogni-
; tivas

Discriminacion senales socioe-
mocionales: no danado

= Discriminacion sefnales socioe- :
‘ mocionales: muy dafado

* Disarmonia evolutiva | * Retraso generalizado

Las similaridades y solapamientos existentes entre el autismo y los trastornos
severos del desarrollo del lenguaje receptivo han llevado a algunos autores a formular
la hipétesis de una continuidad entre el autismo y la afasia o disfasia receptiva, a
concebir, incluso, el autismo como una afasia receptiva grave, es decir: como una
alteracion consistente, primariamente en una deficiencia del lenguaje receptivo, que
secundariamente daria lugar a las alteraciones conductuales, afectivas, de relacion,
etc. de los nifios autistas (Riviere y Belinchén, 1981).

Defi
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Autismo y
otros cuadros

Los trabajos de Rutter (1978) y sus colaboradores sobre estudios de comparacion
entre los autistas y los disfasicos vienen a mostrar que el autismo no es sélo una disfa-
sia, es algo mas, y ese algo mas se relaciona con los mecanismos de comunicacién
prelinguistica o no linglistica (por ejempjo, gestual) con el mundo simbélico en general
y con el hecho de que en el lenguaje de los nifios autistas aparecen anomalias que
indican la existencia de pautas en el lenguaje no sélo retrasadas, sino claramente alte-
radas. Como puede verse, a modo de resumen, en la ficha 3, el autismo difiere de los
trastornos severos del desarrollo del lenguaje receptivo en términos de su distribucién
por sexo, en cuanto a su peor pronostico, en el modelo de déficit cognotivo (mas am-
plio y mas severo en autismo) y en el persistente problema de conductas socioemo-
cionales (ver ficha 3).

Ficha 3. Algunas diferencias entre autismo y trastornos severos del lenguaje receptivo

!

Trastornos severos

\

|

’ Autismo : ‘

| ‘ lenguaje receptivo ,
|

I e e T o HESSLAS SESN  AY

| N | Lo ks ]

l ¢ Inicidencia: cuatro varones so- + Incidencia: ligero predominio

|

.~ ' .
bre una nifia } masculino ’
* Peor prondstico \

| « Mejor pronéstico
J * Déficit cognitivo mas amplio
|

« Déficit cognitivo mas limitado

« Alteracién socioemocional mas

|

* Persistentes problemas de con- }
limitada ;
[

ductas socioemocionales ‘
* Persistente inhabilidad comuni- l » Menor afectacion en otros siste-
! cativa mas alternativos de comunica-
‘ .z
| cion

Con respecto a otros cuadros con alteraciones similares al autismo, es importante
la distincion del ya identificado sindrome de Rett (un desorden de demencia progre-
siva, que se da exclusivamente en nifias, asociado con ausencia de expresion facial
y de contacto interpersonal, movimientos estereotipados, ataxia y pérdida de uso
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intencional de las manos) que puede ser confundido con autismo en sus primeras
fases (Hagberg y cols., 1983; Campos-Castell6 y cols., 1985).

Los criterios clinicos para la identificacién del sindrome de Rett son los siguientes

(Hagberg y cols., 1983):

- Sexo femenino.
- No antecedentes prenatales ni perinatales.

. Desarrollo psicomotor normal los primeros meses de vida (seis y con frecuencia
doce a dieciocho meses).

- Normocefalia hacia microcefalia (uno a cuatro afos).

- Demencia precoz (uno a tres anos).

. Pérdida de la capacidad de manipulacién, previamente adquirida.
- Estereotipias de “lavado de manos”.

. Ataxia truncal y apraxia de la marcha.

Permanecen, no obstante, seguin nos comentan Rutter y Schopler (1987), cinco {

grandes areas de controversia con respecto a los limites del autismo como entidad ; Conclusiones
diagnéstica valida: e BUHEI O Y

Sindromes pseudoautistas en nifios con deficiencia mental severa.

Desérdenes pseudoautistas en individuos de inteligencia normal sin graves retra-
sos en el desarrollo general o especifico.

Desordenes pseudoautistas de aparicion tardia que siguen a periodos prolonga-
dos de desarrollo normal.

Desoérdenes severos que aparecen en la primera infancia o en la nifiez caracteri-
zados por gran nimero de conductas bizarras.

El area de interseccion entre autismo y desérdenes severos en el desarrollo del
lenguaje receptivo.
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Parece evidente que no existe un punto de separacion claro entre autismoy otros
desérdenes que comparten algunas caracteristicas conductuales, pero que no
satisfacen en su totalidad el conjunto completo de diagnosticos aceptados.

De momento, la aproximacién més cercana para la validacion o invalidacion de las
distinciones debe basarse en aquellos rasgos que han sido demostrados como los
mas validos a la hora de diferenciar entre nifios autistas de nifios no autistas de edad
mental semejante. (Ver ficha 4).

Ficha 4. Rasgos diferenciales mas validos

- Anomalias en la percepcion de sefales socioemocionales
- Déficits cognitivos en el pensamiento abstracto
'« La asociacion diferencial con sindromes médicos particulares

. La asociacién con accesos que se desarrollan en la adolescencia mas que
en la primera infancia

. Concordancia en parejas de gemelos monocigoticos

- Cargas familiares del lenguaje y afines al lenguaje con déficits cognitivos

Constituye también un instrumento de gran ayuda conocer las alteraciones del
autismo en una perspectiva evolutiva. Desde este punto de vista los sintomas
comienzan habitualmente antes de los tres afos de edad y, en ocasiones, desde el
nacimiento, aunque en el primer afo suelen ser poco claras, haciendo dificil el
diagnéstico de autismo en esta época de la vida. El autismo se manifiesta en algunos
nifos después de un periodo de desarrollo aparentemente normal. En cualquier caso,
los primeros sintomas del autismo suelen ser “insidiosos”y poco clarosy es frecuente




que provoquen en los padres y familiares de los afectados un vago sentimiento de
intranquilidad y temor mas que una actitud eficaz de busqueda de ayuda profesional.

Muchas veces, lo primero que se observa es una gran pasividad en el nifio, que
tiende a permanecer ajeno al medio, absorto, poco sensible a las personas y a las
cosas que hay a su alrededor. En otras ocasiones, el nifio se muestra, por el contrario,
muy excitable y llora casi constantemente sin ningunarazén aparente. Frecuentemen-
te, el primer temor que tienen los padres es el de que el nifio pueda ser sordo, debido
a su falta de interés por las personas y el lenguaje. Pero la “sordera aparente” se
acompana de otros sintomas: muchas veces, las acciones del nifo se limitan cada vez
mas, convirtiéndose en “estereotipias”, que son movimientos “extraros”y repetidos
con las manos, los ojos, la cabeza o todo el cuerpo (por ejemplo, balanceandose una
y otra vez). Al mismo tiempo, las conductas mas ‘“positivas” (sus juegos, imitaciones,
gestos comunicativos) no llegan a desarrollarse o se pierden progresivamente. Casi
siempre, estos primeros “sintomas”se acompanan de otras alteraciones muy pertur-
badoras para las personas que rodean al nifio autista, como los problemas persisten-
tes de alimentacion, falta de suefo, excitabilidad dificiimente controlable, miedo
anormal a personas Yy sitios extrafnos, tendencia a no mirar a las personas y a evitar
o permanecer indiferente a sus abrazos y mimos, etc.

Es frecuente que, desde muy pronto, el nifo autista muestre una gran resistencia
a los cambios de ambientes y rutinas habituales reaccionando a ellos con fuertes
rabietas y tratando de evitar cualquier clase de cambios. Es como si pretendiera
mantener el medio siempre constante. Este sintoma es el mas caracteristico, junto con
el aislamiento, la evitacion de las personas o indiferencia hacia ellas. Muchas veces
se describe al nino como “encerrado en una campana de cristal”, una especie de
muralla invisible que le separa de las personas. La “comunicacién intencional” activa
y espontanea que suele desarrollar el nifio normal desde los ocho a nueve meses, a
través de sus gestos y vocalizaciones prelingliisticas, se ve muy perturbada o limitada
en los nifios autistas. La falta de sonrisa social, mirada a las personas, gestos y
vocalizaciones comunicativas, la falta de “apego” en una palabra, es la caracteristica
més evidente de su conducta.

Estas dificultades se manifiestan ain con mas claridad a partir del afio y medio a
los dos afos, edad en que los nifios normales hacen progresos muy rapidos en la
adquisicion del lenguaje. Algunos nifios autistas tienen un desarrollo normal, que
llega, incluso, a la adquisicién de un lenguaje funcional y “correcto”, que luego se

Definicion y Etiologia
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perdera o alterara seriamente con el desarrollo de la enfermedad. En otros muchos,
el momento del lenguaje marca ya claramente el paso de las preocupaciones mas
inconcretas de la etapa anterior —por parte de los padres— a un temor mas definido,
que suele llevarles a buscar el consejo y la ayuda de los especialistas. Con frecuencia,
ocurre, que en esta edad de desarrrollo del lenguaje, el nifio se muestra ain mas
claramente aislado, excitado, encerrado en estereotipias o conductas rituales, falto de
juego, incomunicado, y no desarrolla el lenguaje, o bien adquiere un lenguaje muy
perturbado. En ocasiones llega a decir palabras repetitivas y sin sentido, en otras
permanece “mudo”, en algunas adquiere con extraordinaria lentitud un lenguaje mas
funcional. Ademas no parece interesarse por el lenguaje de los demas, y muy
frecuentemente, no comprende mas que 6rdenes muy simples o rutinas muy repeti-
das. A veces, no parece comprender nada. Es importante recordar que las alteracio-
nes y deficiencias del lenguaje se dan, de un modo o de otro, en todos los nifios
autistas. Es decir, constituyen uno de los criterios para diagnosticar la enfermedad.

El periodo que se extiende entre los dieciocho meses y los cuatro o cinco afios
es extraordinariamente importante para el nifio normal: desarrolla el lenguaje, se
integra activamente en el ambito social de la familiay la escuela, asegura sus recursos
afectivos y emocionales, adquiere conceptos y progresa en sus habilidades de
pensamiento, memoria, etc. Sin embargo, ésta suele ser la etapa mas dificil y alterada
de los nifios autistas. Es frecuente que, a las deficiencias del lenguaje, capacidad de
emplear simbolos, comunicacién y accion, se afiadan nuevos problemas de conducta
o se acentlen los que existian previamente. Pueden aumentar las “estereotipias”,
dificultades de alimentacién y suefo, rabietas y resistencia a los cambios, muestras
de excitacién y ansiedad inexplicables. El nifio puede permanecer largas horas ajeno
a las personas y a otros estimulos del medio, realizando unas mismas acciones
repetitivas sin juego ni conductas de exploracién. Ademas puede mostrar claras
dificultades para aprender a través de la imitacién y de la observacién de la conducta
de los demas.

Resulta dificil explicar con palabras la importancia y amplitud de las alteraciones
de los nifios autistas en esta etapa. Podemos imaginarnos a un nifio encerrado en si
mismo, indiferente a los demas, ajeno a los estimulos, repitiendo una y otra vez las
mismas acciones sin sentido aparente. Pueden aparecer “autoagresiones”. A veces,
algunos nifos autistas permanecen durante horas mirandose las manos o balancean-




dose, poniendo los dedos 0 manos en posiciones extrafias. También podemos
observar extraias respuestas a los estimulos del medio: nifios que parecen sordos
pero se extasian con ligeros ruiditos o con musica, o que hacen girar objetos y se
estimulan con cosas sin significado, ignorando a las personas, evitando su contacto,
ajenos a sus palabras y expresiones emocionales...; en realidad, el nifio parece estar
“solo”, aunque los demas estén con él, y su dificultad para usar y comprender gestos
y lenguaje acenttan esta impresion. Al observador ajeno le desconciertan, general-
mente, estas alteraciones en un nifio que, por otra parte, suele tener una apariencia
sana y normal, y frecuentemente, una expresion inteligente.

Cuando el nifio autista tiene esta edad (entre dos y cinco afos) es cuando la familia
suele encontrar alguna ayuda profesional, después de muchas consutas a diversos
especialistas. Se considera generalmente que el diagnéstico precoz es un factor
importante para ayudar eficazmente a los nifios autistas, sin embargo, es raro que los
cuadros de autismo sean diagnosticados antes de los dieciocho meses.

En general, la escolarizacién adecuada del nifio, las sesiones individuales de
tratamiento y la ayuda psicolégica y médica contribuyen a que la evolucién sea
positiva (aunque generalmente, lenta) entre los cinco afios y laadolescencia. Suele
disminuir la excitacién del nifio y sus rabietas, estereotipias y autoagresiones.
Adquiere algunas o muchas habilidades intelectuales y de autonomia y lenguaje, en
algunos casos. Se hacen menores sus dificultades de comunicacion. Pero esta
evolucién es muy variable de unos nifios a otros, como son muy variables los niveles
de capacidad intelectual, lenguaje, autonomia de los nifios autistas y la gravedad y
frecuencia de sus alteraciones de conducta. En los extremos hay un namero limitado
de nifios con una evolucién muy positiva o que no desarrollan apenas sus capa-
cidades. En lineas generales, lo que ocurre es que la persona que padece autismo
mantiene su alteracién aun cuando los sintomas puedan atenuarse.

La adolescencia se acompafa de una acentuacion de la evolucién positiva en unos
casos y de la aparicién de nuevas dificultades en otros. Debemos tener en cuenta que
éste es un periodo relativamente fragil en el desarrollo de todas las personas. También
lo es en los autistas. Puede aumentar de nuevo su excitacion, su ansiedad y las alte-
raciones de conducta. A veces, reaparecen autoagresiones, rituales y estereotipias
o se presentan crisis epilépticas. Pero en muchos casos, se acentda la evolucién fa-
vorable.

Definicion y Etiologia
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En la edad adulta la mayor parte de los casos siguen requiriendo asistencia
y ayuda profesional. Muy raras veces llegan a desarrollar un trabajo independiente
y productivo. Mas infrecuente ain es que llegue a vivir con independencia. En
la mayoria de los casos, los autistas adultos necesitan ser atendidos de forma muy
continuada para garantizar su bienestar psicol6gico, protegidos en sus actividades
laborales, ayudados por personas cercanas y profesionales. En general, los autistas
adultos requieren ambientes poco complejos, ordenados y faciles de comprender.
Puede ser clarificador visualizar, en cuadro esquematico, la evolucién sintomato-
I6gica en los tres aspectos mas caracteristicos del autismo: las relaciones sociales,
destrezas linglisticas y prelinguisticas y la invarianza ambiental.

Descripciones sintomatoldgicas en edades tempranas y avanzadas

Ficha 5. Las destrezas prelingdiisticas y lingiisticas

} Edades tempranas Edades avanzadas

s s aatniba b ot foamte i ddas wic - Eiiuaptalitane

‘ * Retraso notable adquisicién habla |+« 1/2 no llegan a utilizar nunca el
‘ i e . ‘ lenguaje (entre los que hablan)
| = Ausencia imitacién social |

‘ |

3 B « Ecolalia inmediata
+ Ausencia juegos de imitacion

+ Utilizacién no légica de objetos Repeticion estereotipada de frases

|+ Ausencia juegos de imaginacion i Inversion pronominal |

| - Dificultadcomprensiénlenguaje | * Ausencia uso social del habla

[y Ausencia seguimiento instruc- | + Habla con ausencia de inter-

1 ciones ‘ cambios

.+ Ausencia uso de gestos | + Dificultades Iéxicas, gramatica- |
les, etc.

* Ausencia de simbolismos
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Ficha 6. Las relaciones sociales

Edades tempranas Edades avanzadas
Falta conducta de apego | * Fuertes dificultades sociales
Fracaso establecimiento vincu- * Falta de juego cooperativo
los ‘
* Fracaso establecimiento amis-
No blsqueda de confort y con- tad
suelo

* Falta de empatia
No emisién conductas anticipa-
torias * Fracaso para percibir respues-
-tas socioemocionales

Alteracién contacto ocular

Ficha 7. Las conductas de invarianza ambiental

Edades tempranas Edades avanzadas
Pautas de juego rigidas * Persistencia obsesiones
Intenso apego a objetos * Marcada resistencia a cambiar ‘
Erecuentes y marcadas obse- * Compulsiones tactiles y olfativas ‘
siones 1
Fenémenos ritualistas | i

« "\

>
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Una dltima via de clarificacién y acercamiento al autismo infantil son los datos que
nos proporcionan los estudios epidemiolégicos.

Primer estudio

El primer estudio epidemiolégico detallado del sindrome autista fue dirigido por
Lotter, quien investig6 a los 78.000 nifios de ocho, nueve y diez afios que estaban
domiciliados en el antiguo condado de Middlesex el 1 de enero de 1964 (Lotter, 1966,
1967 a, b; Wing y otros, 1967).

Los primeros sondeos detectaron 135 posibles casos de autismo de primera
infancia. Estos nifios fueron intensamente estudiados y 54 de ellos mostraron ciertas
anomalias en una escala de 24 puntos que cubrian los siguientes aspectos de
conducta: anomalias de lenguaje, aislamiento social, movimientos estereotipados,
reacciones anormales a los sonidos, conducta repetitiva y ritualista, incluyendo la
resistencia al cambio.

Los nifios fueron agrupados en tres grupos:

GRUPO A: De autismo nuclear. Formado por 15 nifios que mostraban de
forma altamente acusada los elementos de Kanner esenciales
para el diagnéstico.

GRUPO B: Grupo no nuclear. Compuesto por 17 nifios que no ofrecian esa
acusada combinacién, pero que tenian muchos rasgos carac-
teristicos del autismo.

GRUPO C: No eran autistas. 22 nifios con algun tipo de conducta parecida
a la de los nifios autistas.




Ficha 8. Resultados del estudio de Lotter sintetizados

Grupo A: 2/10.000
Incidencia Grupo B: 2,5/10.000
Grupo C: 3,3/10.000

1/3 de nifios de los Grupos A y B con anomalias neurolégicas.

70 o mas, 19 por 100
C. I. no verbal 50 - 69,25 por 100
menos 50,56 por 100

Aproximadamente 2/3 eran anormales desde el nacimiento o primera infan-
cia. El resto sufrieron una regresién tras un periodo de desarrollo normal.

En todos los grupos habia un nimero mayor de varones.

Aproximadamente 1/3 eran mudos y 1/3 con limitada capacidad de uso del
lenguaje.

No evidencias sobre posicion en el nacimiento.
Ninguna conclusién significativa respecto a la edad de la madre.
Los padres de los nifios del Grupo A de extraccion social mas elevada.

Los padres de los nifios no ofrecian una importante incidencia de esquizo-
frenia ni de ninguna otra enfermedad psicotica.

4,8 por 100 hermanos de grupos Ay B eran retrasados o presentaban algin
trastorno antes de alcanzar la edad escolar.

Definicion y Etiologia
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Segundo estudio

El segundo estudio epidemiolégico fue llevado a cabo por Brask (1970) en el
condado de Aarhus en Dinamarca. Los nifios con edades comprendidas entre los dos
y los catorce afos fueron seleccionados entre los que recibian servicios psiquiatricos,
pediatricos o asistian a centros para retrasados. Las conclusiones de Brask son muy
similares a las de Lotter, siendo menor la proporcién entre nifios-nifias con excepcion
del grupo de los gravemente retrasados.

En el grupo de Aarhus se daba un 24 por 100 de casos con epilepsia a diferencia
de s6lo un 12 por 100 en el de Middlesex. Brask sugiere que esto se debe al hecho
de haber incluido en el estudio de Aarhus nifios mayores, lo cual concuerda con las
conclusiones de Rutter, que indican una creciente frecuencia de ataques epilépticos
conforme los nifios van haciéndose mayores, hasta el punto de que un tercio de los

nifios autistas tienen ataques epilépticos cuando llegan a su edad adulta (Rutter, et
al 1971).

En el estudio de Brask no aparecen datos significativos respecto de la extraccion
de clase social y actividad profesional de los padres.

Tercer estudio

En un tercer estudio realizado por Treffert (1970) en 30 centros de Wisconsin, se
examinaron los historiales de nifios menores de doce afios que habian sido evaluados
en el periodo comprendido entre 1962 y 1967 y se encontraron 280 nifios, dando una
incidencia de 3,1 x 10.000.

Treffert seleccioné un subgrupo de nifios que considerd que tenian el tipico autis-
mo de primera infancia. Lo definié estrictamente de acuerdo con los criterios de Kanner,
pero incluyendo a aquellos que ofrecian evidencia de sufrir trastornos organicos.

Resumiendo y teniendo en cuenta las diferencias de definicién y de metodologia,
parece bastante cierto que, en los grupos de edad que si manejan los anteriores
estudios, la proporcion especifica del sindrome autista, parcial o completo, esde 4 a
5 por 10.000 nifios. A continuacién se sintetizan las conclusiones.
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Ficha 9. Resultados del estudio de Trefert

« Incidencia en el grupo general: 3,1 x 10.000

+  Subgrupo con criterios de Kanner + trastornos organicos:
— Incidencia 0,7 x 10.000
— Mayoria de padres graduados universitarios

|
|
\
1
« En el grupo general ratio nifos/nifas: 3,4 x 1 ‘
« Complicaciones poco frecuentes en el embarazo en ambos grupos ‘

- Ninguna preponderancia en el nimero de nifios nacidos en primer lugar en
ambos grupos

Se podrian distinguir como dos subgrupos, uno formado por un pequefio nimero
de nifios que funcionan de forma normal o que manifiestan retraso leve en destrezas
no verbales y un grupo mucho mayor que son gravemente retrasados. El primer grupo
parece estar mas préximo a la descripcién que hizo Kanner de su sindrome y
constituye el grupo que tiene mas probabilidad de mostrar una alta proporcién de nifios
respecto a las ninas, asi como de tener padres con un elevado estatus socioecon6-
mico. Una clara anomalia neurolégica es muy poco comun en este grupo, aunque
unos pocos nifios experimentan un desarrollo de ataques epilépticos cuando llegan
a su vida adulta.

La frecuencia y proporcién exactas del tipico sindrome nuclear de Kanner ain es
discutible porque depende de donde se haga la linea divisoria. Lorna Wing y Judith
Gould (1979) han demostrado en un estudio epidemiolégico que, prescindiendo de la
“etiqueta” de autismo, suele darse una asociacion consistente entre las alteraciones
de la capacidad de relaciéon social, las anomalias y retrasos del lenguaje, las
deficiencias de la capacidad de simbolizar y la tendencia a repetir, una y otra vez,
conductas rituales y estereotipadas. En el estudio de Wing y Gould, la incidencia de
cuadros con estas alteraciones era de 22,1/10.000, casi cinco veces mayor que la de
“autismo” propiamente dicho.
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A conclusiones similares se llega en 1986 en las reuniones celebradas en Madrid
por la Comision de Profesionales y representantes de la Subdireccién General de
Educacion Especial, en las que se analiza la situacién educativa de los ninos autistas
y con trastornos graves del desarrollo de la Comunidad de Madrid.

Los estudios epidemiolégicos mas recientes que unifican los criterios diagnésticos,
tomando como referencia los expuestos en la DSM-III, estan ofreciendo datos de
incidencia mas altos. Ishii y Takahashi (1983) encuentran una ratio de 16 por cada
10.000 habitantes en Toyota (Japén). Bohman y cols. (1983) obtienen una incidencia
de 12,6 en Suecia. Un estudio reciente en Ibaraki (Japén) de Tanoue y cols. (1988)
informa de una incidencia de 13,9 por cada 10.000 habitantes.

En cualquier caso, todos ellos pueden y deberian beneficiarse de las mismas
condiciones educativas que se establecen en los centros especificos de autismo.

Generalmente, a una enfermedad se la define basandose en la especificacion de
signos y sintomas que le son caracteristicos, ademas de la anomalia subyacente, la
causa etiolégica y los mecanismos patogénicos que dan lugar al trastorno. Sin
embargo, en el autismo infantil su definicién viene siendo condicionada, casi Unica-
mente, por la existencia de esos signos y sintomas caracteristicos que afectan,

. fundamentalmente, a la comunicacion, el desarrollo social y los procesos cognitivos,

de una manera distintiva y caracteristica, donde no importa tanto el retraso o el déficit,
sino la distorsién o desviacion profunda del desarrollo, permaneciendo ocultos la

etiologia, la causa subyacente y los mecanismos patogénicos que conlleva este
sindrome.

Hasta la fecha, se ha intentado identificar y reducir el problema a un déficit basico
unitario de tipo neurofisiolégico, neuropsicoldgico o neuropatolégico, sin lograr el
propdsito, al comprobar que el autismo infantil es un sindrome general que puede
encontrarse en una gran variedad de trastornos clinicos, sospechandose que la base
organica subyacente sea tan sutil y compleja que no resulte facil detectarla, al menos
en el momento actual de nuestros conocimientos.

Sin embargo, en la Gltima década, la investigacién ha empezado a dar resultados,
aunque todavia timidos y necesitados de mas comprobaciones, y han posibilitado la
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explicacién de un porcentaje todavia pequeno de casos. Asi, se han descrito
anomalias estructurales del cerebro, modelos especificos metabdlicos, alteraciones
histolégicas cerebrales, trastornos genéticos y bioquimicos, procesos infecciosos,
etc., todos ellos sin capacidad patognoménica exclusiva, pero que ya comienzan a
interrelacionarse con éxito aunque, luego, la existencia de esas mismas causas, en
muchas ocasiones, no van a originar autismo infantil.

Con una intencién fundamentalmente investigadora vamos a exponer las diferen-
tes causas etiolégicas que podrian conducir a la aparicion de autismo infantil y que,
a su vez, podrian explicar las diferencias en la fenomenologia, la evolucion o las
caracteristicas cognitivas en el sujeto afectado con distinta intensidad, y que podrian
ser la justificacién para plantear subgrupos dentro de un mismo sindrome general.

—_—mmm—— = ———

Bl ]
Merece una exposicion prioritaria las investigaciones referidas a las anomalias i Anomalias Genéticas |
genéticas, curiosamente ya sugeridas por Kanner (1949). Db b 5 St

Son de destacar, en primer lugar, las observaciones de Kallman y Roth (1956)
sobre gemelos que indicaban una incidencia de la enfermedad en el 17 por 100delos
dicigéticos y del 70 por 100 en monocigéticos.

Sin llegar a admitir la afirmacién de Hanson y Gottesman (1 976) quienes sostienen
que “los factores genéticos son necesarios para el desarrollo de este trastorno”,
parece de gran interés prestar atencion a este tipo de investigaciones, sobre todo
después de los estudios realizados por Folsteiny Rutter (1977 a, 1977 b), en 21 pares
de gemelos del mismo sexo (11 pares monocigoticos y 10 pares dicigéticos) donde
existian 25 nifios con autismo infantil. En cuatro pares monocigéticos, ambos gemelos
presentaban autismo infantil, mientras que entre los dicigéticos nunca aparecia el
trastorno en ambos gemelos. Un par de gemelos monocigéticos era concordante para
el autismo, pero marcadamente discordante para la edad de aparicion, lo que resulta
sorprendente.

Era muy significativo, ademas, que los hermanos gemelos monocigéticos no
autistas presentaran frecuentes trastornos cognitivos y dificultades en la adquisicion
del lenguaje, mientras que entre los hermanos gemelos dicigéticos no autistas no se
manifestase ese tipo de trastorno.

Esas observaciones parecen avalar la hipétesis de que el autismo posee un
fundamento causal genético, aunque estos factores no sean suficiente para explicar
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de que el autismo posee un
fundamento causal genético,
aunque estos factores no
sean suficientes para
explicar por si mismos el
problema.
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por si mismos el problemayy, al mismo tiempo, que latransmision hereditaria comporta
una anomalia cognitiva que puede inducir al autismo, pero que no puede limitarse
exclusivamente a esta afeccion (Vioebergh, 1977).

Mas recientemente, Ritvo y col. (1985) publican los resultados de una investiga-
cion realizada sobre 40 pares de gemelos en los que uno o los dos eran autistas,
encontrando una concordancia para el autismo del 95,7 por 100 en los gemelos
monocigoticos (22 de 23) y el 23,5 por 100 en los dicigoticos (4 de 17), concluyendo
que, aunque el autismo infantil es un sindrome definido conductualmente que puede
estar ligado genéticamente a otros trastornos cognitivos, y tener etiologias heterogé-
neas, queda aun por determinar qué proporcion de casos estan causados por genes
patégenos, si es que existe alguno. No obstante, la aceptacién de que estén presentes
genes patogenos, plantea la tarea fascinante de determinar donde residen en el mapa
genético, qué cifras patoldgicas exactamente transmiten y si se puede deducir su
presencia desde indicadores clinicos.

Unmes mas tarde, estos mismos autores (Ritvoy col., 1985) publican los hallazgos
encontrados en 46 familias con mas de un hijo autista (41 condos hijos autistas, y cinco
contres), excluyéndose en esta investigacion a los gemelos univitelinos, los casos de
X-fragily los hermanos de padre o madre Ginicamente. En el estudio de estos 97 nifios
autistas, no se pudo detectar que el trastorno fuera recesivo ligado al cromosoma X,
ya que, aunque justificaria el aumento de nimero de varones sobre el de hembras,
este modelo de mecanismo genético no era demostrable en todos los casos. Igual-
mente, pudo descartarse un modelo de umbral poligenético o multifactorial sugerido
para muchas de las malformaciones congénitas, y un modelo hereditario autosémico
dominante, llegandose a la conclusién de que la hipétesis genética mas segura, de
acuerdo con los resultados de estas 46 familias con incidencia multiple de autismo,
es una herencia autosémica recesiva, y que el autismo infantil representaria la forma
mas grave de un spectrum de trastornos cognitivos determinados genéticamente.

En nuestra opini6n este tipo de estudios, aunque dificil de plantear por la escasa
prevalencia del trastorno y, méas aun, en gemelos, resulta sumamente interesante, ya
que, los gemelos comparten el mismo ambiente intrauterino, por lo que la concordan-
cia puede reflejar fundamentalmente herencia genética, ademas de dafo gestacional
o infeccién intrauterina, menos concordante en los resultados.




Algunos autores han publicado la existencia de distintas anomalias en el cariotipo
de algunos nifios autistas, pero sin la suficiente identidad y significacion como para
poder plantear una hipétesis razonada de este tipo de enfoque, debiendo considerar-
seles como hallazgos fortuitos o marginales, ya que pocos nifios con anomalias
cromosémicas manifiestan sitomas autisticos, aunque en opinién de Meryash y col.
(1982), en los estudios cromosémicos llevados a cabo en autistas no se hayan
utilizado técnicas especificas recientemente conocidas, que estan planteando un
indudable interés actual, como ocurre con el denominado sindrome de X-fragil.

El sindrome de X-fragil ha sido establecido como una entidad especifica heredita-
ria de tipo recesivo, ligada al cromosoma X, asociada con retraso mental que se
presenta, sobre todo, en varones aparentemente normales. La induccion de esta
localizacién fragil del cromosoma X puede obtenerse, entre otras técnicas, por
crecimiento en un medio bajo de acido félico, lo que ha sugerido el tratamiento de este
sindrome con la administracién de esta vitamina (Lejeune, 1982), aunque su eficacia
necesite comprobarse sobre poblaciones mas amplias y en estudios controlados.

Las madres portadoras del X-fragil poseen, por lo general, una inteligencia normal
(Harvey y col., 1977; Turnery col., 1980) y sus hijos afectados suelen ser varones que
presentan retraso mental medio o severo con anomalias fisicas especificas, que se
han advertido en algunos casos, como la existencia de incremento del perimetro
cefalico, frente prominente, orejas agrandadas, paladar ojival, sinfisis mandibular
prominente, cara alargada, dedos hiperextensibles, testiculos grandes, pobre tono
muscular, pies grandes y, a veces, prolapso de la valvula mitral (Turner y col., 1980;
Gerald, 1980; Turner y Opitz, 1980).

La concordancia genética significativa para el autismo infantil en gemelos mono-
cigéticos (Folstein y Ritter, 1977) y los factores genéticos ligados al sexo por la alta
proporcién de nifios respecto de nifias autistas, segun han demostrado todos los
estudios epidemiolégicos, sugieren la posibilidad de una herencia ligada al cromoso-
ma X, por lo que recientemente se comenz0 a investigar la existencia del X-fragil, en
casos de nifios autistas cuya etiologia se desconocia, habiéndose publicado la
presencia de esta alteracion cromosémica en varios casos de autismo infantil
asociado con retraso mental (Turner y col., 1980; Brown y col., 1982; Meryash y col.,
1982...).

Numerosos trabajos se vienen publicando sobre esta alteracién cromosémica
caracterizada, como decimos, por la presencia de una falta de sustancia en el extremo
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distal del brazo largo que afecta a ambas cromatides en el punto conocido por Xq, 28.
No obstante, los resultados todavia contindan siendo dispares y poco consistentes
en sus conclusiones. Como muestra de la extremada diversidad en estas conclusio-
nes, podemos citar los trabajos de Fischy col. (1986), sobre un estudio de 144 varones
autistas que encuentran 18 con cromosoma X-fragil, lo que representa un 12,5 por 100
de la muestra, que les hace afirmar que esta asociacion tiene lugar con relativa
frecuencia, reafirmandolo en un segundo estudio (1986), que en un total de 614
varones autistas estudiados en 11 investigaciones, 47 (7,7 por 100) eran positivos al
X-fragil. Otras investigaciones, (Wahlstrom y col.) encuentran el 16 por 100 de 101
autistas con X-fragil. Al contrario, el estudio de Goldfine y col. (1985) en 37 nifios
autistas, no encuentran asociaciéon entre autismo infantil y X-fragil, pero parece
interesante sefalar que los sujetos de esta muestra tenian cocientes intelectuales
superiores a los de otros estudios, sugiriendo en sus conclusiones que la posible
asociacion del cromosoma X-fragil con el autismo esta relacionada, sobre todo, con
el nivel de retraso mental y que, cuando se presenta, se encuentra inicamente en
aquellos con niveles de retraso cognitivo grave. Por ello, conviene aclarar que, en el
estado actual de nuestros conocimientos, s6lo podemos afirmar que el sindrome del
cromosoma X-fragil no esta relacionado especificamente con el autismo infantil, sino
con el retraso mental, apareciendo Unicamente en aquellos varones autistas portado-
res de un déficit grave de las funciones cognitivas.

Por los hallazgos encontrados, su valor epidemiolégicoy las posibilidades terapéu-
ticas, distintos autores sugieren que la valoracion del X-fragil deberia hacerse siempre
en los varones autistas con las caracteristicas fisicas descritas y en las familias con
dos 0 mas varones autistas o con retraso mental cuando se sospeche herencia ligada
al cromosoma X, lo que permitiria, independientemente de un posible tratamiento
precoz con acido félico de los casos afectados, lograr una prevencion primaria através
del consejo genético de las familias afectadas que evitaria riesgos de recurrencia, y
tratarse ademas de un método realizable en el diagnéstico prenatal,utilizando células
del liquido amnidtico (Jenkins y col., 1981; Shapiro y col. 1982)..

La pregunta que frecuentemente nos formulamos es, ¢puede una infeccién del
sistema nervioso central, prenatal o en los primeros meses de vida, producir un
sindrome de autismo?




Son bien conocidos los trabajos en los que se establece el virus de la rubeola como
una etiologia evidente en la facilitacion de autismo. Una de las ultimas epidemias
documentadas de rubeola tuvo lugar en 1964. Se estimé que al menos 20.000 nifios
en los EE. UU. nacieron dafiados como resultado de esa epidemia. En el Medical
Center de la Universidad de New York se estableci6 un programa de evaluacion del
defecto de nacimiento por rubeola en 243 nifios estudiados, encontrandose 18 de
estos pacientes con un sindrome de autismo (Chess y col. 1971) lo que representaba
un 741/10.000 en este grupo frente a la prevalencia del 2/10.000 en la poblacion
general; sugiriéndose que en esa muestra, la prevalencia del autismo era una
consecuencia de la invasion del sistema nervioso central por el virus de la rubéola.
Trabajos anteriores (Desmond y col., 1967) ya habian sefialado esta circunstancia.

Posteriormente, Chess (1977) publica un estudio longitudinal de 205 casos, de los
243 anteriormente descritos, donde se identificaron cuatro nuevos casos, y de los 18
originales, seis se habian recuperado y uno habia mejorado de su sintomatologia
autista, lo que indicaba que en estos casos la evolucion habia sido semejante a la de
una infeccién crénica en la que la recuperacion, la cronicidad, la mejoria, el empeo-
ramiento y las secuelas pueden suceder, advirtiéndose que los cuatro nuevos casos
indicaban que, aunque la rubéola se cree que es un virus que causa dafio prenatal,
podia haber continuado su accién después del nacimiento debido a la naturaleza
persistente y cronica de muchas infecciones viricas.

Es bien conocido que una invasién virica del sistema nervioso central puede
producir psicopatologia grave y compleja que, en algunos casos, podria identificarse
como autismo infantil, aunque en ocasiones su presentacion se advierta después de
los treinta meses de edad, lo que utilizando el concepto de encefalitis virica cronica,
esta aparicion tardia podria ser un ejemplo de efecto de virus lento.

En relacion con estas hipétesis, Stubbs (1978), Markowitz (1983), Gillberg (1986),
Delong y col. (1981), Ritvo y col. (1985), Knoblock y Pasamanick (1975), Rutter y
Bartak (1971), etc., describen casos de autismo infantil consecutivo a infecciones
intrauterinas y postnatales por citomegalovirus, sffilis, herpes simple, toxoplasmosis
gondii, etc., aunque su concurrencia con la sintomatologia autista tiene que estable-
cerse todavia como etiologica, advirtiéndose su presencia por pruebas diagnésticas
complementarias.
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Ciertos virus son persistentes (Stagno y col, 1973) y pueden continuar alterando
el desarrollo, incluso después del nacimiento del nifio, al igual que otras infecciones
congénitas conocidas, capaces de producir dafio cerebral, no sélo en el momento de
lainfeccion inicial del feto, sino también después del nacimiento (Hanshaw y col. 1976)
sin causar lesiones estéaticas, sino que siguen siendo activos durante el crecimiento
y desarrollo del nifio.

Respecto de la influencia de las infecciones viricas causantes de alteraciones
cerebrales muy especificas que pueden, posteriormente, condicionar el desarrollo del
autismo, se ha sugerido que la inmunorrespuesta alterada que muchos nifios autistas
muestran con titulos no detectables de anticuerpos a la inhibicién-hemoaglutinacion,
a pesar de la previa vacunacion contra la rubéola (Stubbs, 1976) frente a titulos
detectables en los nifios control y el defecto posiblemente genético en la funcién de
las células T (linfocitos procedentes del timo), podrian hacer al feto mas susceptible
alos ataques viricos y, consiguientemente, a la instauracién de una disfuncién o dafio
cerebral (Stubbs y col., 1977).

En un estudio de 31 nifios autistas (Warren y col., 1986) comprobaron diversas
anomalias del sistema inmunolégico. Los investigadores estudiaron la reaccién de los
linfocitos Ty B de sujetos autistas y normales (dos tipos de células sanguineas blancas
que ayudan al cuerpo a defenderse contra ataques de materias extrafas) a tres
sustancias que deberian causar respuestas valorables, advirtiendo que, mientras los
linfocitos de los sujetos normales respondian activamente a esta sustancia, los:
linfocitos de los autistas mostraban “respuestas intensamente deprimidas”. El estudio
también revel6 que los autistas tenian reducido el niamero de linfocitos T.

Los investigadores ofrecen diversas teorias sobre la relacién de la disfuncién del
sistema inmunolégico con el autismo:

- Las anomalias del sistema inmune pueden estar directamente relacionadas
con el proceso biolégico subyacente en el autismo o estos cambios pueden ser
un reflejo indirecto del mecanismo patolégico real. Como hemos visto, las
viriasis han sido asociadas en autismo y es posible que una predisposicién
genética en relacion con deficiencias en la funcién de las células T haga al feto
mas susceptible a dafio por viriasis. Asimismo, las infecciones viricas pueden
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contribuir al defecto inmune por estar presentes en el feto en una etapa muy
temprana de la diferenciacién inmunolgica.

Del 30 al 40 por 100 de la poblacién autista tiene niveles elevados de serotonina
en su sangre. Un estudio reciente sugiere que los linfocitos de los sujetos sanos
expuestos in vitro a altas concentraciones de serotonina tienen respuestas
inhibidas del sistema inmunolégico. Por consiguiente, los niveles elevados de
serotonina plasmatica de los autistas pueden suprimir la respuesta inmunol6-
gica de los linfocitos.

El autismo, en algunos casos, ha sido ligado con la disfuncién del hemisferio ce-
rebral izquierdo, y estudios recientes en ratones indican que las lesiones loca-
lizadas en el hemisferio izquierdo cerebral estan asociadas con alteracion de
la funcién de las células T, las mismas que se encontraron en los autistas, por
lo que suponen que estos hallazgos aumentan la posibilidad de que las funcio-
nesde las células T alteradas en los autistas es un reflejo de unalesién cerebral.

)-I.'
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Alteraciones
metabodlicas

Asimismo, ha llegado a sospecharse que el autismo infantil pueda ser un trastorno
autoinmune (trastorno que ocurre cuando el organismo confunde sus propias células
con sustancias extrafas y las ataca) habiéndose encontrado (Todd y Ciaranello,
1986) anticuerpos en sangre en los lugares de los receptores de la serotonina,
alterando su metabolismo, lo que no se ha encontrado en ninguno de los controles
estudiados.

Todos estos hallazgos que vienen descubriéndose desde hace escasamente dos
afos, son todavia limitados y necesitan apoyarse en investigaciones mas amplias y
controladas, ya que de confirmarse, al menos en algunos casos, servirian para
ensayar otras medidas terapéuticas que las que actualmente vienen siendo utilizadas,
ademas del extraordinario interés que representarian para una prevencion y un
diagnéstico precoz.

Ya en 1969, Friedman publicé un trabajo que sefalaba que los nifios que habian
sido diagnosticados de autismo, de hecho, tenian una enfermedad metabélica
llamada fenilcetonuria. Esta afirmacién globalizadora, totalmente exagerada, suscit6
la posibilidad de otras enfermedades metabélicas subyacentes en el autismoyy, en los
ultimos anos, se ha planteado una blsqueda de tales enfermedades por distintos
investigadores.

En el terreno de los errores metabélicos se ha situado la investigacién en tres
campos distintos de desigual interés e importancia. Estos son: el metabolismo de los
aminoéacidos, las vias sintetizadoras de la purina y las vias metabdlicas de los
carbohidratos.

Como hemos dicho, la primera enfermedad metabélica descubierta que presenta-
ba sintomas autistas fue la fenilcetonuria, una enfermedad basada en el error del
metabolismo de los aminoacidos. Desde entonces, muchos centros especializados
en autismo han chequeado a muchos nifios autistas buscando otras aminoacidopa-
tias, sin éxito. Ultimamente (Reichett y col., 1986; Israngkun y col., 1986) han
encontrado diferentes modelos de péptidos (cadena de aminoacidos que se combi-
nan para formar proteinas) en la orina de los nifios autistas que habian tenido un
periodo de desarrollo previo normal. Los niveles de muchos péptidos estaban anor-
malmente elevados, lo que parece indicar que esos autistas no producian las enzimas




necesarias para metabolizar los péptidos formados de los alimentos (leche de vaca,
sobre todo), llegadndose a la creencia de que pueden probar que un péptido concreto
que aparecia con niveles elevados en 145 nifios autistas estudiados, sea un marcador
biolégico para el autismo.

Actualmente, la mayoria de las areas prometedoras para el desarrollo de identifi-
cacién de etiologias metabdlicas del autismo parecen ser las referentes a la purina.
Tres de las enzimas de esas vias se han encontrado anormales en pacientes autistas.

Posiblemente, el principal trabajo en este campo es el llevado a cabo en la Clinica
de Investigacién Cerebral de Nifios, de Washington, sobre 69 autistas, encontrandose
en el 22 por 100 una excrecién aumentada de acido Urico en orina. (Este &cido es el
ultimo producto de las multiples vias de la purina.)

El conocimiento de estos errores del metabolismo de la purina en autista estan en
sus etapas iniciales y, por lo tanto, las aproximaciones terapéuticas son todavia
hipotéticas, al estar reducido el campo de la investigacion a la alteracion de unas
determinadas enzimas. De ellas, la que actualmente guarda més interés es la
deficiencia genética de la enzima adenilsucinatoliasa, que hace que las purinas
(compuestos que contienen nitrégeno) se acumulen en el organismo y produzcan, en
teoria, el defecto basico causante del autismo.

Es prometedor sefialar, con todas las cautelas posibles, que Gruber y Laikind
(1988), de la Universidad de San Diego, han desarrollado un simple y seguro test en
orina para identificar esta acumulacién de purina en sujetos autistas con deficiencia
de la enzima liasa, que se mejoran extraordinariamente con una sustancia nutricional,
elaborada por ellos, que corrige la deficiencia de esa enzima. Estos autores opinan,
que en el futuro podra ser posible tratar el trastorno a través de terapia genética, pero
que también es posible que en los tejidos humanos existan diversas isoenzimas de
la adenilsucinasa, lo que produciria muchos defectos enzimaticos distintos. (En la
actualidad, el Centro Nuevo Horizonte, de Madrid, esta en contacto con el Institute for
Child Behavior Research, de San Diego —EE. UU.— colaborando en la realizacion
de una investigacion de esta alteracion enzimatica mediante unos dipsticks prepara-
dos para este estudio, y cuyos resultados todavia desconocemos.)

El area del metabolismo de los hidratos de carbono en nifios autistas ha sido muy
irregularmente estudiado, habiéndose sefialado como ultimo hallagzo la coexistencia
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Desequilibrio de los
Neurotransmisores

del sindrome de autismo y la acidosis lactica (trastorno en el que el &cido lactico,
formado cuando las células metabolizan la glucosa sin oxigeno, se produce en exceso
y llega a ser extremadamente téxico para el organismo).

Coleman y Blass (1985) que son quienes méas han trabajado en esta parcela de
deficiencia genética, aconsejan incluir estudios de lactato y piruvatos sanguineos
(productos finales del metabolismo de la glucosa) en las valoraciones de los nifios
autistas, sobre todo cuando hay una historia familiar de herencia autosémica o la
evidencia de anomalias motoras sintomaticas de acidosis lactica.

Desde hace tan s6lo unos afos, se viene estudiando las posibles alteraciones
bioquimicas responsables del autismo infantil que, todavia, se encuentran en unafase
de hipétesis, dada la complejidad que suponen los estudios sobre el metabolismo de
los neurotransmisores cerebrales.

Sin embargo, tiene interés exponer algunas de estas hipétesis que han alcanzado
mas importancia en los Gltimos afios. Vamos a referirnos, en primer lugar, a la
serotonina.

Actualmente resulta impracticable la determinacion incruenta de serotonina en el
cerebro, pero, dado que este neurotransmisor cerebral se encuentra también en las
plaquetas sanguineas, los trabajos se han orientado hacia su medicién en sangre.

Se sabe que los nifios normales, al nacer, tienen elevados niveles de serotonina

enlas plaquetas, que van disminuyendo a lo largo de la vida y se estabilizan en niveles

bajos cuando se llega a la vida adulta. Sin embargo, un alto porcentaje de autistas
(entre 30-40 por 100) no consiguen esa disminucién y quedan en un estado
hiperserotonemico para toda la vida, al igual que les ocurre a nifios que no son
autistas, pero si severamente retrasados (Hanley y col., 1977; Pare y col., 1960;
Partington y col., 1973) al compararles con controles normales de edad y sexo
semejantes.

Schain y Freedman (1961) presentaron el primer estudio de niveles de serotoni-
na en sangre de nifos diagnosticados de autismo y de “otras formas de retraso
mental”. Estos autores concluyeron que sélo en la sangre de los nifios autistas se
observaban aumentos sistematicos inusuales del nivel de serotonina, pero que estas




elevaciones no se correlacionaban con la intensidad de la sintomatologia autista, sino
que, en su opinién, estaban mas relacionadas con el grado de retraso mental.

Posteriormente, Ritvo y col., (1970) realizan un segundo estudio advirtiendo que
los niveles de serotonina en la sangre estaban inversamente relacionados con la edad
de la poblacién normaly que la cantidad de serotonina era mayor en los nifios autistas.

Mas tarde, Campbell y coll. (1974) no encuentran diferencias significativas entre

distintos grupos diagnésticos y, en su opinién, sélo el bajo funcionamiento intelectual
era el Unico parametro que parecia estar claramente relacionado con los niveles mas
altos de serotonina. ‘

También Boullin y col. (1970, 1971) senalaron la existencia de un defecto en el
metabolismo de la serotonina con elevada retencién plaquetaria, confirmado poste-
riormente, entre otros, por Rimland (1971, 1976) y por Takahashiy col. (1976), aunque
no pudiera afirmarse que este hallazgo era especifico del autismo.

Este tipo de investigacion ha vuelto a replantearse con renovado interés y
manejando parametros normalizados, siendo numerosas las aportaciones en los tres
ultimos anos, destacando, entre ellas, las de Ritvo y col. (1983), quienes aseguran que
existe una hiperserotonemia en los nifios autistas, pero que ella parece estar
relacionada sélo con determinadas caracteristicas conductuales en las que partici-
pan, ademas, otros sistemas relacionados, y que la disminucién de las tasas
sanguineas de serotonina por tratamientos farmacolégicos han dado resultados
esperanzadores en la mejoria de los trastornos del comportamiento de estos nifios.

El interés de las ultimas investigaciones mas rigurosas ha hecho que, en la
actualidad, se esté realizando en EE. UU. un estudio multicentro con la participacion
de 18 clinicas, sobre una poblacién homogénea de ciento cincuenta autistas con la
intencién de demostrar cudles son los sintomas del autismo que producen el
metabolismo anormal de la serotonina.

Es posible que este campo de la investigacion sobre neurotransmisores, todavia
incipiente, sea el reto mas apasionante planteado en la actualidad en el terreno de la
psicologia y la psiquiatria, habiéndose observado que la alteracién del equilibrio
dinamico de los sistemas catecolaminérgicos e indolaminérgicos esta involucrado en
la produccién de determinados trastornos psiquicos.
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Los investigadores han
comenzado a estudiar la
conexion entre opiaceos y
autismo después de observar
que muchos sintomas
también tienen lugar en los
adictos al opio.
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Ya no se trata sélo de conocer si tales neurotransmisores estan aumentados o
disminuidos, sino de conocer su regularizacion y su acoplamiento con anticuerpos
circulantes contra sus propios receptores especificos, como se ha demostrado por
Todd y Ciaranello (1984) respecto de la serotonina.

La investigacion reciente no se ha detenido en la explicacién posible de una
anomalia de la serotonina, sino que ha revelado otros defectos en las areas del
cerebro que utilizan dopamina; otro neurotransmisor. Recientes estudios (Gillberg y
Suennerholm, 1987), sobre 25 nifios autistas, encontraron que las concentraciones
de acido homovallnlco (HVA) en I|quudo cefalorraqundeo eran anormalmente “mas

doen aflrmar que el autismo puede estar asociado con una hiperactividad dogammer-

gica central que produce inquietud, estereotipias, autoestimulacion, respuestas ina-

decuadas a los estimulos ambientales, etc. Por ello, algunos neuroleptlcos (bloquea-
/ dores de los receptores de la dopamina) reducen significativamente los sintomas con-
/ ductuales y facilitan los aprendizajes.

También se esta prestando atencién al posible papel del sistema opidceo endége-
no en la fisiopatologia del autismo, habiéndose sugerido la hipétesis de que el
aislamiento de los nifios autistas, las conductas autoagresivas, las actividades de
autoestimulacion y otras anomalias pueden proceder de un exceso de opiaceos
cerebrales (sustancias naturales, semejantes al opio, producidas en el cerebro).

Los investigadores han comenzado a estudiar la conexién entre opiaceos y
autismo después de observar que muchos sintomas, incluyendo la insensibilidad al
dolor, retirada social, irritabilidad, cambios de humor y conductas estereotipadas,
también tienen lugar en los adictos al opio, aligual que en ladescendencia de animales
a los que se dan drogas opioformes durante la gestacion.

Ya Panksepp (1979) afirmaba que la maduracién implica la disminucién de la
sintesis de péptidos opiaceos endégenos a favor de otras encefalinas de accién breve
y que en el autismo fracasaria ese cambio fisiolégico y persistiria una situacion de
hiperactividad del sistema de neurotransmisién opiacea cerebral, que facilitaria la
conducta observada en estos nifios, como demostraban al administrar pequefas
dosis de opiaceos a animales jovenes, creandoles una situacion de rechazo de la
compania, rechazo del contacto fisico, umbral doloroso mas elevado, anomalias del




aprendizaje, etc., afirmando que los opiaceos cerebrales juegan un papel importante
en los vinculos, el afecto y la socializacion.

Como puede comprenderse, este planteamiento, al igual que las demas hipotesis
sobre la alteracién bioquimica subyacente en el autismo infantil, precisa basarse en
investigaciones méas controladas y extensas, aunque el camino emprendido pueda
considerarse muy prometedor, pudiendo afirmar que cada dia ganan méas adeptos las
teorias e hipétesis de trabajo relacionadas con la alteracién funcional de neurotrans-
misores y neuromoduladores cerebrales, sobre todo después de los numerosos
estudios apoyados en el fenémeno denominado kindling.

La esencia de este fenémeno es que estimulaciones repetidas subumbrales de
determinadas zonas del cerebro, cada una de ellas sin efecto clinico, pueden,
utilizadas en serie, ir acompanadas por post-descargas prolongadas en aumento,
culminando eventualmente en un episodio clinico, bien una crisis epiléptica o un
cambio de conducta.

Estos estudios se han planteado, principalmente, en las areas del sistema limbico
(SL) o las estructuras relacionadas con él. Se sabe que la funcion del SL es coordinar

la percepcion, el pensamiento, las emociones, la conducta, etc., y que las alteraciones:
bioquimicas y estructurales de estas regiones pueden conducir a trastornos de sus

funciones y llegar a una situacion anémala secundaria, situacion que una vez que ha
sido condicionada, puede inducirse de forma repetida por el mismo estimulo subum-
bral, incluso semanas o meses mas tarde, pudiendo establecerse también un estado
recurrente continuado y crénico.

Parece ser que una alteracion sostenida de estas estructuras podria justificar las
alteraciones de conducta del nifio autista, al menos en algunos casos, aunque todavia
sea precipitado poder afirmar estos planteamientos, ya que, en la actualidad, los
estudios se encuentran realizandose en pacientes adultos y en modelos experimen-
tales sobre animales.

Estos planteamientos fueron ya enunciados por Lamprecht (1973) con su propues-
ta de un “puente neuroquimico” entre epilepsia y esquizofrenia constituido por la
alteracion del control “feed-back” de las sinapsis depaminérgicas centrales, por lo que
un incremento en el nimero de receptores dopaminérgicos post-sinapticos ocupados
por dopamina, induciria la eclosién del trastorno psicotico y la elevacion del umbral
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convulsivo, mientras que, a la inversa, la insufiente liberacion del control “feed-back”
ocasionaria una reduccién en el niimero de receptores dopaminérgicos post-sinapti-
cos con dopamina, determinando un descenso del umbral convulsivo y la produccién
de manifestaciones criticas epilépticas con preferencia a las psicéticas, lo que podria
enlazarse con la incidencia progresiva de la epilepsia en el autista adolescente.

Con todo esto, dejamos planteada la hipétesis de la etiologia del autismo infantil
como la existencia de un sustrato bioquimico alterado con anomalias metabdlicas y
rendimiento neuronal anémalo especifico de determinadas areas cerebrales, siendo
cada vez mas sugeridora la hipétesis de una etiologia bioquimica del autismo infantil.

= = N ol

Anomalias | El hecho de que la mayoria de los nifios con lesién demostrada no desarrollen un

estructurales [ cuadro de autismo hace suponer que la alteracién cerebral, cuando existe, bien

cerebrales i estructural o funcional, en este sindrome debe ser tan sutil y de naturaleza tan

e e e et especifica que los métodos diagndsticos actuales son incapaces de descubrirla,
dada, ademas, la complejidad del trastorno.

Sin embargo, en los Gltimos afios, el avance ha sido considerable y hace suponer
que la mejoria de las técnicas instrumentales pueda llegar a precisar con objetividad
lo que ahora se expone como hipétesis de trabajo.

Se sabe que la lesién de un hemisferio cerebral o su extirpacion quirdrgica en una
etapatemprana de la vida puede condicionar el que el otro hemisferio se encargue de
ciertas funciones. Por ello, si el autismo infantil estuviera causado simplemente porla
lesion del hemisferio izquierdo, bien antes del nacimiento, en el momento del parto o
durante los primeros meses de la vida, las areas homoélogas del hemisferio derecho
deberian ser capaces, al menos en parte, de llevar a cabo sus funciones, tales como
las referidas al lenguaje. No obstante, esto no sucede asi, por lo que debe pensarse
que el dafio cerebral es bilateral, afectando a ambos hemisferios bien organica o
funcionalmente, sobre todo a los I6bulos frontales, y temporales (Hetzler y Giriffin,
1981)y alas areas estructural y funcionalmente relacionadas que podrian englobarse

| en el sistema limbico.

Entre las observaciones recogidas en humanos y las experiencias realizadas en
modelos de animales, existen numerosas conexiones entre determinadas lesiones de
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estas dreas cerebrales y la sintomatologia advertida que, en muchos casos, es posible
equipararala manifestada por los nifios autistas. Vamos a comentar algunas de ellas.

La estimulacién de la amigdala cerebral conduce a una variedad de cambios

autonémicos e interrupcién del curso de la conducta, como si el animal hubiera sido
alertado por algin estimulo. Si la estimulacién es méas intensa aparece temor,
acciones defensivas y agresion. Por otra parte, la estimulacién del area septal
proporciona efectos aparentemente gratificantes y los animales con electrodos
implantados en esa regién contindan la autoestimulacion durante periodos conside-
rables de tiempo, semejantes a los registros obtenidos por Heath (1977) en la region
septal durante un placer intenso (por ejemplo, el orgasmo). Igualmente, se ha
advertido que en las lesiones septales, sobre todo en roedores, conducen a menudo
a episodios pasajeros de agresion y labilidad emocional y a respuestas alteradas alos
estimulos dolorosos, ingesta incrementada de agua, actividad locomotora aumenta-
da, sobre todo en ambientes nuevos, y alteracion de las repuestas inhibitorias nor-
males a los castlgos (Grossman 1976) lo que nos hace recordar, salvando las
diferencias, componentes de la conducta autista.

También se sabe que la administracion de agonistas de la dopamina dan lugar a
conductas estereotipadas, tales com olfatear, lamer, morder}y movimientos anorma-
les de la deambulacién (conductas encontradas en autistas, sobre todo, severos), a
lavez que la lesion unilateral de las vias de la dopamina en el sistema nervioso central
de la rata le produce movimientos de rotacion ipsolateral hacia el lado de la lesion.
Ademas, el kindling de los sistemas de la dopamina conduce a cambios de la
conducta, tales como reacciones de temor, aumento de la agresividad, pérdida de la
afectividad, etc., y esa actividad local sub-ictal incrementada y continua conduce, al
final, a una alteracién crénica de la funciéon neuronal del sistema limbico.

Vemos, pues, que, en la actualidad, la investigacién se encuentra encaminada,
fundamentalmente, al estudio del metabolismo bioquimico de determinadas areas
cerebrales en el sentido de que tanto una lesion cerebral pre, peri o postnatal, como
una anomalia bioquimica neuronal pueden conducir a una alteracién funcional

' semejante.

Los estudios neurorradioldgicos, cada vez méas precisos, comienzan a presentar-

nos haIIazgos de alteraciones cerebrales que, o bien se desconocian antes, 0 no se:

les daba suficiente importancia.
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Muchos nifios autistas, que
en sus primeras
investigaciones no presentan
hallazgos de base organica,
mas tarde desarrollan una
sintomatologia que evidencia
la existgencia de un trastorno
neurobiolégico.
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Son muy frecuentes los diagnésticos de hidrocéfalo benigno secundario a distintas
patologias. Esta hidrocefalia es moderada, benigna o estética, y precisamente va a
afectar a areas cerebrales que son particularmente susceptibles a un tipo de

-malfuncién que conduce a una sintomatologia autista.

Entre los estudios neurorradiolégicos primeros merecen nuestra atencién los
publicados por Hauser y col. (1975), quienes en las exploraciones neumograficas
realizadas a 17 nifios autistas encontraron ensanchamiento del asta temporal del
ventriculo lateral izquierdo en 15 de ellos, lo que indicaba principalmente un aplana-
mientoy atrofia de los contornos del hipocampo, y cinco de ellos también presentaban
/dilatacién del ventriculo derecho.

Los estudios de tomografia computarizada cerebral (TAC) comienzan a ser mas
frecuentesy con series mas largas, dado el caracter incruento de la exploracion, lo que
va a facilitar la constatacién comparada de los hallazgos.

Hier y col. (1979) utilizando estudios de: TAC\en 13 nifios y tres ninas autistas,
encontraron que, al contrario de la poblacién general, nueve de ellos (57 por 100)
presentaban una region parieto-occipital derecha mas amplia que en la izquierda,
precisamente cerca de la zona del lenguaje, lo que podria justificar el retraso en su
adquisicién. '

También Damasio y col. (1980) estudiaron las TAC de 17 autistas y encontraron
que seis de ellos mostraban aumento del tamafio ventricular con inversién del modelo
habitual de la asimetria ventricular lateral, y en tres de ellos hidrocefalia y lesiones
circunscritas al parénquima.

Asimismo, Campbell y col. (1982), en estudios de TAC en series grandes de nifios
autistas, encontraron un aumento ventricular, mayor en el lado izquierdo, en aproxi-
madamente el 25 por 100 de los casos.

Mas recientemente, Hoshima y col. (1984) utilizando unas técnicas mas precisas
de las mediciones en las TAC advierten que la anchura del tercer ventriculo en los
cerebros de los nifios autistas se incrementa con la edad. Este aumento de los
ventriculos puede indicar atrofia de otras estructuras cerebrales, sobre todo sugieren
un trastorno progresivo del talamo, hipotalamo y cerebro medio que rodean al tercer
ventriculo, advirtiendo que el deterioro de estas estructuras cerebrales podrian ex-




plicar por qué algunos autistas “comienzan a tener crisis epilépticas o pierden su
capacidad intelectual o motora” cuando se hacen mayores.

Algo verdaderamente importante es que muchos nifios autistas, que en sus
primeras investigaciones no presentan hallazgos de base organica, mas tarde
desarrollan una sintomatologia que evidencia la existencia de un trastorno neurobio-
I6gico, el cual, en su origen, puede haber sido importante en la produccién del
sindrome. Otras veces, sera la mejor calidad de la exploracion, tanto personal como
instrumental, la que facilitara la positividad de anomalias en casos que habian sido
etiquetados como negativos.

Hasta ahora, lesiones morfolégicas no demostradas con las técnicas radiolégicas
anteriores, en pacientes que fueron diagnosticados como normales, han sido puestas
de manifiesto con la TAC, aunque todavia esta técnica resulta insuficiente para
diferenciar areas de despoblaciéon neuronal debidas, casi siempre, a gliosis e inter-
pretadas como normales al ocupar la glia los territorios atréficos por disminucion del
numero de neuronas. A veces, también, determinadas alteraciones estructurales de
los I6bulos temporales, por la peculiaridad anatémica de la fosa temporal con
estructuras 6seas correspondientes a la base craneal, pueden estar enmascaradas
en la TAC, sobre todo del polo anterior y area 6rbito-frontal.

Sin embargo, la utilizacion de métodos y andlisis mas sofisticados permiten
actualmente el estudio de alteraciones histolégicas, ultraestructurales o histoquimi-
cas, en zonas donde no se evidencian alteraciones macroscopicas. En estos estudios
de valoracién histoenzimolégicas por medio de la microscopia electrénica se han
encontrado en las biopsias cerebralzs realizadas y en las necropsias: despoblacién
‘neuronal e incremento de la celularidad glial, disminucién del nimero de espinas
dendriticas, acimulos de lipofuscina y lisosomas en el citoplasma, aumento de la
gliosis por abundancia de gliofilamentos en las células astrocitarias, etc, y, mas
recientemente se ha informado de la disminucién de las células de Purkinje en los
hemisferios y vermis cerebelosos en mas del 80 por 100 de los casos estudiados,
aunque su significado permanece aun oscuro, sugiriendo una posible alteraciéon del
eje vestibulo-cerebeloso.

El encuadre del problema dependeria, por consiguiente, de la capacidad diagnés-
tica para demostrar la existencia o no de lesiones o alteraciones anatomopatolégicas,
bioquimicas, etc. definidas.

4
)y
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Desde hace tan sélo unos afos, la utilizaciéon de la Tomografia por Emisién de
Positrones (ETP) ha venido a facilitar el estudio anatomo-funcional del cerebro, utili-
zando determinados productos radioactivos, fundamentalmente glucosa y oxigeno.

La glucosa es la principal fuente de energia que permite al cerebro su
funcionamiento,y la utilizacién de la TEP puede facilitarnos la respuesta a cuestiones
referidas a la localizacion de las anomalias funcionales cerebrales y la manera con
que éstas se producen en ciertos autistas.

La TEP permite obtener imagenes de la velocidad con que las reacciones
bioquimicas se producen en las diferentes partes del cerebro, midiéndonos por medio
de distintos colores y escalas, el metabolismo regional del oxigeno y las tasas de
utilizacion de glucosa.

Un estudio piloto realizado sobre autistas en el National Institute on Aging (NIA),
de Bethesda (Maryland), ha mostrado que:

+ Las tasas metabdlicas absolutas eran mas elevadas en las personas autistas
que en los grupos de control.

* Elmetabolismo de los I6bulos del hemisferio cerebral derecho era més elevado
entodos los autistas. (Estudios actuales de potenciales evocados auditivos han
puesto de manifiesto que la mayoria de los autistas procesan el lenguaje en el
hemisferio derecho y presentan una dominancia cerebral invertida, lo que
indicaria la pobreza en el procesamiento del lenguaje. Dawson y col. (1986).

* El riego cerebral regional, la utilizacién de oxigeno y el metabolismo de la
glucosa se encontraba mas disminuido en el hemisferio izquierdo, sobre todo
en las areas anterior y mesial de los I6bulos fronto-temporales.

+ Ylos l6bulos frontales y parietales tenian un metabolismo mas inferior que los
valores medios del resto del cerebro.

Todavia existe escaso niumero de este tipo de investigaciones, pero se supone que
sera uno de los caminos mas fascinantes y concretos para poder determinar con
precision los mecanismos de funcionamiento bioquimico que subyacen en el autismo
infantil.
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Estos hallazgos en la TEP concuerdan funcionalmente con los obtenidos por Diez
Cuervo y Garcia de Ledn (1986), con los estudios de mapa de actividad eléctrica
cerebral, donde se advierten en los autistas, respecto de los controles:

* Escasa organizacion y menor diferenciacion topografica de la actividad biol6-
gica cerebral.

* Abundancia de ritmos lentos delta difusos con predominio en zonas bifrontales.
* Ausencia de predominio del ritmo alfa en zonas posteriores.
* Menor bloqueo del ritmo alfa en todas las situaciones de no-reposo.

Esta circunstancia aparece claramente diferenciada en los poligonos del analisis
de lacomponente principal entodas las situaciones estudiadas, donde el agrupamien-
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El encuadre del problema
dependeria, de la capacidad
diganoéstica para demostrar
la existencia o no de lesiones
o alteraciones definidas.

to de los autistas frente a los controles normales reflejaria el que aquellos tienen una
reactividad méas pobre y estereotipada frente a la amplia gama de respuesta de los
sujetos control.

También recientes estudios con resonancia magnética (RM) han puesto de mani-
fiesto la existencia de un subdesarrollo significativo en el cerebelo de autistas (Cour-
chesne y col. 1987) sin retraso mental, sin crisis epiléptica y sin historia de trauma de
parto, sugiriendo que el defecto cerebeloso estéa ligado Gnicamente a su autismo.

El cerebelo coordina la actividad motora y participa también (bien directamente o
a través de otros enlaces con otras areas cerebrales) en el lenguaje, aprendizaje,
atencion y, posiblemente, las emociones y la conducta.

Estos hallazgos de subdesarrollo del cerebelo concuerdan con los resultados de
las autopsias publicadas de autistas retrasados (Ritvo y col. 1 986), con la disminucién
del ndmero de células de Purkinje. (Estas células liberan neurotransmisores que
miden el encendido de otras neuronas, un proceso que podria interrumpirse si muy
pocas de estas células estan presentes en el cerebelo del autista. También, dado que
el cerebelo regula los estimulos sensoriales entrantes, los defectos en sus neuronas
pueden causar problemas sensoriales, sintomaticos en el autismo).

Otro equipo (Bauman y Kemper, 1985) encuentran en las autopsias: contaje
reducido de células de Purkinje y atrofia discreta cerebelosa, descubriendo, ademas,
que las células en el sistema limbico eran mas pequenas y estaban peor distribuidas
en hipocampo, cértex entorrino, amigdala, cuerpos mamilares y nicleos de septum.

Normalmente, las neuronas del recién nacido se extienden para hacer sitio a las
células gliales y a las dendritas. Este proceso se detiene aparentemente en el autista,
dando lugar a alteraciones en el sustrato biolégico cerebral.

Ya Darby (1976) sobre 33 casos de autistas fallecidos encuentran neuropatologia
en 27 casos (82 por ciento), nueve de ellos con diagnésticos especificos (siete
lipidosis cerebral y dos esclerosis tuberosa) y los otros 18 tenian hallazgos mas
inespecificos que incluian atrofias cerebrales y cambios degenerativos, sugiriendo
que los sintomas autistas son consecuencia de una alteracion neurobiolégica,
primaria o secundaria, funcional o estructural, imposible todavia de discernir en
muchos casos con los métodos que disponemos.




De todo lo expuesto, existen muchas razones para suponer que el autismo infantil
est4 basado en algun tipo de disfuncién organica cerebral aunque, en la mayoria de
los casos, no sea posible descubrir todavia el fondo causal de estas alteraciones.

Siguiendo a Gémez Bosque (1985), quién recuerda que ya Pauloff (1930) intent6é
explicar la etiologia cerebral de la esquizofrenia como un estado de “hipnosis”, crénica
provocada por un predominio de lainhibicién cortical sobre los procesos de excitacion.
Eltérmino hipnosis debe entenderse como un estado de concienciaque se caracteriza
por una elevacion del umbral de excitacion, lo que conduce a una disminucion de la
vigilancia, y el sujeto tiene una percepcion “embotada” del perimundo. En este caso,
la inhibicién tendria un caracter protector de las neuronas debilitadas frente a un
exceso de estimulos.

Esta hipétesis, aplicada al autismo, podria formularse de la siguiente manera: en
el autismo se ha demostrado la existencia de factores genéticos que serian capaces
de “debilitar” las neuronas corticales. A estos factores genéticos se afadiria una gran
diversidad de factores exdgenos que pueden actuar sobre un cerebro en desarrollo,
bien durante la vida fetal o bien, posteriormente, al nacimiento. Ambos tipos de
factores incidirian sobre la corteza cerebral fetal o infantil, y provocarian un desarrollo
defectuoso de la misma, dando origen a alteraciones demostrables con técnicas
morfoldgicas, fisiolégicas y bioquimicas, o a alteraciones ocultas que, por ahora, no
pueden detectarse.

La comprobacién de que muchos autistas presentan crisis epilépticas del I6bulo
temporal sugiere una neuropatologia de estas areas que se relacionan con los
sistemas del olfato, la audicién y laintegracién de la percepcién visual, y con el sistema
limbico que facilita la integracién de los aspectos emocionales y motivacionales de la
existencia con las areas corticales sensoreceptoras circundantes y con el l6bulo
frontal. Interviene, ademas, en el control del lenguaje y de la memoria, etc. lo que
significaria que una afectacion de estos lo6bulos temporales podria originar sindromes
tan complejos como el autismo infantil.

Seglin esto, la alteracion podria residir en ambos |6bulos temporales y en las
estructuras préximas o relacionadas con ellos. Sin embargo, existe la creenciade que
la alteracién cerebral es global, que afectaria masivamente al encéfalo, con una
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reduccion del nimero de neuronas, el nimero de sus prolongaciones dendriticas, la
cantidad de sinapsis o enlaces interneuronales, etc., con la consiguiente alteracién de
los procesos bioquimicos, enzimaticos y de los neurotransmisores.

Este planteamiento supone que los factores sefialados pueden conducir a una
debilidad cerebral y a una fatiga precoz en su funcionamiento, lo que obligaria al
cerebro a defenderse, poniendo en marcha el mecanismo protector de la inhibicién
cortical que podria ser producido por neuronas corticales inhibitorias o por el exceso
de serotonina procedente de los niicleos del rafe troncoencefalicos (Gémez Bosque,
1985), o por cualquier otro mecanismo.

Respecto de lo primero, conviene sefialar que, en los ultimos afos, hist6logos y
neurofisi6logos han demostrado la existencia, en la corteza cerebral y en otros puntos
de neuroeje, de un gran nimero de neuronas inhibidoras y, también, han puesto de
relieve la gran importancia de los fenémenos de inhibicién para un funcionamiento
correcto de las estructuras nerviosas.

Sobre la segunda cuestién, ya hemos mencionado el estado hiperserotonémico de
los ninos autistas que podria conducir, junto con lo anterior, ala inhibicién cortical que
seria responsable directa de aquellos sintomas que pueden ser considerados como
signos de hipofuncién cerebral (desinterés, mutismo, etc.) e, indirectamente, tal
inhibicién traeria consigo la liberacion de estructuras subcorticales (cuerpo estriado,
talamo, etc.) y ésta liberacion se manifestaria en la aparicion de reacciones motoras
automaticas, tales como repeticién de movimientos desprovistos de significado
(manierismos, muecas, estereotipias, etc.).

Es posible que esta inhibicién cortical se desencadene automaticamente, obede-
ciendo leyes fisiolégicas ante los estimulos que le llegan al nifio autista, quién, por su
deficiencia cognitivo-perceptiva, es incapaz de elaborar las impresiones sensoriales
fugaces y cambiantes en percepciones estables, resultandole un exceso cuantitativo
que rebasa su capacidad de elaboracién. Y es posible, también, que la inhibicion
cortical sea un correlato cerebral de tipo cualitativo en que el nifo autista, por la
deficiencia de su funcionamiento cerebral, es incapaz de reaccionar adecuadamente
alos estimulos que le llegan del entorno, utilizando los mecanismos de compensacién
que emplea el nifio normal, produciendo, asi, una personalidad alterada como
consecuencia de esa deficiencia de su funcionamiento cerebral.




Debemos concluir como comenzamos, sefialando que, hasta el momento, la
busqueda de una causa Gnica en el autismo infantil no ha tenido resultados positivos
y que cada vez es mas creciente la opinion de que este sindrome es consecuencia de
una variedad de etiologias neuropatogénicas, y que, posiblemente, si la busqueda de
factores etiolégicos en autismo infantil quiere ser mas productiva en el futuro, sera
necesario focalizar los esfuerzos sobre casos “puros”, tanto como sea posible, con alto
funcionamiento mental para minimizar la influencia del retraso mental, con muestras
homogéneas y normas controladas que puedan interpretar y replicarse.

Podemos afirmar que se estan abriendo nuevas vias de exploracion en el
desarrollo de las neurociencias, que nos mantienen optimistas sobre los avances para
esclarecer las sutiles y complejas y, a la vez, graves disfunciones cerebrales que
deben subyacer en autismo infantil, aunque todavia es posible que tengan que pasar
varios afnos hasta que podamos conocer los déficit basicos de este trastorno.

- Varios aspectos de la definicion de Kanner siguen considerandose actualmente
como rasgos necesarios para la identificacion de los cuadros de autismo infantil.

- A mediados de la década de los 70 se realizan varios intentos de definicion del
autismo, basados en resultados de investigacion (Rutter, 1977) o en el consenso
interprofesional (NSAC, 1977; DSM-IIl, 1980), en un intento de clarificar la
confusién que habia en cuanto al Sindrome.

+ Rutter define el autismo como “un sindrome de conducta” que se caracteriza por
ciertos sintomas que son:

1. Alteracion de la capacidad de relacién social.
2. Alteraciones del lenguaje y las pautas prelinguisticas.

3. Insistencia en la identidad.

+ La edad de comienzo de la alteracion es un criterio diagnéstico importante y se
sitla antes de los tres afnos.

aa
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La DSM il incluye el autismo no en el grupo de la “psicosis infantil”, sino en los
“trastornos profundos del desarrollo”.

Lo que diferencia al autismo de otros trastornos del desarrollo es la desviacién mas
que el retraso en el desarrollo de los procesos.

El autismo puede ir asociado o no con déficit mental.

El término autismo hace referencia a una categoria natural en la que —en un
Supuesto “continuum™— nos vamos a encontrar con nifios que con un funciona-
miento “autista” presenten una variable incidencia de rasgos.

No se ha encontrado una causalidad etiolégica Gnica del autismo infantil y
posiblemente, no se encuentre nunca sitenemos en cuenta los multiples y distintos
factores que pueden producir, de diferentes maneras y con intensidad y amplitud
variables, la alteracion organica del sistema nervioso central en la que se asienta
el sustrato biolégico del trastorno.

Se trataria de un sindrome originado por un proceso causativo biolégico polivalen-
te donde van ainfluir factores de predisposicién genética, agentes téxicos, causas
infecciosas, alteraciones bioquimicas, etc.

Aun sin resultados definitivos, la evidencia de determinados hallazgos, apoyan la
hipétesis de una vulnerabilidad primaria basica del sistema nervioso central, bien
sobre una base ideopatica o en unién con otros factores que lo afectan.

Las exploraciones neurofisiolégicas junto con los hallazgos bioquimicos neurorra-
dioldgicos, y los estudios anatomopatoldgicos dirigen en la actualidad la mayor
atencion hacia este tipo de investigaciones con resultados cada vez mas alenta-
dores.

La ausencia inicial de anomalias organicas cerebrales en muchos casos no debe
predisponer al abandono de su estudio, ya que evaluaciones clinicas y neurolégi-
cas completas, repetidas en intervalos prudenciales, pueden ser esenciales para
establecer los limites y la intensidad del trastorno o, al menos, de algunas de sus
posibles manifestaciones posteriores, como ocurre con la presentacion de crisis
epilépticas en la fase de la pubertad-adolescencia, lo que hace sugerir la existencia
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de un proceso patolégico subyacente y progresivo que necesite mas o menos para
manifestarse.

El amplio rango de diferencias individuales, dentro de una misma unidad esencial,
que se observa en la heterogeneidad de la poblacién autista, sugiere la posibilidad
de distintas causas etiologicas con diferente afectaciéon sobre diversas areas
cerebrales que pueden aconsejar la tipificacién del autismo infantil en subgrupos
mas homogéneos, con fines fundamentalmente investigadores.
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Este anexo contiene la “Lista Diagnéstica de Autismo” de Rivierey cols. (1988), que
ha sido publicada recientemente por el C. . D. E., y que, muy amablemente, (y desde
aqui queremos manifestar nuestro agradecimiento) han permitido que incluyamos en
este tema. Es un instrumento de gran validez que proponemos utilizar como cuestio-
nario de autoevaluacién y como trabajo de discusién en grupo.

Para lograr estos objetivos, el lector o el grupo ira decidiendo si la conducta que
se describe en cada item se da o no en autismo infantil, segin las aportaciones del
tema.

Tanto para su utilizacién clinica, como para la comprobacion de las respuestas
correctas, debera consultarse la fuente original (C | D E, 1988).

Lista de Diagnéstico de Autismo

A. Rivieére at. al (1984)

Instrucciones

Sefalar en cada caso si las afirmaciones que se enuncian a continuacion reflejan
con claridad el comportamiento actual o pasado del nifio.

Se puntuara:

"S|”: en el caso de que la conducta sea (o0 haya sido) observada con
claridad (por su frecuencia, su duracién o su intensidad).

“NO”: en el caso de que nunca se haya dado en los términos que se
formulan.

Se intentara evitar la respuesta “?” reservandola Gnicamente a aquellos casos que
no pueden ser puntuados como “SI” 0 “NO”.

Gracias por su colaboracion.
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- Su aspecto fisico es tan normal que nadie diria que tiene pro-

blemas

Parece que se interesa por las personas sélo cuando necesita algo ..

Seinteresa sélo por una parte de los objetos (por ej.:s6lo porlasruedas
de los cochecitos o por el pelo de las personas)

En ocasiones parece (o parecia) no oir ruidos muy fuertes .

Le gusta que le abracen o le mimen

Le gusta (o le gustaba) jugar a dar palmaditas, cinco lobitos, etc.

Tiende a imitar las cosas que hacen otros nifios

Le gusta jugar con otros nifios
Parece (o parecia) ignorar a las personas que estan a su alrededor .

Su conducta empezé a preocupar antes de que cumpliera tres
anos

Se le puede definir como un nifio “muy alegre”
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28
13.

14.

15.

16.
17
18.

19.

20.
21.

22.

23.
24.

Aprende por si mismo muchas cosas que no se le han ensefiado ...

Presta mucha atencién a sonidos que él mismo produce (junto al oido,
sobre la oreja)

Con frecuencia se tapa los oidos (por ej.: cuando se pone nervioso ante
determinados estimulos)

Prefiere jugar con palitos, hilitos, piedrecitas... en vez de con ju-
guetes

Le gusta el guifiol, jugar a disfrazarse, etc.

Podria decirse que la mayor parte del tiempo esta “como ido”"............

Tiene (o ha tenido) un fuerte retraso motor en cosas como sujetar la
cabeza, aprender a sentarse, a andar, etc. A

Es un nifilo muy expresivo; por su expresion es facil conocer cuales son
sus sentimientos

De bebé sonreia al hablarle y hacerle guifios carifosos ... _

Hacia el afio sabia decir “adiés” con la mano y echar besitos cuando
se lo pedian

Se balancea (o se balanceaba) durante periodos largos de tiempo,
moviendo el tronco de un lado para otro hacia delante y atrés ............

Se resiste a que cambien las cosas de su lugar

De bebé era un nifio muy tranquilo, que requeria poca atencion por
parte del adulto
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26.

21
28.
29.

30.

31.

32.
33.
34.
35.

36.

37.

Cuando llora suele echar lagrimas

Suele (o solia) dar vueltas sobre si mismo durante largos periodos de
tiempo......

Tiende (o tendia) a repetir acciones que le habian hecho gracia.....

El nifo responde a la sonrisa (sonriendo a su vez)

Utiliza los juguetes de una forma “especial” en vez de darles su uso
normal (por ej.: vuelve los coches para girar las ruedas pero no los hace
rodar, tira las mufecas pero no las mira, etc.)

Insiste en llevar a todas partes ciertos objetos

Cuando quiere coger o llamar la atencion sobre algo suele senalarlo
con el indice

Es un nifio “curioso”, que tiende a explorar las cosas ...

Parece interesarse mas por las cosas que por las personas............
Tendia las manos cuando se le iba a coger en brazos ...

Tiene (o ha tenido) rabietas inexplicables, cuya causa no se co-
nocia

Tiene la costumbre de mover las manos, como aleteando, o de
sacudirlas con rapidez, de arriba a abajo

Habitualmente se interesa mucho por lo que ocurre a su alre-
dedor




Definicion y Etiologia

[si NO 27  Punt]

38.
39.

40.

41.

42.

43.

44.
45.
46.
47.

48.
49.
50.

Emplea muchos gestos para comunicarse

De bebé se amoldaba bien al cuerpo del adulto que le cogia en
brazos

Tuvo alguna vez la sensacion de que el nifio le miraba poco o de forma
diferente

Es un nifio carifioso que se acerca a besar o a abrazar espontanea-
mente a las personas que le son familiares

Rehulye activamente la mirada cuando se le quiere mirar a los
0jos

Participa activamente en las fiestas familiares (cumplearios, reunio-
nes, etc.)

A veces se rie de forma incontrolable y sin causa aparente.............

Suele (o solia) caminar de puntillas

Tiene amigos de su edad (poco mas o0 menos)

Se fija especialmente en ruidos como el sonido de la cisterna, lavado-
ra, tuberias, etc.

Muestra interés por la voz humana

Generalmente se vuelve y atiende cuando se le habla ...

Da la impresién de que resiste (o resistia) el dolor méas que otros
ninos
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52.
53.
54.
55.

56.
S7:

58.

59.

60.

61.
62.

63.

Le gusta mucho la musica y/o tiene una habilidad para ella mucho
mayor que otros nifos

Tensa los musculos de los dedos en posiciones poco naturales..........

Inicia pequenas carreras sin objetivo aparente

Le gusta mucho que le alaben

Es (o ha sido) un nifio con un tono muscular muy bajo (parece o parecia
“‘desmadejado”)

Parece comprender muy bien los gestos y situaciones ...

En ocasiones, se resiste a ponerse determinadas prendas de ropa,
especialmente si son nuevas

Se golpea (o golpeaba) la cabeza contra la pared, suelo o muebles, o
con la mano

Sabe jugar con mufecas, soldaditos, animales de goma o peluche,
etc.

Durante mucho tiempo le era indiferente que le tuviera en brazos su
madre o un extrafno

Suele mirar a la cara o a los ojos de las personas que le hablan..

Suele entretenerse haciendo un reducido numero de cosas unay otra
vez (por ej.: alinea objetos)

Se contagia facilmente de la risa de los demas
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64.

65.

66.

67.

68.
69.
70.

71
24

73.

74.

Entre el afio y los dos afios, cuando queria expresar algo, se servia de
varios gestos a la vez (por ej.: miraba, tocaba y levantaba los bracitos
para que le cogieran)

Los puzzles y rompecabezas los hace mucho mejor que otras
cosas

Sabe hablar bien para su edad, pero a veces prefiere permanecer
silencioso en ciertos sitios 0 con determinadas personas...............

Reacciona frecuentemente con rabietas ante situaciones o personas
nuevas, o cuando se interrumpen sus “rutinas”

En algiin momento se sospech6 que era sordo
Desde muy pequefio reconocia a su madre entre otras personas..

Desde pequefio, se pone contento cuando los padres vuelven tras una
ausencia :

Es un nifio flexible, se amolda bien a las distintas situaciones..............

Aunque sepa pedir lo que quiere, tiende a conseguirlo sin hablar,
utilizando a un adulto

Cuando el nifio quiere algo que no puede obtener por si mismo, le lleva
a usted a donde desea, cogiéndole de la mano o de la mufieca (pero
sin mirarle ni/o hablarle)

Aprende cosas, pero solo las “sabe” en ciertos lugares o con determi-
nadas personas
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76.
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78.

79.

80.
81.

82.
83.

84.

85.
86.

Sus acciones resultan “rigidas”, como si fueran un poco “auto-
maticas”

Canturrea mucho mejor de lo que cabria esperar por su lenguaje.......

Generalmente hay que repetirle las cosas varias veces antes de
que empiece a hacerlas (aunque parezca haberlas entendido a la
primera)

Sefiala con el dedo indice objetos o personas distantes................

Espontaneamente se dirige a usted para mostrarle las cosas que le
llaman la atencién y/o para hablar de ellas

Sabe afirmar con la cabeza y/o utilizar el si correctamente..............

Se confunde cuando tiene que identificar a las personas por su
nombre

Le gusta que la gente se acerque a hablar con él

Pasa la mayor parte del tiempo callado o repitiendo unos pocos
sonidos o palabras

Sélo responde cuando alguien se dirige a él de forma muy directa y
evidente

Se defiende bien cuando otros nifios le agredenogritan ...

Es un nifio que siempre ha sido débil y enfermizo: cuando no tiene una
cosa tiene otra
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87.
88.
89.
90.

Antes de los cinco afos tuvo algin ataque o crisis convulsiva.............
Le gusta girar objetos, mostrando gran habilidad en ello................

Come sin dificultad cualquier tipo de alimento

A veces sorprende con habilidades inesperadas

Lenguaje

913
92.

93.

94.

95.

96.
97.

98.

Su conducta resulta dificil de predecir o entender

Entiende lo que se le dice de una forma muy literal: no entiende las
bromas ni los juegos de palabras

Puede relatar lo que ha sucedido o lo que ha hecho a lo largo del
dia

Su habla es poco expresiva, el tono o ritmo no parecen tener relacion
con lo que dice

Prescindiendo de sus dificultades de lenguaje, es un nifio “ha-
blador”

Repite preguntas que se le hacen, o frases que oye decir a otros.....

Aunque se le insiste mucho, le cuesta corregir errores de pronuncia-
cién en palabras que él ya usa espontaneamente

A veces repite frases que ha oido en otro sitio (o en anuncios de la
television) con una voz similr a la de la persona que habld ...
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99

100.

101.

102.

103.
104.

Hace preguntas (¢qué es?, ¢Por qué?, etc.) cuando algo nuevo le
llama la atencién o no entiende lo que se dice

Utiliza mal los pronombres personales (por ej. : dice “t0” en vez de “yo”,
“tienes” por “tengo”, etc.

Le resulta facil recordar o hablar de cosas o situaciones que no estén
a la vista o que han ocurrido con anterioridad

Su manera de hablar parece “rigida”: pide las cosas siempre de la
misma manera, responde a las preguntas con un reducido numero de
palabras o frases (siempre las mismas)

Cuando no sabe qué contestar repite la pregunta que se le hizo.......

Sube o baja el volumen de su voz cuando su interlocutor se aleja o se
acerca a él




Este anexo recoge la clasificacion médico-etiolégica de la AAMD (1983-R) que
constituye un marco de referencia en la catalogacion de sindromes, y que considera-
mos de gran utilidad diagnéstica

AMERICAN ASSOCIATION ON MENTAL DEFICIENCY — 1983 Revision

Cédigo

00

Infecciones e intoxicaciones 2

01

02

03

0 | |

Infeccion prenatal

011
012
013
014
018
019

Inclusién citomegaélica congénita (777.1)
Rubéola congénita (777.0)

Sifilis congénita (090.9)

Toxoplasmosis congénita (771.2)

Otros (sin especificar)

Otros (especificar)

Infeccion cerebral postnaial

021
022
028
029

Viral (especificar)
Bacterial (especificar)
Otros (sin especificar)
Otros (especificar)

Intoxicacion

031
032
033

034
035

Toxemia del embarazo (760.0)
Otras intoxicaciones maternas (especificar)

Otros trastornos maternos (especificar) (760.4) (por ej.:
Fenilcetonuria maternal)

Hiperbilirubinemia (especificar)
Plomo

Definicion y Etiologia

Anexo Il

Clasificacion Médica

Etiologica
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036 Post-inmunizacion

037 Sindrome feto-alcohdlico (760.71)
038 Otros (sin especificar)

039 Otros (especificar)

10 Traumatismo o Agentes Fisicos

11

Lesion prenatal (especificar)

12  Lesién mecanica al nacimiento (763)
13  Hipoxia perinatal (768)
14  Hipoxia postnatal (especificar)
15  Lesion postnatal (especificar)
[n]
20 Metabolismo o Nutricion
21 Enfermedad por depésito de lipidos en las neuronas

22

211 Enfermedad por depésito de gangliésidos (especificar)
(330.1)

212 Enfermedad por depédsito de lipofuscina (especificar)
(330.1)

213  Otros glicolipidosis con afectacién neuronal (especificar)

Trastornos del metabolismo de los carbohidratos
221 Galactosemia (271.1)
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23

24

25

26

2,

28

29

222  Glucogenosis (enfermedad por depésito de glucégeno)
(especificar) (217.0)

223  Fructosemia (intolerancia hereditaria a la fructosa) (217.2)
224 Hipoglucemia (251.2)

228 Otros (sin especificar)

229 Otros (especificar)

Trastornos del metabolismo de aminoacidos

231 Fenilcetonuria (270.1)
238 Otros (sin especificar)
239 Otros (especificar)

Otros y trastornos del metabolismo sin especificar (277)

Trastornos minerales (275)

251 Enfermedad de Wilson (275.1)
252 Hipercalcemia idiopatica (275.4)
258 Otros (sin especificar)

259 Otros (especificar)

Trastornos endocrinos

261 Disfuncién congénita de tiroides (243)
268 Otros (sin especificar)
269 Otros (especificar)

Trastornos nutricionales (especificar sustancia y edad postnatal)
Otros (sin especificar) (incluido déficit de crecimiento postnatal)

Otros (especificar)

Sheje

L
€
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30 Enfermedades cerebrales (Postnatales)

31 Displasias neurocutaneas

311 Neurofibromatosis (enfermedad de Recklinghausen)
(237.7)

312 Angiomatosis cerebral trigeminal (enfermedad de Sturge-
Weber-Dimitri) (759.6)

313 Esclerosis tuberosa (759.5)
318 Otros (sin especificar)
319 Otros (especificar)

32 Tumores

33 Enfermedades degenerativas de la sustancia blanca cerebral

331  Leucodistrofia sudandfila (330)

332 Leucodistrofia sudandfila de tipo Pelizaeus-Merzbacher)
(330)

338 Otros (sin especificar)
339 Otros (especificar)

34 Degeneracion especifica de trayectos de fibras o grupos neu-
ronales

341 Enfermedad de Huntington (333.4)

342 Enfermedad espinocerebelar (especificar) (334)
348 Otros (sin especificar)

349 Otros (especificar)

35 Sistema cerebrovascular
38 Otros (sin especificar)

39 Otros (especificar)
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40 Influencia prenatal no conocida

41 Malformacion cerebral

411  Anencefalia (740.0)
418 Otros (sin especificar)
419  Otros (especificar)

42 Anomalia Craneofacial

421 Holoprosencefalia (742.2)

422 Sindrome de Cornelia de Lange (759.8)

423  Microcefalia (742.1)

424 Macrocefalia (742.4)

425 Sindrome de Crouzon (756.0)

426  Sindrome de Apert (755.55)

427 Cranestenosis (especificar sutura y tipo) (756.0)
428 Otros (sin especificar)

429 Otros (especificar): incluye Sindrome de Rubinstein-Taybi;
Sindrome Oral-Facial-Digital; Sindrome Lawrence-Moon-
Bield)

43 Estado disrafico

431 Meningoecefalocele (742.0)
432 Meningomielocele (741.9)
438 Otros (sin especificar)

439 Otros (especificar)

44 Hidrocefalia congénita (742.3)

45 Hidronencefalia

:;:p»
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50

46
47
48
49

Malformaciones multiples (especificar)
Arteria umbilical simple
Otros (sin especificar)

Otros (especificar)

V

Anomalias Cromosoémicas (758)

Incluidos

los sindromes asociados con anomalias en el nimero y forma de

cromosomas. Los cédigos numéricos usados en esta seccion provienen del

ICD-9
758.0

758.1

758.2

758.3

758.4
758.5

Sindrome de Down

Mongolismo

Translocacion del Sindrome de Down
Trisomia 21 o0 22. Trisomia G.

Sindrome Patau
Trisomia 13. Trisomia D,

Sindrome de Edwards
Trisomia 18
Trisomia E,

Sindromes por deleccién autosémica
Sindrome de Antimongolismo
Sindrome del “Maullido de gato”

Translocacion autosémica equilibrada en individuos normales

Otras condiciones debidas a anomalias autosémicas
Autosomas accesorios (NEC)




Lf]

4
- L

—

758.6

758.7

758.8

758.9

Definicion y Etiologia ~ ~

Disgenesia gonadal

Disgenesia ovarica

Sindrome de Turner

Sindrome XO

Excluye disgenesia gonadal pura (752.7)

Sindrome de Klinefelter
Sindrome XXY

Otras condiciones debidas a anomalias del cromosoma sexual
Cromosoma sexual adicional

Cromosoma sexual en mosaico

Sindrome Triple X

Sindrome XXX

Sindrome XYY

Condiciones debidas a anomalias de cromosoma no especifico

| VI

60 Otras condiciones originadas en el periodo perinatal

61

62

Trastornos en relacion con la gestacion disminuida sin espe-
cificar el peso al nacimiento

611 Prematuridad extrema (765.0)
612 Otros nacidos pretérmino (765.1)

Crecimiento lento del feto y malnutricion fetal
621 Bajo peso para la edad de nacimiento sin evidencia de
malnutricién fetal (764.0)

622 Bajo peso para la edad de nacimiento con signos de
malnutricién fetal (764.1)

79



Tema uno

80

63

67
68
69

623 Malnutricién fetal sin bajo peso para la edad de nacimiento
(764.2)

624 Crecimiento fetal retrasado (sin especificar) (764.9)

Trastornos relativos a larga gestacion y gran peso al naci-
miento (766)

631 Bebé excepcionalmente grande (766.0)

632 Otros nifios con exceso de peso para la edad de nacimiento
(766.1)

Trastornos nutricionales maternos (760.4)
Otros (sin especificar)

Otros (especificar)

Vil

70 Consecuencias de trastornos psiquiatricos (especificar)

71  Psicosis (referido al DSM-III)
79  Otros trastornos psiquiatricos
i
80 Influencias del entorno
81 Desventaja psicosocial
82 Deprivacion sensorial (especificar)
83 Otros (sin especificar)
84 Otros (especificar)
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