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ABSTRACT

Case Presentation

Reason for consultation

Pablo's family goes to the pediatrician with their son, 2 years and 11 months old,
because they are concerned about aspects of his development.

Anamnesis

The parents explain that Pablo's development was apparently normal until 12-13
months of age: he looked, laughed, crawled at 9 months, played hide-and-seek, etc.
From that age on, the parents began to worry because their son's gaze diminished,
he did not say "daddy" or "mommy", became more serious, stopped eating some
solid foods, etc.
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Presentacion del caso

Motivo de la consulta

La familia de Pablo acude a su pediatra con su hijo, de 2 afios y 11 meses de edad,

porque estan preocupados por aspectos en su desarrollo.

Anamnesis

Los padres explican que el desarrollo de Pablo fue aparentemente normal hasta los
12-13 meses de edad: miraba, reia, gateo a los 9 meses, jugaban a esconderse,
etc. A partir de esa edad empezé la preocupaciéon de los padres porque disminuyo el
contacto ocular de su hijo, no decia «papa» ni «kmama», se mostraba mas serio,
dejé de comer algunos alimentos solidos, etc. Desde hace aproximadamente medio
afno aletea cuando algo le gusta mucho (puntualmente). Comenzé la bipedestacion
a los 14 meses. Actualmente no habla (s6lo emite sonidos vocalicos o cadenas de
silabas), no tiene adquirido el control de esfinteres, es carifioso con sus familiares,
pero no busca a los otros nifios para relacionarse con ellos en la guarderia, no
sefala, va a buscar a los padres para pedir ayuda si él solo no puede (les estira del
brazo o levanta sus brazos para que lo cojan), come alimentos triturados (rechaza
los alimentos solidos que antes comia) y todavia mama para dormirse o cuando
estd enfermo (lo ayuda a relajarse). Los padres refieren que no reacciona al dolor
cuando se cae y que se altera con los chillidos y lloros de otros nifios. Si los padres
no lo interrumpen, puede pasarse mucho tiempo realizando la misma accién (es
muy repetitivo). Juega muy poco de manera funcional, y utiliza los juguetes para
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golpearlos continuadamente contra el suelo o la mesa. Le gustan los objetos
redondos y reacciona con intensas rabietas si se los quitan de las manos. Los
padres refieren que cuando le cambian de rutinas reacciona también con protesta o

rabietas.

El curso pasado empezd P-2 en una escuela ordinaria, con una adaptacion lenta y

altibajos a lo largo del curso. Sélo queria ir al patio y alli corria arriba y abajo.

Es hijo unico, y los padres inicialmente no refieren ningun antecedente de
importancia en la familia, aunque comentan que el abuelo paterno tiene un caracter
«especial», nunca ha tenido amigos, es inflexible con las otras personas y no
soporta el bullicio y el ruido. Una prima de la madre explicaba que habia presentado
un retraso en el lenguaje (recuerda que comenzé a hablar bien después de los 5
anos), y la madre ha escuchado que a otro primo materno le han diagnosticado un

trastorno por déficit de atencion e hiperactividad (TDAH) y toma medicacion.

Pablo no ha tenido antecedentes médicos de relevancia.

En el material complementario del caso (véase pag. 509) puede leer las
exploraciones realizadas por el equipo de pediatria y especialista en TEA. Por favor,

léalo antes de contestar a las preguntas.

Exploraciones de cribado realizadas por el pediatra

El pediatra sospecha la presencia de alteraciones en el desarrollo
sociocomunicativo y posible sintomatologia de un trastorno del espectro autista

(TEA). Utiliza instrumentos de cribado, como el Cuestionario del Bebé y Nifio
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Pequefio (CSBS-DP), para evaluar competencias sociocomunicativas, y el
Cuestionario de Verificacion para el Autismo en Nifios Pequefios (M-CHAT) como

instrumento de cribado de TEA, y realiza exploraciones médicas complementarias.

CSBS-DP

La escala CSBS-DP valora 7 predictores del lenguaje: emocion y uso del contacto
ocular, uso de la comunicacién, uso de gestos, uso de sonidos, uso de palabras,
comprensién y uso de objetos en el juego. Permite evaluar las competencias
sociocomunicativas entre los 6 meses y los 2 afos y medio de edad en nifos, y
entre los 6 meses y los 6 afios de edad cronolégica, asi como detectar una posible
sintomatologia correspondiente al TEA y otros problemas del desarrollo

sociocomunicativo.

En el caso de Pablo, la puntuacion en la escala CSBS-DP resulta preocupante en
todas las areas de comunicacion, lenguaje, simbolizacion y total, tal como se refleja

en la tabla siguiente:
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Puntuacion indice de preocupacion

Subtotal comunicacion ,
Emociones y mirada, comunicacion y gestos ¥ UelGrpreconants
Subtotal lenguaje expresivo 5

Sonidos y palabras 0-8: preocupante

Subtotal simbolizacion

Comprension y uso de objetos en el juego 3 (+12: preacOpants

Total 15 0-41: preocupante

M-CHAT

El M-CHAT, en su versién revisada y con seguimiento (M-CHAT-R/F), es un
cuestionario combinado con preguntas de seguimiento para detectar alteraciones
del desarrollo dentro del TEA, valido para niflos de entre 16 y 30 meses de edad,
que consta de 2 etapas. En un primer estadio, los padres deben completar un total
de 20 preguntas dicotomicas (si/no). Las preguntas 2, 5 y 12 «si» indican riesgo, y
las otras preguntas «no» indican riesgo. En una segunda fase, el profesional
pregunta sobre los items del cuestionario que el nifio ha fallado. Se suman con una
puntuacion total y se categoriza el M-CHAT-R. Se considera un resultado positivo si
la puntuacion total es de =23, o da positivo para mas de 2 items considerados
criticos. Una puntuaciéon del M-CHAT-R entre 8 y 20 se considera de alto riesgo, por
lo que se puede prescindir de las preguntas de seguimiento y derivar al paciente
directamente al especialista. Si la puntuacion del M-CHAT-R es <3, se considera de
bajo riesgo y el pediatra se encargara de supervisar el seguimiento del paciente.

Una puntuacién de entre 3 y 7 se considera de riesgo medio y se combina con las
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preguntas de seguimiento. Si el resultado del M-CHAT-R/F sigue siendo 22, se
considera que el cribado es positivo y hay que derivar al paciente al equipo

especializado en neurodesarrollo para su evaluacion y tratamiento.

En el caso de Pablo, ha fallado 13 items, de los cuales 5 son criticos, por lo que se
aconseja derivarlo directamente a especialistas en el desarrollo para su evaluaciéon y

tratamiento.

Pruebas médicas complementarias

e Crecimiento dentro de los percentiles normales.

e Analitica y bioquimicas basicas dentro de la normalidad. Ferrocinética

normal.
e Audiometria con resultados dentro de la normalidad.

e Potenciales evocados con resultados dentro de la normalidad.

Hipermetropia fisioldgica.

Se considera que, por la historia clinica del nifio, los resultados del cribado
CSBS-DP, con preocupacion en todas las areas, y el alto numero de fallos en los
items del M-CHAT-R, hay que derivarlo al equipo multidisciplinario especializado en

neurodesarrollo de la zona para su evaluacién y tratamiento.

Exploracion psicolégica-evolutiva-médica por parte del equipo

multidisciplinario local
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El equipo multidisciplinario especializado en neurodesarrollo de la zona realizo la

exploracion del menor, en la que le sometieron a las siguientes pruebas:

e Inventario de desarrollo de Battelle.
e Escala Adaptativa de Vineland.
e Cuestionarios ASEBA (CBCL/TRF 1.5-5).

e Cuestionario de Evaluacion Conductual de la Funcién Ejecutiva
(BRIEF-P).

e Entrevista para el Diagndstico de TEA revisada (ADIR-R).

e Autism Diagnostic Observational Schedule (Escala de Observacion para el
Diagndstico del Autismo), segunda edicién (ADOS-2).

e Estudios médicos-genéticos complementarios.

Inventario de desarrollo de Battelle

El inventario de desarrollo de Battelle es un instrumento de evaluacién que permite
apreciar las habilidades en el desarrollo del nifio y su progreso en 5 areas

diferentes:

1. Personal/social: capacidades y caracteristicas que permiten al nifio

establecer interacciones sociales significativas.

2. Adaptativa: capacidad del nifio para utilizar la informacién y las
habilidades evaluadas en otras areas con el fin de ser mas auténomo e

independiente, ademas de ser capaz de prestar atencion a estimulos
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especificos durante periodos mas largos y asumir responsabilidades

personales en sus acciones cada vez mas apropiadas.

3. Motora: capacidad del nifio para usar y controlar su cuerpo (desarrollo

motor grueso y fino).

4. De comunicacion: evalua la recepcién y expresion de informacion,

pensamientos e ideas por medios verbales y no verbales.

5. Cognitiva: habilidades y capacidades de tipo conceptual.

Ademas, proporciona informacion sobre los puntos fuertes y débiles en estas areas

del desarrollo con el fin de facilitar la elaboracion de programas de intervencion

individualizados.

Area personal/social

Subareas Centil T Edad equivalente
Interaccion con el adulto 1 27
Expresion de sentimientos/afecto 1 27
Autoconcepto 1 27
Interaccion con los companeros 1 27
Colaboracion 1 27
Rol social 1 27
Total personal/social 1 27 8 meses
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Area adaptativa

Atencion 1 27
Comida 1 27
Vestido 1 27
Responsabilidad personal 8 36
Aseo 1 27
Total adaptativa 1 27 7 meses

Area motora

Coordinacion corporal 1 27
Locomocion 1 27
Puntuacion motora gruesa 1 27 18 meses
Motricidad fina 1 27
Motricidad perceptiva 1 27
Puntuacion motora fina 1 27 2 meses
Total motora 1 27 12 meses

Area de comunicacion

Receptiva 1 27 9-11 meses
Expresiva 1 27 6 meses
Total comunicacion 1 27 7 meses
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Area cognitiva

Puntuacion total

Subareas Centil T Edad equivalente
Discriminacion perceptiva 1 27
Memoria 1 27
Razonamiento y habilidades escolares 1 27
Desarrollo conceptual 1 27
Total cognitiva 1 27 5 meses

Centil

Edad equivalente

27

9 meses

La puntuacién global (centil 1; puntuacion tipica [T]= 27) esta por debajo del nivel

esperado en todas las areas del desarrollo.

Escala adaptativa de Vineland

La entrevista estructurada de Vineland se administra para establecer el nivel

adaptativo de Pablo en las areas de comunicacidon, habitos de autonomia,

habilidades sociales y habilidades motoras. La escala proporciona un esquema del

desarrollo normal que puede usarse repetidamente para la medicion o la valoracién

de los cambios durante el crecimiento o el tratamiento del nifio, ademas de una
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pauta para comprobar hasta qué punto el sujeto esta limitado en su desarrollo social
por restricciones ambientales, falta de oportunidad ambiental, sobreproteccién de
los padres u otras circunstancias. Los items de la escala estan ordenados por
dificultad creciente y representan una maduracién progresiva. A continuacién se

muestran los resultados obtenidos:

Area de comunicacion

Receptivo 11 Bajo 11 meses

Expresivo 2 Bajo 1 mes
Escrito 0 Adecuado Caon
y 6 meses
Total 13 9 meses 79

Area de habitos de autonomia

Personal 12 | Bajo 10 meses

Domestico 0 Bajo 1 afo y 4 meses
Comunidad 0 Bajo 5 meses
Total 12 1 afo 95
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Area de habilidades sociales

Subarea PD at‘!l\lzllﬁzllgi%n equlis\?;ilgnte nggﬁgé?-"
Relacion interpersonal 12 Bajo 5 meses
Juego en tiempo libre 0 Bajo 1 mes
Imitacion de habilidades 0 Bajo 11 meses
Total 12 3 meses 95
Area de habilidades motoras

Subarea PD at!i\la:\;’:galztt:ii%n equlis\?;ilgnte Pg;{t{;ﬁg;orn
Motricidad gruesa 15 Bajo 1 anoy 3 meses
Motricidad fina 2 Bajo . 4 meses |
Total 17 10 meses 126

Los resultados de Pablo dan una suma de las areas (puntuacion estandarizada) de

54.

Respecto a la conducta adaptativa compuesta, la puntuacion estandar fue <20

(percentil <0,1) y el nivel de adaptacion equivalente, bajo.

Cuestionarios Achenbach System of Empirically Based Assessment (ASEBA) para

padres (CBCL) y profesores (TRF 1.5-5)

El CBCL/TRF 1.5-5 (Child Behavior Checklist) es una escala que ofrece unos
resultados englobados en 7 dimensiones (emocionalidad reactiva, quejas somaticas,

ansiedad y depresion, aislamiento, problemas de suefio, inatencion y conducta
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agresiva), que a la vez se engloban en 2 supradimensiones (internalizacién y

externalizacion de problemas), asi como una puntuacién total.

Cuestionarios

Escalas que presentan
una puntuacion limite

Escalas que presentan una
puntuacion significativa

CBCL-padres

Emocionalmente reactivo
(T Score= 65, percentil 93)
Internalizacion de problemas

Aislamiento
(T Score= 79, percentil >97)

(T Score= 63, percentil 90)

Emocionalmente reactivo
(T Score= 74, percentil <97)
Aislamiento
(T Score= 96, percentil <97)
Inatencion
(T Score= 76, percentil <97)
Internalizacion de problemas
(T Score= 80, percentil <97)

TRF-guarderia -

Los resultados de Pablo en el cuestionario de cribado para problemas de
alteraciones en el desarrollo en diferentes areas tuvieron una puntuacion
significativa en «aislamiento» en el CBCL-padres, y también en «emocionalmente
reactivo», «aislamiento» e «internalizacion de problemas» en el TRF completado por

los profesionales de la guarderia (kindergarden).

Escala de Comportamiento de las Funciones Ejecutivas (BRIEF-P)

La version infantil de la BRIEF-P permite evaluar los aspectos mas cotidianos,
conductuales y observables de las funciones ejecutivas en nifios de 2 a 5 afios,
tanto en el entorno escolar como en el familiar. Consta de 5 escalas clinicas

(inhibicion, flexibilidad, control emocional, memoria de trabajo,
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planificacion/organizacion) agrupadas en 3 indices (indice de autocontrol inhibitorio,
indice de flexibilidad e indice de metacognicion emergente) que, a la vez, se
agrupan en una escala o indice global (IGE). Las puntuaciones tipicas tienen una
media de 50 y una desviacion estandar de 10. Por tanto, consideraremos

significativas unas puntuaciones =65.

pr : w b 4 : N
k Escalas de validez ) I\‘ PD ) l'\_ Nivel /I
Inc Inconsistencia Ii ) Ii Normal, la persona parece haber respondido de forma consistente a la prueba /‘.|
Neg Negatividad I/ 5 j I;/_ Precaucion, cierto nivel de negatividad en las respuestas _jl
- i E &
( Escalas clinicas } Ik PD J ¢ ) } . . . 0
Inh Inhibician (3 )( 68 ) ;
\._ B \: o/ .
Fle Flexibilidad (22 ) 1 ) :
i ot oy i
Cem Control emocional [f 30 j i 38 ;‘| :
= S i = 1
Mtr Memoria de trabajo ( 39 /\: \ no :
S ” " A |
Por Planificacion y " Eid A i
organizacion l\._ 34 J N\ 7 jl .
. i v 1
( Indices j L J T ) !
— - - —~, I
1Al indice de autocontrol |\/ 60 | 76 ) :
inhibitorio b < ; - i
‘ s Y ™y 1
IFL Indice de flexibilidad \ 92 Ji 8 | |
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emergente ' . .
IGE indice global de funcion ||/ 149 \f f/ 79 \'| :
ejecutiva e % - I
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BRIEF-Escuela
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En el caso de Pablo, la BRIEF completada por los profesionales de la guarderia,

excepto en el area de inhibicion, que da una puntuacion limite, resulta alterada en

todas las areas de la funcién ejecutiva.

Entrevista diagndstica ADI-R

La ADI-R es una entrevista semiestructurada que se efectua al progenitor y que

permite obtener una evaluacién profunda en la que se exploran las 3 grandes areas

nucleares de dificultad del TEA (lenguaje/comunicacion, interacciones sociales

reciprocas y conductas e intereses restringidos, repetitivos y estereotipados)

definidas en el DSM-5. La informacion recogida se codifica y se traslada a unos

sencillos y utiles algoritmos que orientan el diagnéstico y la evaluacion de la

situacion actual del sujeto.

Area Puntuacion Observacion
A. Interaccion social reciproca 20/10 Significativo
B. Comunicacion 14/7 Significativo
C. Conducta restringida, repetitiva y/o estereotipada 7/3 Significativo
D. Alteraciones en el desarrollo 51 Significativo

En el caso de Pablo, los resultados de la ADI-R indican una alteracion significativa

en las 4 subescalas del algoritmo, que muestra una alta sensibilidad y especificidad

para el diagndstico clinico de TEA.
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Escala de Observacion para el Diagnéstico del Autismo-2 (ADOS-2)

La ADOS-2 es un instrumento de observacion semiestructurado que incluye
diversas actividades que el entrevistador va presentando al sujeto con la finalidad de
valorar aspectos de su comunicacidon, lenguaje, interaccion social reciproca,
comprension socioemocional, imaginacion, y presencia de intereses y/o conductas
repetitivas o estereotipadas u otras conductas andmalas. Es valido para nifios
mayores de 12 meses y todas las etapas posteriores, incluida la edad adulta. La
prueba consta de 5 moédulos que se ajustan a la capacidad de lenguaje y edad
cronoldgica del sujeto. Se utilizan algoritmos diagnosticos simples de completar, con

puntos de cohorte para autismo o espectro autista.

Las puntuaciones pueden ser: 0 (suele expresar que no hay alteracién), 1 (ligera
alteracion que no es tan interferente y anémala como la puntuacién 2) o 2
(alteracion clara del comportamiento que se valora). A Pablo se le administro el

modulo 1.

Puntuacion total global (AS + CRR)= 20 (6/10). Puntuacion total global mayor o

igual que el punto de corte de autismo (pocas palabras o ninguna: total global >16).

La puntuacion en el algoritmo del ADOS-2, modulo 1, de Pablo esta por encima del
punto de cohorte para el autismo, por lo que muestra una alta sensibilidad y

especificidad para el TEA.
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Algoritmo diagnostico ADOS-2, modulo 1

Afectacion social (AS)

Comunicacion

A2. Frecuencia de la vocalizacion espontanea dirigida a otros 2
A7. Senalar 2
A8. Gestos 2
Interaccion social reciproca
B1. Contacto visual inusual 0
.BB. Expresiones faciales dirigidas a otros 1
B4. Integracion de la mirada y otras conductas durante las iniciaciones sociales 1
BS5. Disfrute compartido durante la interaccion 1
B9. Mostrar 2
B10. Iniciacion espontanea de atencion conjunta 1
B11. Respuesta a la atencion conjunta 1
.B1 2. Caracteristicas de las iniciaciones sociales 1
Total afectacion social= 14
Comportamiento restringido y repetitivo (CRR)
A3. Entonacion de las vocalizaciones o verbalizaciones 0
A5. Uso estereotipado o idiosincrasico de palabras o frases 0
D1. Interés sensorial inusual en los materiales de juego o las personas 2
D2. Manierismos de manos y dedos y otros manierismos complejos 2
| D4. Intereses inusualmente repetitivos o comportamientos estereotipados 2

Total comportamiento restringido y repetitivo= 6

Exploraciones genéticas
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Se complementaron las exploraciones médicas realizadas por el pediatra con un
estudio genético, que incluia un microarray genético y un estudio del fragil X, con

resultados dentro de la normalidad.

Conclusiones diagnésticas

Se concluye que, por la historia de su desarrollo, la exploracion realizada y las
observaciones durante la entrevista, Pablo presenta una sintomatologia dentro de

los TEA (299.00), segun los criterios diagnosticos del DSM-5:

e Requiere soporte significativo (nivel de severidad 2) en los déficits de

comunicacion social.

e Requiere soporte significativo (nivel de severidad 2) en las conductas

repetitivas.

e No es probable, dada la evaluacion y la observacion realizadas que Pablo
presente una discapacidad intelectual asociada, pero si dificultades

adaptativas severas.
e Retraso en la adquisicion del lenguaje. Trastorno del lenguaje asociado.

e Presenta dificultades atencionales, de flexibilidad cognitiva y de inhibicion
cognitiva. Hay que observar si estas alteraciones evolutivas se mantienen

en el futuro y se consolida una comorbilidad con un posible TDAH.
e Sin comorbilidad médica.
e Sin regresion clara en su desarrollo.

e Sin catatonia.
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Recomendaciones terapéuticas generales

1.

2.

3.

Establecer un programa de tratamiento para los problemas evolutivos
que presenta Pablo, con base naturalista, es decir, trabajando en
entornos naturales, formando a los padres y profesionales de la
guarderia en como seguir la iniciativa de Pablo, y propiciando un estado
de animo positivo que favorezca su motivacion social y comunicativa. Se
estableceran un numero concreto de objetivos, especificando los pasos
para conseguirlos, generalizando la intervencion en todos los contextos
en los que vive el nifo y realizando una evaluacién de los objetivos
logrados a traveés de registros continuados. En todo este proceso es
esencial la formacién de los padres en TEA, la aceptacion del
diagndstico y ofrecer las ayudas necesarias de todo tipo, incluidos los

beneficios econdmicos a los que tiene derecho Pablo.

Anticipar a Pablo con imagenes las actividades que se le van a
presentar, asi como los lugares, las rutinas, etc., que se realicen en caso

de que sea necesario.
En el ambito escolar se recomienda adoptar las siguientes medidas:

o Seguir la escolaridad del nifio en el ambito ordinario, con
una evaluacion de sus necesidades educativas por parte
del equipo de asesoramiento psicopedagdgico de la zona,
de comportamiento y emocionales, para poder proveer las
ayudas necesarias y minimizar el estrés que le puede
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provocar su escolarizacion. Sera especialmente relevante la
valoracion de las ayudas necesarias en la transicion de la

guarderia a la escuela.

o Necesitara un entorno escolar adaptado a sus necesidades
(trabajo con anticipacion, actividades de juego dirigidas),
teniendo en cuenta la necesidad que presenta de

ensenanza estructurada.

o Necesita que se potencien y refuercen sus habilidades y
éxitos, y que se fomenten de manera directa y activa las
situaciones de juego y comunicacion interpersonal con sus
companeros y con las personas mas significativas de su

entorno.

o Se recomienda establecer una coordinacién continuada con
el equipo de asesoramiento psicopedagogico y los
profesionales responsables de la educacién de Pablo, para
la valoracion de posibles dificultades futuras dentro del
entorno escolar y la puesta en marcha de las medidas que

se consideren oportunas.

4. Coordinacion continuada entre todos los profesionales de referencia
(equipo multidisciplinario del desarrollo, educacion, etc.) con los padres
con el fin de establecer pautas de intervenciones comunes y continuadas

sobre el abordaje y tratamiento de sus dificultades.
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Créditos referenciales:

SEMA - Sociedad Espaniola de Medicina de la Adolescencia

Nuestra sociedad cientifica nacié en el 1987 como seccion especializada de la Asociacion
Espafiola de Pediatria, y bajo el impulso del Dr. Blas Taracena del Pifal, su fundador y
primer presidente.

Junta Directiva de la Sociedad Espariola de Medicina de la Adolescencia
DIRECTORA DE LA WEB:

Dra. Fabiola Guerrero Alzola
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