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Presentacion

Documentar la variabilidad de la practica clinica, analizar sus causas y adoptar estrategias
orientadas a eliminarla, han demostrado ser iniciativas que fomentan la toma de decisiones
efectivas y seguras, centradas en los pacientes, por parte de los profesionales sanitarios.
Entre dichas estrategias destaca la elaboracion de Guias de Practica Clinica (GPC),
«conjunto de recomendaciones basadas en una revision sistemdtica de la evidencia y en la
evaluacion de los riesgos y beneficios de las diferentes alternativas, con el objetivo de
optimizar la atencion sanitaria a los pacientes».

Entre las prioridades del Ministerio de Sanidad se encuentra consolidar la
elaboracion de GPC, coordinada desde GuiaSalud, en el marco de la Red Espafiola de
Agencias de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias y Prestaciones del Sistema Nacional
de Salud (SNS). Es en este contexto en el que se enmarca la GPC para la Atencidon del
Trastorno del Espectro Autista en la Infancia en Atencion Primaria.

Esta Guia es el resultado del trabajo de un amplio grupo de profesionales expertos.
En el grupo de trabajo han participado también familiares y representantes de pacientes,
y se ha tenido en cuenta la perspectiva de las personas con Trastorno del Espectro Autista
(TEA) y su entorno familiar, asi como la evidencia sobre sus valores y preferencias.

En esta guia se ha llevado a cabo una actualizacion de la definicion y clasificacién de
TEA, y de las recomendaciones sobre criterios diagndsticos, deteccion precoz, estrategias
de manejo de sospecha de TEA en Atencién Primaria, y estrategias para el seguimiento
de nifios y nifias con TEA en Atencion Primaria.

Desde la Direccidon General de Salud Publica y Equidad en Salud, agradecemos a
todas estas personas el trabajo realizado y esperamos que pueda ayudar a profesionales
y pacientes en la toma de decisiones, mejorando la asistencia a las personas con TEA.

PEDRO GULLON TOSIO
Director General de Salud Publica y Equidad en Salud.
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Preguntas para responder

Definicion y clasificaciones

1. ¢ Cuadl es la definicion del trastorno del espectro autista en la quinta edicién
(texto revisado) del Manual Diagnéstico y estadistico de Trastornos mentales
(DSM-5-TR por sus siglas en inglés) y qué cuadros clinicos incluye?

2. (Coémo se clasifica el TEA dentro del DSM-5-TR?

Criterios diagnésticos

3. En los nifios y nifias menores de 6 afios ;qué criterios diagndsticos debe cumplir
un cuadro clinico para clasificarlo dentro de la categoria de TEA en el DSM-5-TR?

4. En nifios y nifias menores de 6 afios ;Son utiles los criterios diagndsticos
establecidos en los manuales DSM o CIE-11 (clasificacion internacional de
enfermedades) para el diagnéstico del TEA?

Deteccién precoz

5. (Como debe ser el seguimiento de la salud infantil en Atencion Primaria para
detectar precozmente problemas en el desarrollo?

6. ¢Existen sefales de alerta/criterios de sospecha especificos de los TEA ttiles
para la deteccion precoz en Atencién Primaria?

7. (Qué escalas de evaluacion de sospecha de TEA son mas efectivas?
8. ¢(Cudl es la edad minima en la que es posible la deteccidon de signos de alerta
o sefiales de alarma que indiquen un posible TEA?
Estrategia de manejo de sospecha de TEA en AP
9. ¢(Cuales son los pasos a seguir ante la sospecha de TEA? ;Cuadles son los
criterios de derivacion de los TEA? — algoritmo
Estrategia para el seguimiento de nifios y nifias con TEA en Atencién Primaria

10. ;Cémo planificar la consulta de los nifios y nifias con TEA en Atencién
Primaria? y ;Qué aspectos deben ser explorados/seguidos en la consulta de
Atencion Primaria de los nifios y nifias con TEA?
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Certeza de la evidencia y fuerza de
las recomendaciones GRADE

Sistema GRADE (Grading of Recommendations Assessment, Development and Evaluation).

1. Clasificacion de la calidad de la evidencia en el sistema GRADE

metodoldgico

Muy importante (-2)

Imprecision:
Importante (-1)
Muy importante (-2)

Sesgo de publicacion:
Alta probabilidad (-1)

Calidad Disefio e . . . .
de Ia evidencia del estudio Disminuir la calidad si: Aumentar la calidad si:
Alta ECA Limitacion en el disefio: | Asociacion:
Importante (-1) e Evidencia cientifica de
Moderada - Muy importante (-2) una fuerte asociacién
Estudi Inconsistencia: (RR">20<0,5basado
Baja . studios | Importante (-1) en estudios observac[o’nales
observacionales Muy importante (-2) sin factores de confusion (+1)
. ) . - e Evidencia cientifica de una
Muy baja Otros tipos Evidencia directa: muy fuerte asociacién
de disefio Importante (-1)

(RR*>5 0<0,2 basado
en estudios sin posibilidad
de sesgos (+2)

Gradiente dosis respuesta (+1)
Consideracion de los posibles

factores de confusion:

Los posibles factores de confusion
podrian haber reducido el efecto
observado (+1)

* RR: riesgo relativo

2. Implicaciones de la fuerza de recomendacion en el sistema GRADE

Implicaciones de una recomendacion fuerte

Pacientes y familiares

Pacientes y familiares

Pacientes y familiares

La inmensa mayoria de las
personas estarian de acuerdo
con la accién recomendada y
unicamente una pequefia parte
no lo estarian

La mayoria de los pacientes
deberian recibir la intervencién
recomendada

La recomendacién puede ser
adoptada como politica sanitaria
en la mayoria de las situaciones

Impli

caciones de una recomendacion

débil

Pacientes y familiares

Clinicos

Gestores/Planificadores

La mayoria de las personas
estarian de acuerdo con la
accion recomendada, pero un
numero importante de ellos no

Diferentes opciones seran
apropiadas para diferentes
pacientes y el/la médico/a tiene
que ayudar a cada paciente a
llegar a la decision mas
consistente con sus valores

y preferencias

Existe necesidad de un debate
importante y la participacion de
los grupos de interés

GPC PARA LA ATENCION DEL TEA EN LA INFANCIA EN ATENCION PRIMARIA. ACTUALIZACION
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3. Interpretacion de la calidad de la evidencia y fortaleza de las recomendaciones

3.1. Calidad de la evidencia en el sistema GRADE

Calidad . .
de la evidencia Interpretacion Simbolo
ALTA Confianza alta en que el estimador del efecto disponible en la DDDD

literatura cientifica se encuentra muy cercano al efecto real

MODERADA Es probable que el estimador del efecto se encuentre cercano O]
al efecto real, aunque podrian existir diferencias sustanciales

BAJA El estimador del efecto puede ser sustancialmente diferente
al efecto real ee00

MUY BAJA Es muy probable que el estimador del efecto sea D000
sustancialmente diferente al efecto real

3.2. Fortaleza de las recomendaciones

Fortaleza de las .z .
recomendaciones Interpretacion Simbolo
Fuerte a favor Confianza en que los efectos deseados de la intervencién 1
de una intervencion | superan a los no deseados
Débil a favor Los efectos deseables probablemente superan a los efectos 17
de una intervencion | no deseables, pero con una incertidumbre apreciable )
Fuerte en contra Confianza en que los efectos no deseados de la intervencion m
de una intervencion | superan los deseados.

Débil en contra Los efectos no deseables probablemente superan a los efectos 12
de una intervencion | deseables, pero con una incertidumbre apreciable ’
Buenas practicas clinicas
BPC' Practica recomendada basada en la experiencia clinica y el consenso

del equipo elaborador

* En ocasiones, el grupo elaborador se percata de que existe algun aspecto practico sobre el que se quiere hacer
énfasis y para el cual, probablemente, no existe evidencia cientifica que lo soporte. En general, estos casos se
relacionan con algun aspecto del tratamiento considerado como buena practica clinica y que nadie cuestionaria.
Estos aspectos son valorados como puntos de buena practica clinica
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Niveles de evidencia y grados de las
recomendaciones SIGN

Sistema SIGN (Scottish Intercollegiate Guidelines Network).
1. Niveles de evidencia

Meta-analisis de alta calidad, revisiones sistematicas de ensayos clinicos o ensayos clinicos

++ ) ;
1 de alta calidad con muy poco riesgo de sesgos
1+ Meta-analisis bien realizados, revisiones sistematicas de ensayos clinicos o ensayos clinicos
bien realizados con poco riesgo de sesgos
1- Meta-analisis, revisiones sistematicas de ensayos clinicos o ensayos clinicos con alto riesgo
de sesgos
2++ Revisiones sistematicas de alta calidad de estudios de cohortes o de casos y controles con
riesgo muy bajo de sesgos y con alta probabilidad de establecer una relacién causal
2+ Estudios de cohortes o de casos y controles bien realizados con bajo riesgo de sesgos y con
una moderada probabilidad de establecer una relacion causal
2- Estudios de cohortes o de casos y controles con alto riesgo de sesgos y riesgo significativo
de que la relaciéon no sea causal
3 Estudios no analiticos, como informes de casos y series de casos
4 Opinién de expertos

2. Grados de recomendacion

A

Al menos un meta-analisis, revision sistematica o ensayo clinico clasificado como 1++
y directamente aplicable a la poblacion diana de la guia; o un volumen de evidencia compuesto
por estudios clasificados como 1+ y con gran consistencia entre ellos

Un volumen de evidencia cientifica compuesto por estudios clasificados como 2++, directamente
aplicables a la poblacion diana de la guia y que demuestran gran consistencia entre ellos;
o evidencia cientifica extrapolada desde estudios clasificados como 1++ 0 1+

Un volumen de evidencia cientifica compuesto por estudios clasificados como 2+ directamente
aplicables a la poblacion diana de la guia y que demuestran gran consistencia entre ellos;
o evidencia cientifica extrapolada desde estudios clasificados como 2++

D

Evidencia cientifica de nivel 3 o 4; o evidencia cientifica extrapolada desde estudios clasificados
como 2+

Los estudios clasificados como 1- y 2- no deben usarse en el proceso de elaboracion de
recomendaciones por su alta posibilidad de sesgo

\/*

Practica recomendada, basada en la experiencia clinica y el consenso del equipo redactor

*En ocasiones, el grupo elaborador se percata de que existe algun aspecto practico sobre el que se quiere hacer énfasis
y para el cual, probablemente, no existe evidencia cientifica que lo soporte. En general, estos casos se relacionan con
algun aspecto del tratamiento considerado como buena practica clinica y que nadie cuestionaria. Estos aspectos son
valorados como puntos de buena practica clinica

GPC PARA LA ATENCION DEL TEA EN LA INFANCIA EN ATENCION PRIMARIA. ACTUALIZACION
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Recomendaciones de la GPC

Deteccion precoz

D, vigente

Profesionales sanitarios y del &mbito de la educaciéon deben comentar
regularmente con los padres y madres el desarrollo psicomotor, intelectual
y conductual de sus hijos e hijas (al menos entre los 8 — 12 meses, entre los
12 y 24 meses, entre los 2 — 3 afios y entre 4 —5 afios) como parte del
seguimiento de la salud infantil.

D, vigente

Los equipos profesionales sanitarios deben incorporar un alto nivel
de vigilancia en los campos de desarrollo social, juego, lenguaje y
comportamiento para la identificacion temprana de los TEA y otros
trastornos del neurodesarrollo.

\, vigente

En la vigilancia del desarrollo infantil en Atencién Primaria, como
ayuda para detectar cualquier trastorno del desarrollo, incluidos los
TEA, es aconsejable el uso de escalas (como la escala Haizea-Llevant
desarrollada en nuestro contexto) (Anexo 2).

Senales de alerta

D, |, vigente

Los y las profesionales sanitarios deben monitorizar el desarrollo de los
niflos y nifias teniendo en cuenta las “sefiales de alerta” propuestas
(Anexo 2):

e Seiiales de alerta inmediata.

e Compendio de senales de alerta de TEA segun periodos de edad.

Débil a favor,
adoptada

Al considerar la posibilidad de autismo se debe tener en cuenta que:

e Los signos y sintomas deben ser analizados en el contexto del
desarrollo general del nifio y nifia o joven.

e Los signos y sintomas no siempre son reconocidos por padres,
madres, cuidadores, los propios nifios, nifias, jovenes o por otros
profesionales.

¢ Cuando los nifios y nifias mayores o jovenes presentan por primera
vez un posible autismo, los signos o sintomas pueden haber sido
previamente enmascarados por mecanismos de afrontamiento del
nifio, nifia o joven y/o un entorno de apoyo.

e Es necesario tener en cuenta la variacion cultural, pero no se debe
asumir que el retraso del lenguaje es debido a que el castellano no es
el primer idioma de la familia o por dificultades auditivas tempranas.

o El diagnéstico de autismo puede fallar en nifios y nifias o jévenes con
una discapacidad intelectual.

16
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Senales de alerta (continuacion)

Débil a favor,
adoptada

¢ El diagnéstico de autismo puede fallar en nifios y nifias o jovenes que
son verbalmente capaces.

¢ El autismo puede estar infradiagnosticado en las nifas.

e Lainformacién importante sobre el desarrollo temprano puede no
estar facilmente disponible en algunos nifios, nifias y jovenes, por
ejemplo, los nifios y nifias vigilados o tutelados y los incluidos en
el sistema judicial.

e Los signos y sintomas pueden no ser explicados por experiencias
perturbadoras en el hogar o problemas mentales o enfermedad fisica
de los padres y madres.

Escalas de eval

uacion de sospecha de TEA

C, vigente

El cribado poblacional para el TEA no estd recomendado con los
instrumentos desarrollados actualmente.

Débil a favor,
adoptada

Tener en cuenta que los instrumentos para identificar a los nifios, nifias y
jovenes con una mayor probabilidad de autismo pueden ser ttiles para
recopilar informacién sobre los signos y sintomas de autismo de una
manera estructurada pero no son esenciales y no deben ser utilizados para
realizar o descartar un diagndstico de autismo.

También se debe tener en cuenta que:

e Un resultado positivo en las herramientas para identificar una
mayor probabilidad de autismo puede respaldar la decision
de derivar por sospecha de autismo, aunque también puede deberse
a razones distintas al autismo.

e Un resultado negativo no descarta el autismo.

Edad minima de sospecha

Los y las profesionales deben vigilar la presencia de posibles sefiales de

C, vigente
' vig alarma desde al menos los 6 meses de edad.
Dado que no se ha evidenciado una edad minima para detectar alteraciones,
\> vigente la derivacion a Atencion Especializada puede ser considerada a cualquier
edad en que se sospeche un TEA.
El TEA debe ser incluido en el diagnéstico diferencial en los nifios y
BPC, de novo | nias de cualquier edad en los que se detectan signos o sintomas de

alerta de trastorno del neurodesarrollo.

GPC PARA LA ATENCIO
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Manejo y seguimiento de los nifios y nifias con TEA

\, vigente

Los y las profesionales deberédn tener en cuenta la sintomatologia y los
trastornos conductuales de los nifios y nifias con TEA para preparar, en
coordinacién con los padres y madres, las consultas del nifio o nifia y
prevenir confusion o sobreestimulacién y posibles problemas de salud
o habitos de riesgo.

C, vigente

Conviene filiar a los nifios y nifias con TEA en cuanto al nivel madurativo
(cociente intelectual o nivel de desarrollo) por ser un importante factor
prondstico, que condiciona la evolucién global (aprendizajes, comunicacion,
habilidades sociales).

B, vigente

Los equipos profesionales pueden utilizar intervenciones con apoyo
visual como el uso de pictogramas, vifietas, imitacion en muifiecos, para
apoyar los procesos de comunicacion en los nifios y nifias con TEA. Ej.:
para mostrarles el instrumental, procedimientos y técnicas, exploracion
del dolor y otros sintomas.

D, vigente

Los y las profesionales deberdn utilizar frases cortas, simples, sin dobles
sentidos para comunicar previamente al nifio y nifia lo que se le va a hacer,
y utilizar érdenes directas cuando hay que solicitarles algo, utilizando la
ayuda de los padres y madres para entenderles y comunicarse.

\, vigente

En la consulta de nifios y nifias con TEA, los y las profesionales de
Atencion Primaria deberian tener en cuenta:

e Coordinarse con los padres y madres para que estos anticipen la
consulta al nifio o nifia.

e Procurar que no esperen en la sala de espera mucho tiempo, sobre
todo si esta estd llena con otros pacientes.

o Conlfie en el criterio de manejo de los padres y madres.
e Procure recibirle en un ambiente ordenado y tranquilo.

e Los refuerzos con premios (juguetes, pegatinas y otros) pueden
facilitar futuras visitas.

e En el caso de necesitar un determinado procedimiento que implica
contacto fisico hay que valorar el riesgo / beneficio de realizarlo.
Por ejemplo, extraccion sanguinea, donde habria que prepararle
en la medida de lo posible, flexibilizar normas como permitir el
acompaifiamiento de los padres y madres, o adaptar el procedimiento
si fuera necesario.

e Se debe estar atento a las alteraciones sensoriales y de conducta
para detectar: sintomas enmascarados como el dolor, determinados
hébitos nocivos o peligrosos como inhalar o ingerir sustancias
toxicas, autoagresiones.

o Ajustar el formato de la medicacion a las preferencias del nifio y nifia
en la medida de lo posible (ej. jarabes en vez de comprimidos).
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Manejo y seguimiento de los nifios y nifias con TEA (continuacion)

D, vigente

Los y las profesionales deberdn vigilar el estado nutricional de los nifios y
nifias con TEA, recomendando suplementos dietéticos si fuera necesario
o incluso derivando.

D, vigente

Los y las profesionales deberdn manejar los problemas gastrointestinales
de los nifios y nifias con TEA de la misma manera que en nifios y nifias sin
TEA, teniendo en cuenta que la existencia de problemas digestivos
funcionales (estrefiimiento, alteraciones del ritmo intestinal, y otros)
puede tener mayores consecuencias comportamentales y adaptativas que
en poblacion sin TEA.

\, vigente

Los y las profesionales deben informar a los padres y madres sobre
hébitos saludables como la dieta o el ejercicio y la realizacion de
actividades de ocio y tiempo libre, seleccionando aquellas que, dentro
de las posibilidades familiares y la oferta comunitaria, proporcionen
mayor disfrute y bienestar al nifio y nifia.

D, vigente

Se debera vigilar la higiene bucal de los nifios y nifias con TEA. En caso
de que se comiera la pasta dentifrica, recomendar otra sin fldor. Las
asociaciones de pacientes y familiares pueden orientar sobre qué
dentistas tienen experiencia atendiendo a nifios y nifias con autismo, ya
que en ocasiones pueden ser necesarias algunas adaptaciones en los
procedimientos. Lo mismo ocurre si precisa revision oftalmoldgica.

B, vigente

Todos los nifios y nifias con TEA deben seguir el calendario vacunal
indicado al igual que el resto de la poblacion infantil, incluyendo la
vacunacién de la triple virica (Rubéola, Sarampién y Paperas). Los y
las profesionales deberdn informar de la importancia de ello a los
padres y madres.

C, vigente

Los y las profesionales de Atencion Primaria deben vigilar la presencia
de trastornos del suefio.

C, vigente

Los y las profesionales deberdn informar a los padres y madres de que no
existe evidencia de que el TEA esté relacionado con trastornos digestivos.

A, B,
modificada

Los y las profesionales deberdn informar a los padres y madres de que
actualmente no existe evidencia de la efectividad de las dietas libres de
gluten y caseina, secretina, vitamina B6 + magnesio, dcidos grasos
Omega-3, dimetilglicina y oxigeno hiperbdrico, para el tratamiento
especifico de los TEA.

C, D, vigente

Los y las profesionales deberan informar a los padres y madres de que
actualmente no existe evidencia de la efectividad de terapias con
antimicéticos, quelantes e inmunoterapia.

\, vigente

Los y las profesionales deben informar a los padres y madres de que
existen en la actualidad determinados “tratamientos alternativos” que no
tienen base cientifica que respalde su uso y que pudieran ser
potencialmente peligrosos, por lo que se les recomienda tengan en cuenta
sOlo aquellas intervenciones recomendadas por los y las profesionales.
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1. Introduccidon

1.1. Introduccion a los trastornos del neurodesarrollo.
Diagnoéstico precoz del trastorno del espectro del
autismo y factores genéticos relacionados

Los trastornos del neurodesarrollo estdn descritos en la ultima edicion del Manual
Diagnostico y Estadistico de los Trastornos Mentales como “trastornos que se manifiestan,
en general, de manera precoz en el desarrollo y caracterizados por un déficit de desarrollo
que produce deficiencias del funcionamiento personal, social, académico u ocupacional” (1).

El trastorno del espectro autista (TEA) es un trastorno del neurodesarrollo crénico
originado por multiples factores. El DSM-5-TR y el sistema de clasificaciéon internacional
de enfermedades, CIE-11 lo describe como déficits persistentes en la interacciéon y
comunicacion social en las personas que lo padecen, acompafiado de un comportamiento,
actividades o intereses restrictivos y repetitivos (1,2). Abarca un amplio espectro de
manifestaciones clinicas y grados de gravedad, desde casos leves hasta trastornos graves.
El CIE-11 incluye la inflexibilidad, ademds de las caracteristicas restrictivas y repetitivas
del comportamiento, actividades e intereses (2).

El término autismo fue utilizado por Kanner en 1943 para definir un trastorno autista del
contacto afectivo caracterizado por deficiencias en la comunicacion social y comportamiento
sensorio-motor inusual y repetitivo (3). En el mismo sentido, Wing y Gould acufiaron en 1979
el término Trastorno del espectro autista, que fue incorporado en el DSM III en 1980 (4,5).
Desde entonces se han producido variaciones en la denominacion, definicion y clasificacion,
aunque las caracteristicas centrales no han cambiado sustancialmente.

El TEA fue dividido en subcategorias en el DSM-IV y redefinido como un trastorno
con un espectro de gravedad en el DSM-5 publicado en 2013 (6,7). El DSM-5 expone los
criterios diagndsticos actualizados sobre los que se apoya la descripcion de TEA (7), en
consonancia con el CIE-11 actualizado por la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS) (2). En el texto revisado del DSM-5 publicado en 2022 (DSM-5-TR) no se
realizaron cambios en cuanto a los criterios diagnésticos o factores de gravedad (1).

Los datos de las ultimas décadas constatan un aumento de la prevalencia de TEA, que
alcanza el 1-1,5 % de la poblacion mundial, con importante variabilidad en las cifras
correspondientes a diferentes paises y con una proporcién 3:1 de hombres frente a
mujeres (8). Varios estudios muestran una disparidad de género en el diagnéstico de TEA;
en Escocia, el retraso en el diagnostico de las mujeres con TEA, comparado con los hombres
estuvo asociado con el retraso de la derivacién de las mujeres para la evaluacion por parte
de un equipo especializado (9). Otros estudios han observado una dificultad de los equipos
profesionales sanitarios para detectar las sefiales de alarma de posible TEA, especialmente
en las nifias y la demanda de las familias para recibir informacién y un mayor reconocimiento
e integracion de las mujeres con autismo (10,11).

Los aspectos relacionados con el retraso en el diagndstico de TEA ponen de relieve
la importancia de la deteccién precoz de los signos de alerta para facilitar el diagndstico
preciso y a una edad temprana. El diagndstico y seguimiento del TEA requiere la
coordinacion multidisciplinar de los equipos de Atencién Primaria, Atencidn hospitalaria
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y unidades de Atencién Temprana, con colaboraciéon entre pediatria, neuropediatria,
servicios de salud mental infanto-juvenil y otros servicios de atencién especializada, para
favorecer un proceso asistencial continuo entre equipos de diferentes niveles asistenciales.
La familia estd involucrada en el proceso de diagndstico y seguimiento de los nifios y nifias
con TEA junto con los equipos profesionales sanitarios, para facilitar la deteccidén y
derivacidén, y el mayor beneficio posible para los nifios y nifias con TEA. Una buena
comunicacion con los y las profesionales promueve la participacion positiva de las familias
en el proceso de diagnéstico y seguimiento de TEA (12). Asimismo, un diagndstico precoz
facilita el apoyo a las familias y el entendimiento del comportamiento del nifio o nifia,
permite la derivacion a servicios de diagndstico, una apropiada intervencion en el manejo
del cuadro clinico, asi como la integraciéon a nivel social y educativo; el conjunto de
intervenciones que se favorecen con el diagndstico precoz tienden a reducir la morbilidad
de los nifios y nifias con autismo, mejoran los desenlaces de salud y es probable que
conduzca a una mejor funcionalidad en la edad adulta (13,14).

En la actualidad no se disponen de marcadores bioldgicos especificos para el
diagnéstico de TEA, y dada la complejidad y variabilidad del cuadro clinico, se requiere un
nivel de sospecha alto ante un trastorno del neurodesarrollo en la infancia temprana (15).

En este sentido, se han descrito diversos factores medioambientales y genéticos que
podrian estar implicados en el riesgo de desarrollo de este trastorno; los mecanismos
epigenéticos que regulan la expresion génica podrian actuar en la conexion entre estos factores,
con aumento del riesgo y diferencias en la prevalencia de TEA entre nifios y nifias (16).

Algunos estudios han detectado una asociacion entre determinadas mutaciones genéticas
y el desarrollo de autismo en poblaciones incluidas en bases de datos (17-19). Las técnicas de
secuenciacién masiva han permitido la deteccién de variantes y mutaciones en genes localizados
en el cromosoma X como causa de algunos trastornos del neurodesarrollo. Se ha observado que
entre las alteraciones genéticas que afectan a un solo gen, el sindrome de X fragil es el mas
frecuente en pacientes con TEA (20).

Existen una gran variedad de instrumentos disponibles para su uso en las diferentes
fases dentro del proceso de deteccion de signos y sintomas de TEA (21).

e Instrumentos de cribado para la deteccion de trastornos del neurodesarrollo:
utilizados en poblacion sana durante las visitas de seguimiento de la salud infantil,
o ante la preocupacién de los familiares.

e Pruebas de triaje o clasificacion: facilitan la deteccion de sefiales de alerta
temprana de TEA en nifios y nifias con una alteracion en el desarrollo.

e Otros instrumentos mds especificos: son utilizados junto con la valoracion clinica
para la confirmacién del diagnéstico de TEA por profesionales expertos dentro de
servicios especializados.

1.2. Prevalencia

Los trastornos mentales y del neurodesarrollo se encuentran dentro de las principales
causas de discapacidad en el mundo y constituyen la segunda causa de afios de vida con
discapacidad y la séptima causa de afios de vida ajustados por discapacidad (AVAD). En
los primeros 14 afos de vida, el TEA representa la 4. causa de afos de vida con
discapacidad (23 %) y AVAD (56 %) (22). En las tltimas décadas se ha constatado un
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aumento generalizado de personas diagnosticadas de autismo, con una prevalencia de
0,04 % en el decenio de 1970y 1 —2 % en la actualidad (23).

Se han propuesto como posibles factores relacionados con el incremento del
diagnostico la asociacidn con los criterios diagnésticos del DSM-IV, mayor sensibilizacion
publica y de los y las profesionales, la mejora de la estrategia diagndstica y mejor
comunicacion, la sustitucion diagndstica, por coincidencia con otros trastornos, asi como
un aumento real de la frecuencia del TEA (13,14).

Segtin la OMS la prevalencia de TEA en 2023 fue del 1 % (24). Esta estimacion
representa una cifra media, pues la prevalencia observada varia considerablemente entre
los distintos estudios (13). En el estudio GBD 2019 (Global Burden of Disease) que analizd
la prevalencia y carga de 12 enfermedades mentales entre 1990 y 2019 en 204 paises, se
estimé una prevalencia mundial de autismo de 28,3 millones en 2019 (intervalo de
confianza (IC 95 % entre 23,5 y 33,8), de los cuales 21,6 millones eran hombres (IC 95 %
entre 18y 25,8) y 6,7 millones eran mujeres (IC 95 % entre 5,4 y 8,2). (22).

Con el objetivo de actualizar la informacion sobre prevalencia, se llevd a cabo una revision
sistemdtica y metaandlisis de estudios de prevalencia de TEA a nivel mundial (25). Se incluyeron
74 estudios, en los que se mostré una variabilidad en la prevalencia desde 0,02 % en China a
3,66 % en Suecia. Europa y Asia son los continentes con menor prevalencia (0,5 % y 0,4 %
respectivamente), frente a América, Africa y Australia (1 %, 1 %, 1,7 % respectivamente).
Entre las posibles causas de variabilidad en la prevalencia se destaca el hecho de que el TEA sea
definido como un espectro con caracteristicas diversas, el nivel de conocimiento variable entre
los diferentes paises, diferencias culturales en la interpretaciéon del comportamiento infantil,
variabilidades en los instrumentos de cribado y criterios diagnésticos, falta de instrumentos
diagnosticos adaptados a diferentes culturas, afio de evaluacion, y diferencias en la muestra y
poblacién de estudio. Otra revision sistematica estudio la prevalencia de autismo desde 2012 a
2021 a nivel mundial, y encontr6 una media de 1 % en los estudios incluidos, y también detectd
una amplia variabilidad, con un rango entre 0,01 y 4,36 % (26).

Los resultados sobre prevalencia del proyecto "Autism Spectrum Disorders in Europe"
(ASDEU) fueron muy variables entre 12 paises participantes. En 631 619 nifios y nifias
examinados entre 7 y 9 afios se observo una prevalencia promedio estimada de 1,22 por 100 con
variaciones entre 0,4 y 3,1 por cada 100. El estudio que se realizé en Gipuzkoa como parte de este
proyecto mostré una prevalencia del 0,59 % (con un IC del 95 % entre 0,48 % y 0,73 %) (27).

Un estudio transversal en el marco del proyecto EPINED (Neurodevelopmental
Disorders Epidemiological Research Project), realizado en Tarragona, estimé una prevalencia
de 1,55/100 en el rango de edad entre 3 y 5 afios; y 1 /100 entre 10y 12 afos (28).

1.3. Variabilidad en la practica clinica
y repercusiones sanitarias
En anteriores versiones de DSM y CIE existia una variabilidad en la clasificacion, que se

ha unificado a partir del DSM-5 y CIE-11 (23).

La CIE-11, al igual que el DSM-5-TR, agrupa las caracteristicas de autismo en 2 dreas
principales, un drea que incluye déficits persistentes en la capacidad para iniciar y mantener
la reciprocidad en la interaccion y la comunicacion social y una segunda area que abarca una
serie de pautas de comportamientos e intereses restringidos, rigidos y repetitivos. Los
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déficits se inician, en general, en la infancia temprana y deben ser lo suficientemente
importantes como para generar un impacto negativo personal, familiar, social, educativo,
ocupacional o de otras areas importantes del funcionamiento (23). En ocasiones un
desarrollo neuroldgico atipico puede tener un impacto significativo en el funcionamiento de
las personas, pero no necesariamente alcanzaria el umbral de diagndstico para considerarlo
un trastorno (15).

Ademads de la clasificacion descrita en el DSM-5-TR, se ha propuesto otra
clasificacion basada en las directrices de la clasificacion internacional del Funcionamiento,
de la Discapacidad y la Salud (29), con una versién dirigida a la infancia y adolescencia
(CIF-TIA), desarrollada para ser utilizada universalmente en los sectores de la salud,
educacion y servicios sociales (30). La CIF-IA, define los componentes de la salud y los
componentes del bienestar relacionados con la salud, sobre la base de dos dominios
definidos por 2 términos genéricos: 1) Funcionamiento, que abarca todas las funciones
corporales, actividades y participacion; 2) Discapacidad, término que engloba las
deficiencias, limitaciones de la actividad y restricciones en la participaciéon. Adema4s, se
incluye el término y el concepto de una demora o retraso en la aparicion de las funciones,
estructuras, actividades y participacion en la asignacién de un calificador de gravedad.
La demora o retraso es utilizado como calificador universal de las funciones y estructuras
corporales, asi como de las actividades y participacién, lo que permite documentar la
extension o magnitud de los retrasos o demoras en la aparicion de funciones, estructuras
y capacidad y en el desempefio de las actividades y la participacion de los nifios y nifias,
reconociendo que la gravedad de los cddigos del calificador puede cambiar con el tiempo.

Algunas guias sobre TEA, como la National Guideline for the Assessment and Diagnosis
of Autism Spectrum Disorders in Australia han incorporado las directrices de esta
clasificacion, con el objetivo de que el proceso de evaluacion del TEA se realice en un
marco holistico, dentro de un contexto, y propone que las derivaciones estén basadas en
el funcionamiento y las necesidades de la persona con TEA (15, 31)".

Otro aspecto de gran variabilidad en la préctica clinica es el uso de instrumentos o
escalas de valoracién de los signos y sintomas de TEA, que requieren la evaluacién de su
rendimiento en diferentes etapas dentro del proceso diagndstico, asi como la validacion
en el contexto y poblacion donde van a ser utilizadas.

La prevalencia de TEA se ha visto influida por las variaciones en las clasificaciones
del TEA en las diferentes versiones del DSM y por las modificaciones en la denominacion
del problema de salud. Estas circunstancias han dificultado el establecimiento de unas
directrices homogéneas que faciliten el diagnostico precoz del TEA en atencién primaria.
La reduccion de la variabilidad en las clasificaciones y criterios utilizados para el
diagnostico de TEA podria disminuir la incertidumbre en las familias y entorno de los
nifios y nifias ante la aparicion de un desarrollo neuroldgico atipico.

! Ha sido publicada en 2024 una nueva actualizacion de la National guideline for the assessment and diagnosis
of autism spectrum disorders in Australia sin cambios relevantes en el contenido de las recomendaciones ni
inclusién de nuevas referencias como soporte de las recomendaciones relacionadas con esta actualizacion.
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1.4. Estrategia en Salud Mental y Estrategia Espafiola
en Trastornos del Espectro del Autismo

El Plan de Accion sobre salud mental de la OMS 2013-2030, al igual que el Plan
anterior, 2013-2020, considera la salud mental como parte integral de la salud y el bienestar.
Respecto a la salud mental infantil destaca los aspectos del desarrollo, como el sentido
positivo de la identidad, la capacidad para gestionar los pensamientos y emociones, asi como
para crear relaciones sociales, o la actitud para aprender a adquirir una educacién que en
ultima instancia los capacitara para participar activamente en la sociedad (32). Los objetivos
de este Plan de accién son los siguientes: reforzar el liderazgo y una gobernanza eficaces en
salud mental, proporcionar servicios de asistencia social y de salud mental integrales,
integrados y adaptables en entornos comunitarios, poner en practica estrategias de
promocién y prevencion en el campo de la salud mental, asi como el fortalecimiento de los
sistemas de informacion, los datos cientificos y las investigaciones sobre salud mental.

La GPC para el manejo de pacientes con TEA en Atencién Primaria 2009 se
desarroll6 en el marco de la primera Estrategia de Salud Mental en el Sistema Nacional
de Salud (SNS) en 2006, actualizada en 2009 y 2021 (33-36).

La nueva Estrategia de Salud Mental del SNS para el periodo 2022-2026 propone
10 lineas estratégicas (36):

e Autonomia y derechos. Atencion centrada en la persona.

e Promocion de la salud mental de la poblacién y prevencion de los problemas
de salud mental.

e Prevencion, deteccion precoz y atencion a la conducta suicida.

e Atencion a las personas con problemas de salud mental basada en el modelo
de recuperacion en el &mbito comunitario.

e Salud mental en la infancia y en la adolescencia.

e Atencion e intervencion familiar.

e Coordinacion.

e Participacién de la ciudadania.

e Formacion.

e Investigacion, innovacién y conocimiento.
En la linea estratégica 5 se resalta de manera especifica la necesidad de reforzar, dentro
de la atencion primaria de la salud, la promocion de la salud mental y la prevencién de
problemas psicosociales y de salud mental a medio y largo plazo en las primeras etapas
de la vida. Se recomienda de manera especifica y concreta el seguimiento del crecimiento
y desarrollo infantil mediante el programa de salud infantil y el refuerzo de la atencion,
destacando la relevancia de la atencién y estimulacion temprana y la derivacion a los
servicios de salud mental para diagndstico, tratamiento e intervencion precoz. En el
marco de atencién a las personas menores con problemas de salud mental, se definieron
los siguientes objetivos especificos:

1. Atender con prontitud los problemas de salud mental en la infancia y adolescencia.

2. Desarrollar una atencion precoz a los problemas de salud mental emergentes en la
etapa de desarrollo de la infancia y adolescencia.
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3. Programar y desarrollar programas de formacién continuada dirigidos a profesionales
de atencidn primaria y comunitaria —medicina familiar y comunitaria, pediatria y sus
areas especificas y enfermeria de atencién primaria y comunitaria— para la evaluacion
de nifios, nifias y adolescentes con riesgo de depresion y otros problemas de salud
mental y registrar el perfil de riesgo en su historia clinica.

4. Promover programas de formacion continuada y de postgrado de profesionales de
la salud mental en los trastornos especificos de la infancia y adolescencia.

Dentro de los indicadores descritos en la Estrategia de Salud Mental 2022-2026, se ha definido
un indicador de prevalencia de autismo o trastornos del espectro autista en poblacion infantil.

La Estrategia Espafola en Trastornos del Espectro del Autismo, publicada en 2015,
constituye un marco de referencia en la definicién de acciones estatales, autondmicas y
locales para contribuir a ofrecer en todos los territorios una orientaciéon comin que garantice
la igualdad de oportunidades y el disfrute efectivo de los derechos del colectivo de personas
con TEA y sus familias (37). En esta estrategia se recogen 15 lineas transversales:
1) Concienciacién y sensibilizacién; 2) Accesibilidad; 3) Investigacion; 4) Formacion de
profesionales; 5) Deteccion y diagndstico; 6) Atencion temprana; 7) Intervencion integral y
especializada; 8) Salud y atencion sanitaria; 9) Educacion; 10) Empleo; 11) Vida independiente;
12) Inclusién social y participacion ciudadana; 13) Justicia y empoderamiento de derechos;
14) Apoyo a las familias; 15) Calidad, equidad y sostenibilidad de los servicios. El Plan de
Accion resultado de la Estrategia Espafiola en Trastorno del Espectro del Autismo para el
periodo 2023-2027 ha sido publicado en 2024 (38).

En la actualizacién de la GPC para la Atencién del trastorno del espectro autista en
la infancia en Atencion Primaria se abordan los aspectos relacionados con el diagndstico
de TEA y su deteccion precoz, con la incorporacion de la perspectiva de los pacientes y su
entorno familiar, para un mejor conocimiento de las demandas de informacién adecuada
para el manejo de la situacién ante una sospecha de TEA. En esta guia se utilizara de
modo indistinto el término "autismo" y trastorno del espectro del autismo.
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2. Alcance y objetivos

La actualizacién de la GPC para la Atencién del Trastorno del Espectro Autista en la
Infancia en Atencién Primaria aborda la definicién y clasificacion del TEA en el DSM-5,
los criterios diagndsticos y deteccidon precoz, estrategias de manejo de sospecha de TEA
en Atencion Primaria y el seguimiento de nifios y nifias con TEA en este 4ambito, asi como
los valores y preferencias de los pacientes y su entorno familiar.

El objetivo principal de esta guia es actualizar la definicion y clasificacion de TEA,
asi como las recomendaciones establecidas en la versioén anterior de la guia elaborada en
2009 relacionadas con su diagnéstico, como ayuda a profesionales sanitarios del Sistema
Nacional de Salud (SNS) en la toma de decisiones para la atencion del Trastorno del
Espectro Autista en la Infancia en Atencién Primaria.

Los objetivos especificos son:

e Fomentar que pediatras y profesionales de medicina de atencién primaria aumenten
su capacidad de identificar de forma precoz signos de sospecha de trastornos del
espectro autista en niflos y nifias.

e Facilitar que enfermeros y enfermeras de atencién primaria e incluso otros
profesionales relacionados con la deteccion precoz (profesionales de la psicologia
clinica, farmacia, docencia y orientacion), sean capaces de reconocer precozmente
los signos de alerta propios de un trastorno del espectro autista.

e Proporcionar a profesionales sanitarios de atencion primaria la informacion
adecuada a suministrar a las familias ante un caso de sospecha de TEA.

e Favorecer la capacitacion de profesionales de atencién primaria para actuar de
forma coordinada y eficaz a la hora de realizar el seguimiento de los nifios y nifias
con TEA en atencién primaria.

La poblacion diana son los nifios y nifias menores de 6 afios de edad, periodo que abarca
a la mayoria de los diagndsticos de TEA y que coincide con el periodo de seguimiento de
atencion temprana.

Aligual que en la version anterior, no se incluirdn recomendaciones dirigidas inicamente
a poblacién adolescente y adultos.

Los usuarios potenciales de la guia son profesionales que trabajan en el ambito de
atencion primaria (medicina familiar y comunitaria, pediatria y sus dreas especificas,
enfermeria pedidtrica y enfermeria familiar y comunitaria, trabajo social, psicologia, farmacia
comunitaria). Dado el contenido del documento elaborado, la informacién podria ser de
utilidad para otros profesionales implicados en la deteccion y atencién del TEA, tanto del
ambito educativo (educadores en general y equipos de orientaciéon) como de servicios
sociales, Unidades de Atencion Temprana y/o Unidades de Seguimiento y Neurodesarrollo.

La guia pretende contribuir a:

e Mejorar la atencion sanitaria de los pacientes, ofreciéndoles las alternativas de
intervencion que mas beneficios obtengan en las investigaciones llevadas a cabo
y publicadas en la literatura cientifica.

e Disminuir la variabilidad en la practica clinica.
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3. Metodologia

Para la actualizacion de la GPC para la Atencién del Trastorno del Espectro Autista en la
Infancia en Atenciéon Primaria se ha seguido la metodologia descrita en el documento
“Elaboracion de Guias de Préctica Clinica en el Sistema Nacional de Salud. Actualizacion
del Manual Metodoldgico” (39).

Como punto de partida para la actualizacion de esta guia se utilizé la version anterior,
publicada en el afio 2009, «Guia de Prictica Clinica para el Manejo de Pacientes con
Trastornos del Espectro Autista en Atencion Primaria», incluida en el Catdlogo de GPC
del SNS de GuiaSalud en la que se plante6 un abordaje clinico para el manejo de pacientes
con TEA en Atencién Primaria (33).

Se tom6 como documento de referencia para el desarrollo de las estrategias de
busqueda y como revisiéon de base un informe de evaluacion elaborado por OSTEBA,
con el titulo «Trastorno del Espectro Autista: evidencia cientifica sobre la deteccidn,
el diagnéstico y el tratamiento» (13).

Los pasos que se han seguido son:

e Constitucion del grupo elaborador para la actualizacién de la guia (GAG),
integrado por profesionales de todas las disciplinas involucradas en la atencion a
los pacientes con TEA en el 4mbito de la Atencién Primaria: se incorporaron al
GAG especialistas en Medicina Familiar y Comunitaria, Enfermeria Familiar y
Comunitaria, Pediatria y sus areas especificas, Psiquiatria y Psicologia clinica. Para
incorporar la visiéon de los pacientes, familiares y cuidadores se conté con la
participacion en el GAG de la representante de pacientes y directora técnica de la
Confederacién de Autismo de Espaiia.

e Delimitacion del alcance y objetivos de la guia.

e Priorizacion de las preguntas potencialmente candidatas para actualizacion / revision.
Se revisaron las preguntas seleccionadas para actualizacion, y se reformularon de
manera descriptiva o en formato PICO (paciente /intervencion/comparacién /
outcome o resultado), cuando fue posible.

e Busqueda bibliogréfica en organismos elaboradores y compiladores de GPC y RS,
Health Technology Assessment Database y agencias pertenecientes a la Red
Espafiola de Agencias de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias y Prestaciones del
Sistema Nacional de Salud y en las bases de datos referenciales MEDLINE (Ovid),
EMBASE (Evidence Based Medicine), Science Citation Index expanded (SCI),
Cinahl (EbscoHost), PsycINFO (OvidWeb) y PREMEDLINE (PubMed); idiomas:
espafiol, inglés, francés; poblacion de estudio: nifios de 0 — 6 afios; limitacién de afio
de publicacion: 5 afios.

e Ademads, se realiz6 una busqueda de literatura gris con el objetivo de localizar
documentos institucionales.

e Para la monitorizacién de la evidencia, durante el proceso de elaboracion de la
guia, se establecid una alerta en PubMed para la deteccion de nuevas publicaciones
hasta la edicion de la guia.
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e La evaluacién de la calidad de los estudios y resumen de la evidencia se ha
desarrollado segtin el método GRADE (Grading of Recommendations Assessment,
Development and Evaluation) (40). Se ha utilizado el software GRADEpro-GDT,
desarrollado por el grupo de trabajo GRADE, para generar los perfiles de evidencia
y marcos EtD (Evidence to Decision) (41). Estos perfiles son tablas que constan de
dos secciones: ofrecen informacion sobre la calidad de la evidencia para cada variable,
asi como un resumen de los resultados para cada una de las variables de interés. Los
perfiles generados con GRADEpro-GDT fueron modificados para mostrar la
informacién de la misma manera que las tablas de evidencia de la guia elaborada por
National Institute for Health and Care Excellence Clinical Guideline 128 (14), y que
constituyeron la base de evidencia de las recomendaciones adoptadas de esta guia,
junto con la informacién correspondiente a los criterios incluidos en el marco EtD.

e Para la actualizacién de las recomendaciones se utilizé el enfoque GRADE-
ADOLOPMENT (42) que describe el proceso para actualizacion de recomendaciones
mediante la adopcién / adaptacién de recomendaciones de guias de calidad o redaccion
de novo.

e En la presentacion de las recomendaciones se ha mantenido el sistema de
graduacién de la recomendacion y niveles de evidencia de la guia original. Ademas,
el grupo decidié mantener la edad expresada en las recomendaciones adoptadas de
la guia NICE CG128, en las que se incluia a jovenes, de acuerdo con la base de
evidencia que la respaldaba, aunque el alcance de la Actualizacién de la guia para la
Atencién del Trastorno del Espectro Autista en la Infancia en Atencién Primaria
incluye poblacion infantil de 0 a 6 afios.

e Los colaboradores expertos han participado en la actualizacién de las preguntas y
en la revision del primer borrador de la guia. Los revisores externos, asi como
Sociedades Cientificas y de pacientes participaron en la revision del segundo borrador.
Se ha contactado con las distintas Sociedades Cientificas implicadas (AEEP,
AEPap, AEPNyA, FEDAEP, SEMFyC, SENEC), que ademas estan representadas
a través de los miembros del grupo elaborador, de los colaboradores expertos y
revisores externos.

e La GPC fue sometida a un proceso de Exposicion Publica, en el cudl el borrador
de la GPC fue revisado por organizaciones del dmbito de la salud que no
participaron en la revision externa, registradas previamente e interesadas en hacer
aportaciones al mismo. En el caso de esta GPC han participado 11 organizaciones
cuyas aportaciones y comentarios estan disponibles para su consulta en la web de
GuiaSalud: http://www.guiasalud.es.

e En www.guiasalud.es estd disponible el material donde se presenta de forma
detallada la informacién con el proceso metodoldgico de la GPC (estrategias de
busquedas para cada pregunta clinica, fichas de lectura critica de los estudios
seleccionados, perfiles de evidencia GRADE y tablas/marcos EtD).

e Estd previsto actualizar la guia siguiendo un procedimiento de actualizacion
continuada que consiste en la realizacion de bisquedas bibliograficas y evaluacion
de la nueva evidencia periddicamente.

Las actualizaciones se realizardn sobre la version electrénica de la guia, disponible en la
URL: http://www.guiasalud.es.
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4. Definicion y clasificacion del TEA

Preguntas para responder:

o ;Cual es la definicion del trastorno del espectro autista en la quinta edicion
(texto revisado) del Manual Diagnéstico y Estadistico de Trastornos Mentales
(DSM-5-TR por sus siglas en inglés) y qué cuadros clinicos incluye?

o ;Como se clasifica el TEA dentro del DSM-5-TR?

Contexto

La definicion de autismo, asi como la nomenclatura utilizada en la clasificaciéon ha sido
modificada a lo largo de las diferentes versiones del DSM. Tanto en el DSM-IV como en el
CIE-10 se utilizo el término trastorno generalizado del desarrollo para incluir los subtipos
trastorno autista, trastorno de Rett, sindrome de Asperger, trastorno desintegrativo infantil
y trastorno generalizado del desarrollo no especificado (6).

La 5.% edicion del Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders, DSM-5,
publicada en 2013, incorporé una nueva definicién y clasificaciéon de autismo, y fue
actualizada en 2015 con una modificacién en la redaccién. En 2022 se publicé una nueva
version del DSM-5 (DSM-5-TR) sin modificaciones en los 4 criterios diagndsticos de TEA
descritos (1). Ademads, la OMS publicé la version 11 del CIE que se presentd en la
Asamblea Mundial de la Salud en mayo de 2019 para su adopcioén por los Estados
Miembros y estd vigente desde el 1 de enero de 2022 (2).

4.1 Definiciéon de TEA

El TEA es un trastorno del neurodesarrollo definido como un "espectro” en el DSM-5,
debido a variaciones en su presentacion clinica relacionadas con la gravedad, el nivel de
desarrollo y la edad cronoldgica. Incluye varios subtipos previamente definidos en DSM-1V
(trastorno autista, trastorno de Asperger, trastorno desintegrativo infantil y trastorno
generalizado del desarrollo no especificado) (6). Las caracteristicas esenciales de TEA estan
agrupadas en 2 criterios, basados en la triada de Wing (43):

A. Deficiencias persistentes en la comunicacién social y en la interaccion social.

B. Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses o actividades.

GPC PARA LA ATENCION DEL TEA EN LA INFANCIA EN ATENCION PRIMARIA. ACTUALIZACION 29



Consideraciones relevantes
El GAG acordo que se utilizara el término autismo y TEA indistintamente a lo largo de la guia.

El GAG consider6 que la definicion de la triada de Wing permanecia vigente y que,
para complementar la definicion de TEA en DSM-5 se podria incorporar la descripcion
que se muestra en la actualizacion de la guia NICE CG170 sobre manejo y tratamiento de
TEA (44). Se trata de la guia mds recientemente publicada relacionada con TEA y cumple
los criterios de calidad establecidos en el protocolo.

La GUIA NICE CG170 actualizé los términos "nifios y jovenes con autismo"
o "sintomas de autismo", alinedndolos con la terminologia actual, "nifios y jovenes autistas”
y "caracteristicas de autismo", e incorpord en su version corta una descripcion de las
caracteristicas del autismo: "El término autismo describe diferencias cualitativas y deficiencias
en la interaccion social reciproca y comunicacion social, combinada con intereses restringidos
y comportamientos rigidos y repetitivos, a menudo con un impacto de por vida. Ademads de
estas caracteristicas, los nifios, nifias y jévenes autistas experimentan con frecuencia una
variedad de problemas cognitivos, de aprendizaje, lingiiisticos, médicos, emocionales y
conductuales, incluyendo la necesidad de rutina; dificultad para comprender a otras personas,
incluidas sus intenciones, sentimientos y perspectivas; alteraciones del suefio y la alimentacion;
y problemas de salud mental como ansiedad, depresion, problemas de atencion,
comportamiento autolesivo con ausencia de autorregulacion y, en ocasiones, agresivo. Estas
caracteristicas pueden tener un impacto sustancial en la calidad de vida del individuo y de su
familia o cuidador, y conducir a la vulnerabilidad social".?

Las definiciones de autismo incluidas en las guias més recientemente publicadas se
basaron en los criterios diagndsticos descritos en el manual DSM-5 (44-47).

4.2 Clasificacion de TEA

En las ultimas versiones de DSM y CIE se ha tratado de unificar los términos utilizados
en la clasificacion de TEA.

Tanto en el DSM-5, y en su version revisada, como en el CIE-11, el TEA es considerado
un trastorno del neurodesarrollo; este término reemplaza otros términos referidos a subtipos
que fueron incluidos en la categoria de autismo infantil en las versiones DSM III-R y DSM-IV
(trastorno autista, trastorno de Asperger, sindrome de Rett, trastorno desintegrativo infantil
y trastorno generalizado del desarrollo no especificado). En el DSM-5 y en la version revisada
posterior los diferentes subtipos fueron agrupados dentro de la categoria diagnéstica de
TEA (1,7).

A continuacién, en la Tabla 1 se expone la clasificacion de TEA descrita en el
DSM-5-TR, asi como una descripcion de los sintomas correspondientes a los dominios o
dreas que son considerados para el diagndstico. Las caracteristicas clinicas individuales
se identifican a través de especificadores, que permiten individualizar el diagndstico y
realizar una descripcion clinica mas detallada de los individuos detectados.

2© NICE [2013] Autism spectrum disorder in under 19s: support and management. Available from "hitp://www.nice.org.uk/
guidance/cgl70" www.nice.org.uk/guidance/cgl70 All rights reserved. Subject to "https://www.nice.org.uk/terms-and-
conditions#notice-of-rights "Notice of rights.
Las gufas NICE se elaboran para el National Health Service en Inglaterra. Todas las gufas NICE se revisan periédicamente
y pueden ser actualizadas o retiradas. NICE no se responsabiliza del uso de su contenido en esta publicacién.
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Tabla 1. Clasificacion de TEA en el DSM-5-TR. Criterios diagnédsticos

Clasificacién dentro de trastornos generalizados del desarrollo:

Trastorno del espectro autista
(Se corresponde con el codigo F84.0 del CIE-10 y el codigo 6A02 del CIE-11)

Especificar si: asociado a una afeccion médica o genética, o a un factor ambiental conocidos;
asociado a otro problema del neurodesarrollo, mental o del comportamiento

Especificar la gravedad actual de los criterios A y de los criterios B: necesita ayuda muy notable,
necesita ayuda notable, necesita ayuda

Especificar si: con o sin discapacidad intelectual acompariante, con o sin alteracion del lenguaje
acompafiante, con catatonia

DOMINIO A: INTERACCION SOCIAL

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion social e interaccion social en multiples contextos
manifestadas por lo siguiente, en la actualidad o antecedentes de su historial (los ejemplos son
ilustrativos y no exhaustivos):

A1. Deficiencias en la reciprocidad socio-emocional que varian, por ejemplo, desde un acercamiento
social anormal y fracaso de la conversacion normal en ambos sentidos, a la disminucion de intereses,
emociones o afectos cpompartidos, o al fracaso en el inicio o la respuesta a interacciones sociales

A2. Deficiencias en las conductas comunicativas no verbales utilizadas para la interaccién social que
varian, por ejemplo, desde una pobre integracion de la comunicacion verbal y no verbal, anomalias
del contacto visual y del lenguaje corporal o deficiencias en la comprensién y el uso de gestos,
hasta una falta total de expresioén facial y de comunicacion no verbal

A3. Deficiencias en el desarrollo, mantenimiento y comprension de las relaciones que varian,
por ejemplo, desde dificultades para ajustar el comportamiento a fin de encajar en contextos
sociales diversos, a las dificultades para compartir juegos imaginativos o para hacer amigos,
hasta la ausencia de interés por otras personas

Especificar la gravedad actual:

La gravedad se basa en la alteracion de la comunicaciéon social y en patrones de comportamiento
restringidos y repetitivos

DOMINIO B: COMPORTAMIENTO

B. Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento, intereses y actividades, que se manifiestan
por al menos dos de los siguientes aspectos, en la actualidad o por los antecedentes de su historial
(los ejemplos son ilustrativos y no exhaustivos):

B1. Acciones estereotipadas o repetitivas en los movimientos motores, el uso de objetos, o el habla (p. €;j.:
estereotipias motoras sencillas, alineacion de juguetes o voltear objetos, ecolalia, frases idiosincrasicas).

B2. Insistencia en la monotonia, excesiva inflexibilidad de las rutinas, o los habitos ritualizados de
comportamiento verbal o no verbal (p.ej.: gran malestar frente a pequefios cambios, dificultades
con las transiciones, patrones rigidos del pensamiento, rituales de saludo, necesidad de tomar el
mismo camino o de comer el mismo alimento cada dia).

B3. Intereses muy restringidos y fijos, que son anormales en cuanto a su intensidad o foco de interés
(p. €j.: fuerte apego o preocupacion por objetos inusuales, intereses excesivamente circunscritos
0 perseverantes).

B4. Hiper o hiporreactividad a los estimulos sensoriales o interés no habitual por aspectos sensoriales del
entorno (p.ej.: aparente indiferencia al dolor/temperatura, respuesta adversa a sonidos o texturas
especificas, olfateo o palpacion excesiva de objetos, fascinacion visual por las luces o el movimiento).

Especificar la gravedad actual:

La gravedad se basa en la alteracién de la comunicacion social y en patrones de comportamiento
restringidos y repetitivos

DOMINIO C

C. Los sintomas deben estar presentes en el periodo de desarrollo precoz, aunque pueden no manifestarse
hasta que las demandas sociales excedan las capacidades limitadas o puede estar enmascarado por
estrategias aprendidas en fases posteriores de la vida
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Tabla 1. Clasificacion de TEA en el DSM-5-TR. Criterios diagnédsticos (continuacion)

DOMINIO D

D. Los sintomas causan alteracidn clinicamente significativa en el area social, ocupacional u otras
importantes areas del funcionamiento actual

DOMINIO E

E. Estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad intelectual (trastorno del desarrollo
intelectual) o por el retraso global del desarrollo. La discapacidad intelectual y el trastorno del espectro
del autismo con frecuencia coinciden

OBSERVACIONES

A los pacientes con un diagndstico bien establecido seguin el DSM-IV de trastorno autista, enfermedad
de Asperger o trastorno generalizado del desarrollo no especificado de otro modo, se les aplicara el
diagnostico de trastorno del espectro del autismo
Especificar si:

» Con o sin déficit intelectual acompanante

e Con o sin alteracion del lenguaje acompafiante

* Asociado a una afeccion médica o genética, o a un factor ambiental conocido

e Asociado a otro problema del desarrollo neurolégico, mental o del comportamiento

o Con catatonia

Respecto al patrén de comportamiento restringido, repetitivo e inflexible, el CIE-11 incluy6
algunos ejemplos:

e Falta de adaptabilidad a las nuevas experiencias y circunstancias, con distrés
asociado, que puede ser provocado por cambios triviales en el entorno familiar o
en respuesta a eventos imprevistos.

e Adherencia inflexible a rutinas particulares, por ejemplo, geogréficas, siguiendo rutas
familiares, o puede requerir horarios precisos, como el horario de comida o transporte.

e Excesiva adherencia a las normas, por ejemplo, cuando participa en juegos.

e Patrones de comportamiento ritualizados excesivos y persistentes (por ejemplo,
preocupacién por alinear u ordenar objetos de una manera particular) sin un
propésito externo aparente.

e Movimientos motores estereotipados y repetitivos, como movimiento de todo el
cuerpo (por ejemplo, balanceo), marcha atipica (andar de puntillas), movimientos
inusuales de las manos o dedos y posturas. Estos comportamientos son especialmente
comunes durante la infancia temprana.

e Preocupacion persistente por uno o més intereses especiales, partes de objetos o
tipos especificos de estimulos (incluidos los medios de comunicacién) o un apego
inusualmente fuerte a objetos particulares (excluyendo los objetos de consuelo tipicos).

e Hipersensibilidad o hiposensibilidad excesiva y persistente de por vida a los
estimulos sensoriales o interés inusual en un estimulo sensorial, que puede incluir
sonidos reales o previstos, luz, texturas (especialmente ropa y comida), olores y
sabores, calor, frio o dolor.
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e El inicio del trastorno ocurre durante el periodo de desarrollo, tipicamente en la
primera infancia, pero los sintomas caracteristicos pueden no manifestarse
completamente hasta mas tarde, cuando las demandas sociales exceden las
capacidades limitadas.

e Los sintomas resultan en un deterioro significativo en 4reas importantes de
funcionamiento personal, familiar, social, educativo, ocupacional u otras. Algunas
personas con trastorno del espectro autista pueden funcionar adecuadamente en
muchos contextos a través de un esfuerzo excepcional, de modo que sus déficits
pueden no ser evidentes para los demds. Un diagndstico de trastorno del espectro
autista sigue siendo apropiado en tales casos.

Ademas de la clasificacion desarrollada en el DSM-5-TR, los equipos profesionales
implicados en Atencion Primaria utilizan otras clasificaciones como ayuda al manejo y
registro de los problemas de salud. La base de datos clinicos de Atenciéon Primaria
(BDCAP), accesible a través del Ministerio de Sanidad, utiliza el CIAP-2 (Clasificacion
Internacional de Atencién Primaria) como sistema de clasificacién; la Organizacion
Mundial de Médicos de Familia (WONCA por sus siglas en inglés) ha desarrollado
la 3.* edicién de la CIAP (ICPC 3 por sus siglas en inglés) aunque la version en espafiol
aun no esta disponible.

La codificacion del cuidado en enfermeria utiliza, ademas del CIAP-2, varios sistemas
de clasificacion. Nanda Internacional (Nanda-I) desarroll6 un sistema de codificacion de
los diagnésticos de enfermeria, que junto con la clasificacion de intervenciones en
enfermeria (Nursing Interventions Classification, NIC) y resultados (Nursing Outcomes
Classification, NOC) constituyen los elementos principales en la estandarizacion de
procesos en enfermeria.
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5. Criterios diagnosticos de TEA

Preguntas para responder:
o En los niiios menores de 6 aiios ;qué criterios diagnosticos debe cumplir un cuadro

clinico para clasificarlo dentro de la categoria de TEA en el DSM-5-TR?

o En nifios menores de 6 aiios ;Son iitiles los criterios diagnosticos establecidos en los
manuales DSM-5-TR o CIE-11 para el diagnostico del TEA?

Contexto

Las manifestaciones clinicas del autismo son variables y dependen de multiples factores.
Esta diversidad clinica puede especificarse en forma de categorias (trastornos generalizados
del desarrollo) o en forma dimensional (trastorno del espectro autista), como propone la
clasificacion DSM-5-TR (1). El DSM-5-TR clasifica el TEA entre los trastornos del
neurodesarrollo y lo describe como un déficit persistente de la comunicacion y la interaccion
social, observado en contextos variados, acompafado de un caricter restrictivo y repetitivo
de los comportamientos, intereses o actividades, y cuya gravedad es especificada en funciéon
del nivel de ayuda requerida por la persona en estos diferentes dmbitos.

La descripcion de los criterios diagnodsticos que debe cumplir un cuadro clinico para
clasificarlo dentro de la categoria de TEA en el DSM-5-TR se muestran en la tabla 1 en el
capitulo anterior.

Recomendaciones

El GAG decidio retirar la siguiente recomendacion.

Se recomienda a los profesionales implicados en la deteccidon de nifios con TEA,
sobre todo a aquellos con poca experiencia, usar los manuales diagndsticos del DSM-IV-TR
y/o CIE-10.

Justificacion

Se consideré que la recomendacion relacionada con el uso de manuales diagnoésticos
DSM-1V y CIE-10 de la guia 2009 no estaba vigente ni era aplicable a la practica clinica
actual. No fue posible la actualizacion de la recomendacion referida en la guia 2009 acerca
del uso de los criterios DSM y CIE, al no localizarse evidencia de calidad que comparara
los criterios diagnésticos de los manuales més recientemente actualizados con versiones
anteriores. En las guias seleccionadas la evidencia localizada fue heterogénea y de calidad
baja; esta circunstancia junto a que no se localizaron revisiones sistemadticas y estudios
primarios que cumplieran los criterios de inclusion, no permitié la selecciéon de una base
de evidencia que apoyara una nueva recomendacion.
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Consideraciones adicionales

Como se ha expuesto en el capitulo anterior, la clasificaciéon de TEA en el DSM-5 publicado
en 2013 presenté un cambio sustancial respecto a la anterior version. Algunas guias
internacionales que abordan el TEA no han considerado emitir recomendaciones sobre el uso
de las diferentes versiones de DSM. Sin embargo, todas las guias localizadas coincidieron en
que debian utilizarse los criterios descritos en DSM-5 para el diagnéstico de TEA.

En general, los estudios individuales incluidos en las guias localizadas, que compararon
el diagnoéstico entre DSM-IV y DSM-5, fueron de baja o muy baja calidad.

La guia australiana 2018 incluyé una recomendacion favorable al uso de DSM-5,
basada en consenso. En esta guia se incorporaron 6 referencias procedentes de una
busqueda especifica sobre el diagnéstico de TEA que abarcé la evidencia desde la
publicacién del DSM-5 en 2013 hasta 2016 (48-53). Solo el estudio de Dawkins 2016,
calificado como nivel de evidencia III (estudio descriptivo no experimental), evalué el
acuerdo diagnéstico entre DSM-IV y DSM-5, utilizando Childhood Autism Rating Scale 2
(CARS2) como escala de evaluacion y Autism Diagnostic Observation Schedule 2
(ADOS-2) como patrén de referencia. Dawkins et al mostré resultados de diagndstico de
TEA en 183 ninos. Cuando se utilizaron los criterios del DSM-1V, 127 nifios fueron
diagnosticados de TEA, 9 se incluyeron en el grupo de Sindrome de Asperger, 6 se
consideraron dentro del trastorno generalizado del desarrollo no especificado de otra
manera (PDD-NOS) y 41 participantes no cumplieron los criterios para el diagnéstico de
trastorno generalizado del desarrollo; cuando se utilizé6 DSM-5, se clasificaron como TEA
134 participantes y 49 no cumplieron los criterios diagndsticos.

En la versién de la New Zealand Autism Spectrum Disorder Guideline publicada en
2016, se considerd que los criterios diagndsticos DSM-5 eran ttiles, al ser més simples
y claros que los criterios DSM-IV y al incorporar las medidas de la gravedad del TEA,
la inclusiéon de los comportamientos sensoriales, y enfatizar en la identificacion de un
conjunto de dificultades que un individuo puede experimentar. En esta guia se incorpor6
una actualizacién publicada en 2014 que abordaba las implicaciones del DSM-5 para el
diagnéstico de TEA (54). El principal objetivo de este documento no fue juzgar los cambios
en los criterios diagnosticos reflejados en el DSM-5 sino abordar los cambios necesarios que
debian realizarse para incorporar los nuevos criterios diagndsticos en la guia New Zealand
Autism Spectrum Disorder 2016. Se llevo a cabo una revision sistematica sobre los cambios
en los criterios diagnosticos publicados en el manual DSM-5, que abarcé estudios desde 2004
hasta 2014. 93 estudios fueron considerados relevantes para la revision. Las indicaciones
preliminares de la utilidad clinica de los nuevos criterios diagndsticos fueron positivas. En
los ensayos de campo, la fiabilidad interobservador fue buena, aunque la muestra para el
diagnostico de TEA fue pequefia y se requeriria una verificacion en una poblacién mas
amplia. Los criterios diagndsticos revisados podrian ser aceptables y factibles en los ensayos
realizados en un entorno de préctica rutinaria, al menos para los participantes que siguieron
un entrenamiento significativo. Se identificaron 14 estudios que investigaron el diagndstico
de TEA, comparando los resultados obtenidos con los criterios diagnosticos del manual
DSM-5 frente a DSM-IV. Los estudios mostraron resultados consistentes con una mejora
de la especificidad para DSM-5 (menos personas sin TEA en las que se produjo un error en
el diagnéstico) pero una disminucién de la sensibilidad (capacidad de diagnosticar
correctamente a las personas con TEA), aunque se observaron diferencias metodoldgicas y
limitaciones en los estudios incluidos. La nueva version de la guia New Zealand Autism
Spectrum Disorder publicada en 2022 no ha incorporado nueva evidencia que comparara los
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criterios diagnosticos de DSM IV y DSM 5 y no ha realizado ninguna modificacion de las
recomendaciones relacionadas (55).

La guia elaborada por Scottish Intercollegiate Guidelines Network, SIGN 145 Assessment,
diagnosis and interventions for autism spectrum disorders incluy6 en el resumen de evidencia
3 estudios con resultados referidos al rendimiento diagndstico y fiabilidad interobservador de
los criterios DSM-IV y CIE-10 (56-58). Estos estudios coinciden con los presentados como
base de evidencia en la GPC para el manejo de pacientes con TEA en Atencidn Primaria 2009.
En la actualizacion de la guia SIGN 145, realizada en 2019, y dirigida a la localizacién de GPC,
informes de HTA, RS y metaanélisis, no se localiz6 evidencia que permitiera la actualizacion
de la recomendacién relacionada con los criterios diagndsticos (59).

Otra guia analizada elaborada por la Haute Autorité de Santé (HAS), Trouble du
spectre de 'autisme 2018, recomendd formular el diagndstico de TEA en referencia al
DSM-5 en espera de la entrada en vigor de CIE-11 (47). No se localiz6 en esta guia
evidencia relacionada con los criterios diagnésticos DSM-5.

La guia NICE Autism: Recognition, Referral and Diagnosis of Children and Young
People on the Autism Spectrum 128, revisada en 2017, no ha actualizado las recomendaciones
en las que hace referencia a la clasificacion DSM y CIE, aunque la evidencia localizada a través
de las actualizaciones periddicas de esta guia mostré que un diagndstico de TEA era menos
comun con DSM-5 que con DSM-IV o DSM-IV-TR, y refirieron que esta evidencia podria
modificar las recomendaciones relacionadas con los criterios diagndsticos utilizados (14).
4 publicaciones mostraron resultados acerca de la proporcion de nifios y nifias diagnosticados
de TEA con DSM-IV que mantenian el diagndstico cuando se aplicaban los criterios definidos
en DSM-5 (2 estudios retrospectivos y 2 revisiones sistematicas) (60-63). El estudio de Zander
etalincluy6 127 nifios diagnosticados de TEA siguiendo los criterios DSM-1V (60). El acuerdo
diagnostico entre los criterios DSM-IV-TR y DSM-5 valorado con la escala Vineland
Adaptative Behavior (VABS) fue variable: cuando se aplicé un umbral para un nivel de
discapacidad leve, el cumplimiento de criterios DSM-5 fue del 88 %; con un umbral para un
nivel de discapacidad moderado se observo un 69 % de cumplimiento, y con un umbral para
un nivel de discapacidad grave, el cumplimiento fue del 33 %. El estudio de Maenner et al
mostro que el 81,2 % de los nifios y nifias clasificados como TEA con los criterios diagndsticos
DSM-1V, cumplieron los criterios diagndsticos descritos en el DSM-5 (61). La revision
sistemadtica llevada a cabo por Smith et al mostré que entre el 50y el 75 % de los nifios y nifias
diagnosticados de TEA con DSM-IV mantenian el diagndstico cuando se aplicaban los
criterios del DSM-5 (62).

La revision sistematica de Kulage 2014 se realiz6 con el objetivo principal de estimar
los cambios en la frecuencia de diagnéstico de TEA cuando se utilizan los criterios
DSM-5 (63). Esta revision fue actualizada en 2019, comparando los datos mds recientes
sobre el diagndstico de TEA basado en las dos dltimas versiones de los criterios
diagndsticos de DSM (64). Los resultados mostraron que un nimero significativo de
personas que cumplieron los criterios DSM-IV para el diagnéstico de TEA no cumplieron
los criterios DSM-5. Los estudios primarios incluidos en esta revisiéon no cumplieron los
criterios para ser incluidos en un perfil de evidencia elaborado con la metodologia
GRADE. Se seleccionaron los 2 estudios mds relevantes para realizar un resumen narrativo
de los resultados mostrados. Un estudio realizado en 123 participantes reclutados en
colegios de Malaga con diagndstico de trastorno generalizado del desarrollo basado en los
criterios del DSM-IV, aplicé los criterios diagndsticos del DSM-5, con el siguiente resultado:
57 participantes cumplieron los criterios para el diagndstico de TEA y 66 participantes no
cumplieron los criterios para este diagnostico (65). De estos resultados no se pueden
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extraer conclusiones acerca del rendimiento diagndstico de los criterios descritos en
DSM-5 para TEA, puesto que los nifios y nifias fueron diagnosticados en un primer
momento como TGD, siguiendo los criterios de DSM-IV y CIE-10, y esta definicién no es
equiparable a TEA en DSM-5.

Otro estudio incluido en la revision de Kulage compar6 el acuerdo diagnéstico utilizando
los criterios descritos en DSM-IV y DSM-5 para TEA en un grupo de 18 participantes, con un
resultado de 78 % de acuerdo (16 participantes) (66). El escaso tamano muestral no permite
inferir una conclusion sobre el acuerdo diagnéstico entre los criterios.
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6. Deteccion precoz

Preguntas para responder:

o ;Como debe ser el seguimiento de la salud infantil en Atencion Primaria para detectar
precozmente alteraciones en el desarrollo?

o ;Existen seiiales de alerta/criterios de sospecha especificos del TEA itiles para la
deteccion precoz en Atencion Primaria?

o ;Qué escalas de evaluacion de sospecha de TEA son mas efectivas?

o ;Cual es la edad minima en la que es posible la deteccion de signos de alerta o seiiales
de alarma que indiquen un posible TEA?

6.1 Seguimiento de la salud infantil para la deteccion
precoz de TEA

e ;Como debe ser el seguimiento de la salud infantil en Atencion Primaria para detectar
precozmente alteraciones en el desarrollo?

Contexto

La complejidad del diagnéstico de TEA estd determinada por multiples factores, entre los
que se encuentra la variabilidad de sintomas y grados de gravedad. En la actualidad no se
han detectado signos o sintomas patognomonicos de TEA ni biomarcadores especificos
para su diagnostico.

La escala Haizea-Llevant utilizada en el programa de seguimiento de la salud infantil
permite comprobar el nivel de desarrollo cognitivo, social y motor de nifios y nifias de
0 a 5 afios. Este instrumento se desarroll6 a partir de una revision de los items utilizados
en diferentes escalas de uso internacional, como Denver Developmental Screenig Test
(DDST-II), Bailey y otras, con una muestra representativa de 2519 nifios y nifias de las
comunidades auténomas del Pais Vasco y Cataluiia (33).

El test incluye 97 elementos que se distribuyen en dreas de socializacion, lenguaje y
l6gica matemdtica, manipulacién y postural y se indica el percentil de poblacién que
alcanza el item descrito. Ademads, se incluyen unos signos de alerta indicativos de un
neurodesarrollo atipico.

Se ha planteado la actualizacion de las recomendaciones relacionadas con el
seguimiento de la salud infantil con el objetivo de comprobar si se ha publicado nueva
evidencia que apoye el uso de algun instrumento de cribado para la deteccion de
trastornos del neurodesarrollo.
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Recomendaciones

1. Profesionales sanitarios y del dmbito de la educacion deben comentar regularmente
con los padres y madres el desarrollo psicomotor, intelectual y conductual de sus hijos
e hijas (al menos entre los 8 — 12 meses, entre los 12 y 24 meses, entre los 2 — 3 afios y
entre 4 — 5 afios) como parte del seguimiento de la salud infantil (D, vigente).

2. Los equipos profesionales sanitarios deben incorporar un alto nivel de vigilancia en los
campos de desarrollo social, juego, lenguaje y comportamiento para la identificacion
temprana de los TEA y otros trastornos del neurodesarrollo (D, vigente).

3. En la vigilancia del desarrollo infantil en Atencion Primaria, como ayuda para
detectar cualquier trastorno del desarrollo, incluidos los TEA, es aconsejable el
uso de escalas (como la escala Haizea-Llevant desarrollada en nuestro contexto)
(Anexo 2) (BPC, vigente)

Justificacion

El GEG estuvo de acuerdo en que se mantuvieran vigentes las 3 recomendaciones
referidas al seguimiento infantil en la guia para el manejo de pacientes con TEA en
Atencion Primaria. Estas recomendaciones estdn relacionadas con la importancia de
valorar entre los equipos profesionales sanitarios y del dmbito de la educacién y los
familiares, el desarrollo psicomotor, intelectual y conductual de los nifios y nifias en
diferentes etapas del desarrollo, el seguimiento en los campos de desarrollo social, juego,
lenguaje, comportamiento y actividades de la vida diaria, asi como el uso de la escala
Haizea-Llevant para el seguimiento del desarrollo dentro del programa de la salud infantil
en Atencion Primaria.

Justificacion detallada

En la revision de las referencias de todas las guias seleccionadas, asi como en la bisqueda
de revisiones sistematicas y estudios primarios, no se localizaron referencias que pudiera
actualizar la base de evidencia relacionada con las recomendaciones referidas al
seguimiento de la salud infantil, incluidas en la guia para el manejo de pacientes con TEA
en Atencion Primaria.
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6.2 Senales de alerta

o ;Existen seiiales de alerta/criterios de sospecha especificos del TEA itiles para la
deteccion precoz en Atencion Primaria?

Contexto

El cuadro clinico de TEA presenta signos y sintomas variables a lo largo de las diferentes
etapas de desarrollo, asi como particularidades de comportamiento de cada nifio y nifa.
En algunos casos los criterios diagndsticos podrian no ser claros y el diagnéstico diferencial
con otros trastornos del desarrollo presenta grandes dificultades, que requieren la pericia
del profesional sanitario. Un retraso en el diagndstico puede acrecentar los sintomas y
retrasar la integracion y desarrollo del nifio y nifia dentro de su entorno, con dificultades
para las relaciones sociales y comportamiento con otros nifios y nifas (67,68).

Recomendaciones

1. Losy las profesionales sanitarios deben monitorizar el desarrollo de los nifios y nifias
sanos teniendo en cuenta las “sefiales de alerta” propuestas (Anexo 2) (D, |, vigente):

Senales de alerta inmediata.

Compendio de sefiales de alerta de TEA segtn periodos de edad.

2. Al considerar la posibilidad de autismo tener en cuenta que (débil a favor, adoptada):

40

Los signos y sintomas deben ser analizados en el contexto del desarrollo general
del nifio y nifia o joven.
Los signos y sintomas no siempre son reconocidos por padres, madres, cuidadores,

los propios nifios, nifias, jévenes o por otros profesionales.

Cuando los nifios y nifias mayores o jovenes presentan por primera vez un posible
autismo, los signos o sintomas pueden haber sido previamente enmascarados por
mecanismos de afrontamiento del nifio, nifia, joven y/o un entorno de apoyo.

Es necesario tener en cuenta la variacion cultural, pero no se debe asumir que el
retraso del lenguaje es debido a que el castellano no es el primer idioma de la familia
o por dificultades auditivas tempranas.

El diagnéstico de autismo puede fallar en nifios, nifias o jévenes con una discapacidad
intelectual.

El diagnostico de autismo puede fallar en nifios, nifias o jovenes que son
verbalmente capaces.

El autismo puede estar infradiagnosticado en las nifias.

La informaciéon importante sobre el desarrollo temprano puede no estar
facilmente disponible, por ejemplo, en algunos nifios, nifias, jovenes vigilados o
tutelados y los incluidos en el sistema judicial.

Los signos y sintomas pueden no ser explicados por experiencias perturbadoras en
el hogar o problemas mentales o enfermedad fisica de los padres y madres.
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Justificacion

Se ha mantenido vigente una recomendacion a favor del seguimiento del desarrollo en la
infancia teniendo en cuenta las “sefales de alerta” de trastorno del neurodesarrollo.

Se ha adoptado una recomendacion procedente de la guia NICE Autism: Recognition,
Referral and Diagnosis of Children and Young People on the Autism Spectrum, favorable al
anélisis de los signos y sintomas de posible TEA en el contexto del desarrollo general en la
infancia o juventud, teniendo en cuenta, la variabilidad cultural, de género, capacidad
intelectual, capacidad verbal, asi como la posibilidad de que pudieran no ser reconocidos o
estar enmascarados por mecanismos de afrontamiento del paciente en un entorno de apoyo.
El grupo elaborador de la guia NICE (GEG NICE) consider6 el balance beneficio riesgo
favorable, la importancia para los pacientes y sus familias/cuidadores y que la evaluaciéon
podria no suponer un coste afiadido relevante con respecto a la practica clinica habitual.

Justificacion detallada

No se localizé evidencia que actualizara la recomendacion referida al seguimiento de las
sefiales de alerta, incluida en la Guia para el manejo de pacientes con TEA en Atencion
Primaria 2009. La exploracién de las referencias incluidas en todas las guias actualizadas,
asi como el andlisis de revisiones sistemdticas y estudios primarios, no aportdé nueva
evidencia que pudiera actualizar las referencias incluidas en la guia 2009 (69-72).

El GAG estuvo de acuerdo en adoptar la evaluacion de la calidad de la evidencia y
los juicios llevados a cabo por el grupo elaborador de la Guia NICE CG128 para
desarrollar la recomendacion sobre las caracteristicas del anélisis de los signos y sintomas
de TEA. Se consider6 que el beneficio del diagndstico de TEA era superior al dafio de
un posible diagndstico erréneo, considerando al nifio y nifia o joven en conjunto, buscando
la combinaciéon de signos y sintomas para identificar patrones de comportamiento
y desarrollo. Cuando los profesionales sanitarios consideren la derivacion del nifio o nifia
a otro nivel asistencial para el reconocimiento de un posible autismo, valoraran factores
como el entorno en el que el nifio y nifia es observado, la gravedad y duracién de signos o
sintomas, el impacto en los nifios, nifias, jévenes y en sus familias o cuidadores, quién esta
preocupado, la duracién de la preocupacion, y la presencia de signos y sintomas junto con
factores de riesgo y otra informacion.

Balance beneficio-riesgo: la evaluacion de los signos y sintomas revisados no requiere
la realizacion de pruebas invasivas o complejas, por lo que no deberia causar ningtin dafio
al paciente. Debido a ello el grupo considerd que el balance beneficio-riesgo era favorable
a la evaluacion de signos y sintomas, al representar un impacto importante en la toma de
decisiones sobre el plan de cuidados y los tratamientos, y podria favorecer la planificacion
de aspectos personales y familiares.

Valoracién de los desenlaces por parte de los pacientes: el grupo de trabajo consider6
que la mayoria de los pacientes, una vez informados de los pros y contras, estarian de
acuerdo con la recomendacion adoptada.

Recursos requeridos: la mayoria de sintomas y signos que se emplean en la practica
clinica habitual para predecir TEA pueden hacerse mediante una evaluacion clinica sin
costes importantes.
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Se acordd incorporar como informacién relevante una tabla de signos y sintomas,
basada en la desarrollada por la guia NICE CG128, en la cual se muestra una clasificacion
de los signos y sintomas atendiendo a diferentes aspectos de la interaccion social (lenguaje
hablado, respuesta a otras personas, interaccién con otras personas o contacto visual) y
del comportamiento (juegos y patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento,
intereses y actividades).

Consideraciones clinicas relevantes

Existen determinadas senales de alerta inmediata para cualquier nifio o nifia que indican
la necesidad de una evaluacion especifica mas amplia:

No balbucea, no hace gestos (sefialar, decir adids con la mano) a los 12 meses.

No dice palabras sencillas a los 18 meses.

No dice frases espontaneas de dos palabras (no ecoldlicas) a los 24 meses.

Cualquier pérdida de habilidades del lenguaje o a nivel social a cualquier edad.

El GEG NICE CG128 afirm6 que el reconocimiento de un posible autismo debia ser
abordado en su totalidad, buscando la combinacién de signos/sintomas para identificar
patrones de comportamiento y desarrollo.

Los profesionales sanitarios consideran diversos factores cuando deciden la derivacion
de un nifio o nifia para una evaluacién mds amplia, como, por ejemplo, el entorno en el que
es observado, la gravedad y duracién de los signos y sintomas, el impacto sobre el nifio, nifia
o joven y su familia o cuidadores, quién estd preocupado, la duraciéon de la preocupacion
y la presencia de signos y sintomas junto con factores de riesgo y otra informacion.

El GEG NICE 128 elaboré una tabla de signos y sintomas observados en diferentes
grupos de edad, teniendo en cuenta que la poblacién incluida correspondia a los menores
de 18 afios (menores de 5 afios, de 5 — 11 aflos y mayores de 11 afios), con el objetivo de
aportar al profesional o familiares/cuidadores una visién global del comportamiento en la
comunicacion social e intereses restrictivos y repetitivos, asi como comportamientos que
son caracteristicos del autismo.

En la Tabla 2 se presenta un listado de signos y sintomas de TEA basado en el listado
de la guia NICE CG128 para nifios y niflas en edad preescolar (menores de 5 afos, en
consonancia con el alcance de esta guia que abarca al grupo de edad menor de 6 afios,
y que fue referencia, ademds, para la recopilacion de signos/sintomas en la mayoria de
guias localizadas. Los términos incluidos en esta tabla fueron aprobados y adaptados al
espaifiol por el grupo de actualizacion de la guia para la Atencién del Trastorno del
Espectro Autista en la Infancia en Atencién Primaria, matizando los términos empleados
para un mejor entendimiento por parte de los usuarios de esta guia.

Este resumen de signos y sintomas se ha planteado como ayuda a los y las profesionales
en el reconocimiento de un patrén alterado en las habilidades de comunicacién y reciprocidad
social, junto con patrones inusuales de comportamiento restrictivo y repetitivo, asi como
sefiales de alerta del riesgo de TEA, de tal manera que pueda ser utilizado para una
valoracion general del desarrollo del nifio y nifia, previa a una consulta especializada, en caso
de sospecha de diagnoéstico de TEA.

El GEG NICE 128 fue consciente de que no era posible enumerar todas las posibles
permutaciones de signos y sintomas en la tabla, por lo que sefialé que los profesionales
sanitarios no debian descartar autismo, aunque no observaran alguno de estos sintomas.
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Tabla 2. Signos y sintomas de TEA en nifos y niiias preescolares (menores de 5 aios)

Lenguaje hablado Retraso en el lenguaje (en balbuceos o palabras, por ejemplo,

menos de 10 palabras a los 2 afios)

Regresion o pérdida del uso del habla

El lenguaje hablado (si esta presente) puede incluir: vocalizaciones no funcionales
o vocalizaciones estereotipadas, entonaciones planas o extrafias, repeticiones
frecuentes de grupos de palabras u oraciones ("ecolalia"), referencias a uno
mismo por su nombre, o “usted”, o “ella / éI” mas alla de los 3 afios

Uso reducido y/o poco frecuente del lenguaje para comunicarse,
por ejemplo, usando palabras sueltas a pesar de poder formar oraciones

Respuesta Respuesta ausente o tardia cuando se les llama por su nombre,

a otras personas a pesar de tener una audiciéon normal

Respuesta reducida o ausente a sonrisa social

de los demas

Respuesta reducida o nula a las expresiones faciales o los sentimientos

(comportamiento de evitacion de la demanda)’

Respuesta negativa inusual a las solicitudes de otras personas

aunque ellos mismos pueden iniciar abrazos

Rechazo de abrazos o mimos iniciados por un familiar o cuidador,

Interaccién Conciencia reducida o ausente del espacio personal, o intolerancia inusual

con otras personas a la incursion de otros en su espacio personal

ser agresivos o perturbadores

Interés social en los demas reducido o ausente, incluidos los nifios y nifias
de su misma edad —puede rechazar a los demas—; si estan interesados en
los demas, pueden acercarse a ellos de manera inapropiada, aparentando

Imitacion reducida o ausente de las acciones de otros

Inicio de juegos sociales con otros reducidos o ausentes, jugar solo

Diversion reducida o ausente en situaciones que a la mayoria de los nifios
y nifias les gusta, por ejemplo, las fiestas de cumpleafios

Diversion compartida reducida o ausente

Contacto Uso reducido o nulo de gestos y expresiones faciales para comunicarse
visual, senalar (aunque pueden colocar la mano de un adulto sobre los objetos)

y otros gestos

Los gestos, expresiones faciales, orientacion corporal, contacto visual
(mirar a los ojos a los demas mientras se habla) y palabras utilizadas en
la comunicacién social son reducidos y estan poco integrados

es satisfactoria

Uso social del contacto visual reducido o ausente, asumiendo que la vision

0 mostrar objetos para compartir interés

Atencion conjunta reducida o ausente, evidenciada por una falta de intercambio
de miradas, ausencia de seguimiento de una indicacién (para mirar donde
indica o sefala la otra persona; pueden mirar la mano), o no utilizar "sefalar"

Ideas e imaginacion Imaginacién y diversidad de juegos de simulacion reducida o ausente

(juegos)
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Tabla 2. Signos y sintomas de TEA en nifos y niiias preescolares (menores de 5 ainos)
(continuacién)

Intereses restringidos | Movimientos repetitivos estereotipados como aplaudir, balancear el cuerpo
o inusuales y/o mientras esta de pie, girar, chasquear los dedos
comportamientos

repetitivos y rigidos Juegos repetitivos o estereotipados, por ejemplo, abrir y cerrar puertas

Intereses demasiado centrados o inusuales

Excesiva insistencia en seguir su propia agenda

Sensibilidad emocional extrema al cambio o situaciones nuevas, insistencia
en que las cosas permanezcan igual

Reaccidén excesiva o insuficiente a los estimulos sensoriales
(por ejemplo, texturas, sonidos, olores)

Reaccionar de forma exagerada al sabor, olor, textura o apariencia de
los alimentos o seguir dietas extremas

* La evitacion de la demanda patoldgica (o extrema) se refiere a un conjunto de sintomas que pueden coexistir con el

TEA y se reconoce como un perfil de comportamiento dentro del TEA. Se caracteriza por una evitacion de las
demandas y expectativas diarias en un grado extremo, y esta impulsada por una necesidad basada en la ansiedad
de tener el control. Los signos y / o sintomas tipicos incluyen la resistencia o evitacién de las demandas ordinarias
de la vida y el uso de estrategias sociales como parte de la evitacion (por ejemplo, distraer o dar excusas)

De la evidencia a la recomendacion

a) ¢ Es prioritario este problema?

Juicio: si.

Evidencia procedente de la investigacion: en las dltimas décadas se ha constatado
un aumento generalizado de personas diagnosticadas de autismo, con cifras de
0,04 % en el decenio de 1970 a 1-2 % de prevalencia en la actualidad (23).

La presentacidn clinica de TEA es muy variable, con diferentes grados de gravedad
que oscilan desde sintomas leves a cuadros con importante discapacidad.

Consideraciones adicionales: la actualizacion de esta pregunta se consideré una
prioridad ante la necesidad de investigar la publicaciéon de nueva evidencia
relacionada con el rendimiento diagndstico de signos o sintomas que puedan hacer
sospechar la presencia de TEA.

b) ¢ Cual es la exactitud de los sintomas/signos de sospecha de TEA?
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Juicio: no exacto.

Evidencia procedente de la investigacion: la GPC NICE 128 present6 un perfil de
evidencia que incluyé la evaluacion de la calidad y los resultados de exactitud
diagnéstica de los signos y sintomas, clasificados segin los grupos de edad
anteriormente descritos. El perfil de evidencia correspondiente a los nifios y nifias
en edad preescolar (de 0 a 5 afios) ha sido adoptado por el grupo de actualizacién
de la guia e incorporado al marco EtD correspondiente a la pregunta 6, que puede
ser consultado en el material metodologico.
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La evidencia relacionada con el rendimiento diagndstico de los signos y
sintomas procede de 9 estudios observacionales con disefio caso-control con un
total de 490 participantes identificados en 4 grupos (3 grupos que abarcaban desde
los 0 a los 19 afios y un grupo que incluy6 nifios y nifias de cualquier edad con
discapacidad intelectual) (73-81). 6 de los 9 estudios aportaron datos de nifios y
nifias de 0 a 5 afios (75,76,78-81). No se localizaron revisiones sistemdticas ni
estudios primarios que actualizaran estos estudios.

Consideraciones adicionales: el GEG NICE estuvo de acuerdo en que se considere
la posibilidad de autismo ante una preocupacion por el comportamiento o desarrollo
del nifio, nifia o joven, teniendo en cuenta que el primer contacto con el servicio
sanitario abarca profesionales sanitarios con diferente experiencia en el diagndstico
de autismo, y que la prioridad es evitar el riesgo de no reconocer a los nifios y nifias
con TEA.

El punto de vista del GEG de la guia NICE CG128 fue que no se necesitaba
una elevada exactitud de un signo o sintoma especifico, ya que, al principio del
proceso de deteccion de TEA, el reconocimiento de los sintomas es mas importante
que la posibilidad de sobrediagndstico.

El GEG NICE tom¢ una decisién pragmatica basada en considerar solo la
evidencia con sensibilidad y especificidad del 80 % y un limite inferior del IC del 95 %
no inferior al 70 %.

La decision de derivar a un nifio o nifia para una evaluacién diagndstica de
autismo requiere una consideracion cuidadosa, ya que el servicio de referencia se
puede ver saturado. Por ello se considerd que se requeriria un nivel elevado de
exactitud de los signos y sintomas (o de ambos) para tomar la decisién de derivar
para una evaluacion adicional. El GEG NICE declar6 que una biisqueda sistemaética
de la literatura no identificaria estudios que evaluaran cuando derivar para una
evaluacion. Por ello no se consideré un umbral especifico para la exactitud de un
signo o sintoma que determinara una derivacion directa.

c) ¢, Cual es la certeza general de la evidencia sobre la exactitud de los
signos/sintomas de sospecha de TEA?

Juicio: muy baja.

Evidencia procedente de la investigacion: la calidad de la evidencia relacionada con
los signos y sintomas en nifios, nifias y jovenes hasta los 19 afios, basada en 9 estudios
(73-81), y en nifios y nifias de 0 a 5 afios, basada en 6 estudios, fue considerada muy
baja por el grupo desarrollador de la guia NICE CG128 (75,76,78-81).

Para el grupo de edad de 0 a 5 afios, la Gnica combinacién de signos que
cumplié el umbral de exactitud diagndstica previamente establecido (80 % de
sensibilidad y especificidad, considerando el 70 % como limite mas bajo del IC 95 %)
para sospechar un TEA fue la siguiente: sefialar protodeclarativo, seguimiento de
la mirada y juego de simulacion.

La edad de la poblacion del estudio del que procedian estos datos fue menor de
2 afios, por lo que no estaba claro como generalizar los resultados para una poblacién
de mayor edad. Aunque estos signos reflejan ampliamente la experiencia clinica del
GEG NICE, indicaron un nimero muy pequefio de signos/sintomas de utilidad para
detectar el autismo en diferentes edades. No se identificaron estudios que compararan
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la efectividad de signos o sintomas individuales (o combinaciones) como senales de
alarma que requirieran la derivacion para una evaluacion diagnostica de autismo.

Una parte de la evidencia no tuvo ningun uso practico y en general no fue de
ayuda para la elaboracién de un listado de signos/sintomas indicativos para una
derivacion. Dada la escasa evidencia, las recomendaciones respecto a cudndo
derivar se basaron en la opinién de los expertos del GEG NICE.

Consideraciones adicionales: no se localizaron revisiones sistematicas ni estudios
primarios que actualizaran la evidencia que apoyaba la recomendacion de la guia
NICE CG128. Tampoco se localizaron revisiones sistematicas ni estudios primarios
que pudieran actualizar la base de evidencia de la recomendacién de la GPC para el
manejo de pacientes con TEA en Atencién Primaria 2009.

La guia NICE CG128 incorpordé los signos y sintomas seleccionados en el
perfil de evidencia junto con otros signos y sintomas basados en el consenso de
expertos dentro de un listado tabulado y clasificado en funcién de la interaccion
social y el comportamiento. El GEG de la guia NICE CG128 consider$ esta
informacién clinicamente relevante y facilmente observable o provocada por
profesionales especialistas en pediatria. Reflejan las deficiencias principales en la
alteracion de la comunicacidn social reciproca y la interaccién y los intereses fijos
y comportamientos inusuales. Aunque las caracteristicas enumeradas en el listado
tabulado son consistentes con el autismo el GEG NICE reconocié que estas
caracteristicas eran variables entre diferentes personas. Los profesionales
sanitarios no deben descartar la posibilidad de autismo si ciertas caracteristicas no
estan presentes o si después de una intervencién basada en las necesidades, las
dificultades parecen resolverse.

Los equipos profesionales deben conocer que mientras el comportamiento en
el autismo es generalizado, las manifestaciones pueden variar dependiendo de la
situacion, incluyendo su familiaridad, grado de predictibilidad, asi como estructura
y apoyo. Algunos nifios, nifias y jovenes con autismo pueden ser verbalmente
capaces, tener buen contacto ocular, sonreir, jugar y mostrar afecto a los miembros
de la familia. Los nifios y nifias en edad escolar con autismo podrian tener normal
o incluso un desarrollo escolar avanzado. El retraso en los hitos del lenguaje no
descarta autismo, aunque las caracteristicas inusuales descritas del habla,
entendimiento del lenguaje y uso deben estar presentes.

d) ¢ Existe incertidumbre importante o variabilidad sobre como valoran
los pacientes los desenlaces principales?
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Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el GEG NICE 128 consider6 que era importante valorar
la preocupacion de los padres y madres en el contexto del autismo, aunque no sea
compartida por otros miembros de la familia.

Muchas familias y cuidadores encuentran 1til el proceso y un reconocimiento
en etapas tempranas podria evitar el retraso en el diagndstico. Sin embargo, el
GEG NICE reconoci6 que la derivacion para una evaluacién de autismo podria ser
estresante o incluso inaceptable para los familiares o para los nifios, nifias o jovenes.
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Por esta razon, el grupo enfatiz6 en la importancia de un andlisis cuidadoso y la participacion
en el proceso de familiares, cuidadores y nifios, nifias, cuando fuera apropiado, manteniendo
los intereses de la persona con autismo como eje central en el proceso de toma de decisiones.
Incluso cuando los nifios, nifias 0 jévenes no tienen autismo, si hay un problema de
comportamiento o desarrollo, una evaluacién de su problema es beneficiosa, ya que pueden
ser dirigidos a otras vias de diagndstico apropiadas.

e) ¢ El balance entre efectos deseables y no deseables favorece la
intervencion o la comparacion?

Juicio: favorece la intervencion.

Evidencia procedente de la investigacion: la evidencia no abordé directamente
posibles beneficios o dafios asociados al reconocimiento de autismo y la decisién
de derivar a un equipo especializado. El punto de vista del GEG NICE 128 fue que
cualquier nifio, nifia o joven con problemas relacionados con el desarrollo o
comportamiento requeria una evaluacion cuidadosa. En algunos casos, es posible
que no haya motivos reales para la ansiedad y resolver las dudas puede ser una
estrategia apropiada y util. Cuando haya motivos para la preocupacién, una
evaluacion clinica seria necesaria. En algunos nifios y nifias atendidos en Atencién
Primaria podria considerarse apropiada la derivacidén a un centro de desarrollo
infantil, una terapia del habla y lenguaje o la atencion en Servicios de Salud Mental
del nifio, nifia y adolescente. Para aquellos nifios en los que el profesional sanitario
se plantee la posibilidad de un diagnéstico de autismo, deberia ofrecerse una
derivacién a un equipo especializado. Existen beneficios al establecer la naturaleza
de cualquier trastorno del comportamiento o desarrollo. El GEG NICE reconoci6
que la decision de derivar a un equipo de autismo podria condicionar un
diagndstico incorrecto, que podria tener consecuencias negativas para los nifios,
nifias, jovenes y sus familias. Por ello consideraron importante que la guia debia
proporcionar recomendaciones para establecer un diagndéstico de autismo lo mas
exacto posible. En general, el GEG NICE consider6 que los beneficios de la
deteccion de TEA superaban los potenciales dafios de un diagndstico erréneo.

f) ¢ El coste-efectividad de la intervencidn favorece la intervencion
o la comparacion?

Juicio: favorece la intervencion.

Evidencia procedente de la investigacion: no se localiz6 evidencia que abordara el
coste-efectividad del reconocimiento de signos / sintomas de autismo. El consenso
del GEG NICE fue que el uso de la tabla de signos y sintomas y unos criterios
claros de derivacion por sospecha de diagndstico de TEA podria aumentar las
tasas de derivaciones, pero también, mejorar el reconocimiento de aquellos que
requieren una evaluacidén, independientemente de si finalmente fueron
diagnosticados de TEA u otro trastorno. Aunque el diagndstico no sea
confirmado, la derivacidn inicial podria conducir a una identificacién temprana de
otros trastornos del neurodesarrollo o de la comunicacién, lo que supondria un uso
coste-efectivo de los recursos. El listado de signos y sintomas podria tranquilizar a
los familiares y cuidadores de la escasa probabilidad de autismo en sus hijos o hijas
y reducir consultas y costos innecesarios. El consenso del GEG NICE es que, si
aumentaban las derivaciones, el proceso de toma de decisiones debia ser rapido,
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simple y efectivo en la identificacion de los nifios y nifias que debian someterse a
una evaluacién diagndstica especifica de autismo, ya que esta es la parte de mayor
coste dentro del procedimiento diagndstico. Es importante que la decisién sobre
quién debe ser evaluado sea lo més exacta posible, ya que en caso contrario podria
aumentar los tiempos de espera y el costo. Es necesario sopesar el beneficio
adicional de una identificacion y derivacion correcta en los nifios y nifias con
autismo con el coste adicional para el NHS y el estrés que supone para la familia
la valoracién de aquellos sin autismo. No se localizaron datos para ayudar al
GEG NICE en sus consideraciones, pero el consenso del grupo es que los
beneficios superarian los costes.

g) ¢ Cual seria el impacto en equidad en salud?
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Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el GEG NICE consider6 que la sospecha de autismo
debia ser valorada por un equipo especializado en autismo, con un punto tnico de
derivacion para simplificar el proceso y asegurar equidad en el acceso. El GEG
NICE 128 considerd la posibilidad de que hubiera algin tema de potencial
desigualdad en los sintomas y signos de autismo. Los y las profesionales pueden
tener dificultades para interpretar comportamientos diferentes a lo habitual en
nifios, nifias y jovenes de diferente cultura, pero no deben asumir que diferencias en
un comportamiento infantil sean debidas a diferencias culturales. El GEG NICE
consideré que los y las profesionales necesitarian ser autocriticos con cualquier
desconocimiento respecto a otras culturas con las que no estén familiarizados,
incluidas ciertas costumbres de crianza, interpretacion de como juegan los nifios y
nifias entre ellos y con los adultos y las expectativas de las familias y cuidadores
sobre el desarrollo infantil. El retraso en el lenguaje asociado con autismo puede
ser atribuido con frecuencia a dificultades para entender o expresarse en una
lengua diferente a la de origen. Es importante considerar si el nifio o nifia tiene
problemas para entender su lengua materna, para minimizar el riesgo de
sobrevalorar los signos / sintomas de autismo. Los nifios y nifias de entornos muy
desfavorecidos que han experimentado malos tratos o desventajas psicosociales
considerables con multiples cuidadores plantean un desafio particular. Los y las
profesionales deben ser cautelosos para no asumir que los signos del autismo se
deben a un entorno familiar disruptivo o abusivo, multiples entornos de atencion
0 un padre/madre o cuidador con problemas de salud fisica o mental. Algunos de
los signos y sintomas del autismo pueden solaparse con los trastornos del apego,
un diagndstico que se realiza con frecuencia en los nifios y nifias tutelados. Basado
en la experiencia clinica, el GEG NICE reconocié que las nifias con TEA eran
infradiagnosticadas frente a los nifios.

El GEG NICE destac6 que el autismo era infradiagnosticado en nifios, nifias y
jovenes con discapacidad intelectual, ya que los signos/sintomas podrian estar
enmascarados. Los signos / sintomas necesitan ser considerados desde la perspectiva
de la edad intelectual, y no desde la perspectiva de la edad bioldgica. Algunos
profesionales pueden cometer un error de diagndstico al no considerar el autismo
porque esté presente un diagndstico de discapacidad intelectual. En algunos casos,
se puede subestimar la importancia de un diagnéstico de autismo cuando hay otras
deficiencias intelectuales, viéndose el diagnostico de autismo como una carga adicional
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para las familias. La opinion del GEG NICE es que el diagnostico de autismo en nifios,
nifias y jovenes con discapacidad intelectual es importante para proporcionar el tipo
adecuado de ayuda y apoyo a los nifios, nifias, familiares y cuidadores.

h) ¢ La intervencion es aceptable para las partes interesadas?

Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el GEG NICE reconocié que debe considerarse al
nifilo y nifla en su contexto, buscando combinaciones de signos/sintomas que
identifiquen patrones de comportamiento y desarrollo. Los profesionales sanitarios
consideran un conjunto de factores cuando deciden derivar a un nifio o nifia para
una evaluacion adicional, como el entorno en el que es observado, la gravedad y
duracién de los signos/ sintomas, el impacto en los nifios, nifias, jovenes y sus
familias, quién estd preocupado y desde cudndo, asi como la presencia de
signos/sintomas junto con factores de riesgo y otra informacion.

El listado tabulado de signos y sintomas elaborado por el GEG NICE 128
pretende aportar una visién global de los intereses restringidos y repetitivos
del comportamiento y la comunicacion social y comportamientos caracteristicos del
autismo. E1 GEG NICE es consciente de que no es posible enumerar todas las posibles
variaciones de signos y sintomas en una tabla, por lo que los profesionales sanitarios
no deben descartar el autismo si no se observan todos estos signos y sintomas.

El GEG NICE consider6 esta informacioén clinicamente relevante y facilmente
observable o provocada por profesionales especialistas en pediatria. Reflejan las
deficiencias principales en la alteracion de la comunicacion social reciproca y la
interaccidn y los intereses fijos y comportamientos inusuales.

Aunque las caracteristicas enumeradas en el listado tabulado son consistentes con
el autismo, el GEG NICE reconocié que podrian variar entre diferentes personas.
Los y las profesionales no deben descartar la posibilidad de autismo si ciertas
caracteristicas no estdn presentes o si después de una intervencién basada en las
necesidades, las dificultades parecen resolverse. Los equipos profesionales sanitarios
también tienen que tener en cuenta que, aunque el comportamiento del autismo es
generalizado, las manifestaciones pueden variar segin la situacion, incluyendo su
familiaridad, grado de previsibilidad y estructura y apoyo. Algunos nifios, nifias y
jovenes con autismo pueden hablar, tener un contacto ocular apropiado, sonreir, jugar
y mostrar sentimientos de afecto a sus familiares. Los nifios y nifias en edad escolar con
autismo podrian tener un desarrollo preescolar normal o avanzado. El retraso en los
hitos del lenguaje no confirma el autismo, aunque las caracteristicas inusuales descritas
del habla, comprension y uso del lenguaje deben estar presentes.

i) ¢, Es factible implementar la intervencion?

Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el grupo consideré que implementar esta intervencion
era factible dentro del contexto del SNS.
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6.3 Escalas de deteccion precoz

o ;Qué escalas de evaluacion de sospecha de TEA son mas efectivas?

Contexto

Como se ha indicado en preguntas anteriores, el diagndstico de autismo es complejo y
requiere un nivel de alerta desde el inicio de los primeros sintomas / signos de un trastorno
del neurodesarrollo.

Existen una gran variedad de instrumentos para la deteccion precoz de sospecha de
TEA en Atenciéon Primaria, que podrian ayudar a diferenciar signos/sintomas de
trastornos del neurodesarrollo compatibles con un posible cuadro de TEA. Este tipo de
instrumentos requieren la traduccién y validacién previas en la poblacion en la que van a
ser utilizados, por ello, ademds de la comprobacion del rendimiento diagndstico, es de
interés la informacién sobre aquellos que estdn validados en poblaciéon donde van a ser
utilizados, con el fin de evitar las diferencias en las propiedades psicométricas debidas a la
variabilidad cultural entre paises.

En este contexto se investigod las posibles nuevas versiones validadas en castellano de
escalas de evaluacion de signos y sintomas de sospecha de TEA.

Ademas, para complementar la informacion, se abordé la idoneidad de las escalas
de evaluacion para el cribado poblacional de TEA.

En la guia TEA 2009 se declaré que no habia instrumentos de cribado de TEA
apropiados y validados que cumplieran los criterios para el cribado poblacional, basado
en la investigaciéon de instrumentos disponibles en castellano y en una revision
sistemdtica publicada en 2006 sobre instrumentos de cribado de autismo en habla
inglesa, que descart6 el Checklist for Autism in Toddlers (CHAT) como instrumento de
screening, y recomendod seguir investigando la capacidad del Modified Checklist for
Autism in Toddlers (M-CHAT) (82).

Recomendaciones

1. El cribado poblacional para el TEA no estd recomendado con los instrumentos
desarrollados actualmente (C, vigente).

2. Tener en cuenta que los instrumentos para identificar a los nifios, nifias y jovenes
con una mayor probabilidad de autismo pueden ser ttiles para recopilar
informacidén sobre los signos y sintomas de autismo de una manera estructurada
pero no son esenciales y no deben ser utilizados para realizar o descartar un
diagnéstico de autismo (débil adoptada).

También se debe tener en cuenta que:

e Un resultado positivo en las herramientas para identificar una mayor probabilidad
de autismo puede respaldar la decisién de derivar por sospecha de autismo, aunque
también puede deberse a razones distintas al autismo.

e Un resultado negativo no descarta el autismo.
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Justificacion

Se ha mantenido vigente una recomendacion en contra del cribado poblacional para TEA
con los instrumentos actualmente disponibles.

Se adopt6é una recomendacion procedente de la guia NICE Autism: Recognition,
Referral and Diagnosis of Children and Young People on the Autism Spectrum CG128,
que indic6 la utilidad de los instrumentos de identificacién del TEA para la recopilacion
de manera estructurada de informacidon sobre los signos / sintomas de autismo, destacando
la importancia de contemplar la posibilidad de que un resultado positivo o negativo
podria no corresponder en todos los casos con un diagndstico de TEA o ausencia de la
enfermedad, respectivamente.

El balance de las consecuencias deseables y no deseables fue considerado favorable
al uso de los instrumentos o escalas de evaluacién de sospecha de TEA para recopilar
informacion de una manera estructurada; sin embargo, el grupo de trabajo consider6 que
el balance no era favorable al uso de estos instrumentos con el objetivo de realizar o
descartar un diagndstico de autismo.

Valoracion de los desenlaces por parte de los pacientes: el GAG considerd que la
mayoria de los pacientes, una vez informados de los pros y contras, estarian de acuerdo
con la recomendacién adoptada.

Recursos requeridos: la mayoria de los instrumentos disponibles para la identificacion
de signos o sintomas de autismo en la prictica clinica habitual podrian emplearse en una
evaluacion clinica sin costes importantes.

Justificacion detallada

La investigacion de evidencia relacionada con la idoneidad de las escalas de evaluacion
para el cribado poblacional de TEA no localiz6é nueva evidencia que apoyara su uso
en esta situacion. Se considerd que la recomendacion sobre el cribado poblacional de
TEA debia permanecer vigente (recomendacién C), basado en un nivel de evidencia 4
(Guia SIGN 2007, UK National Screening Committee 2009) (83,84).

La guia SIGN 145 incluy6é como base de evidencia una revision sistemdtica que
analizé instrumentos de cribado en habla inglesa, asi como la recomendacion elaborada
sobre este tema por el Comité de Cribado Nacional de Reino Unido en 2012 (85).
Los autores encontraron lagunas en la evidencia sobre la prueba de cribado de TEA y
sugirieron que la implementaciéon de un programa de cribado de TEA podria ser
prematuro. En 2022 se publicé una actualizacién de este documento en el que se analiz6
si la evidencia en los ultimos 10 afios habia abordado las lagunas de evidencia
identificadas con anterioridad (86). Se investigd la estabilidad diagnéstica de TEA en
nifios y nifias menores de 6 afios, la exactitud de los instrumentos de cribado de TEA,
asi como la efectividad de las intervenciones en nifios y nifias con TEA que habian sido
identificados mediante un cribado poblacional. Se concluy6é que un diagndstico de TEA
en menores de 5 afios podria no ser estable, que los instrumentos de cribado poblacional
para TEA no presentaban una adecuada sensibilidad y valor predictivo positivo y podria
no ser aceptable para los padres, y no estaba claro que la intervencion fuera efectiva.
Por tanto, la revision de la evidencia no indicé que el cribado de TEA debiera ser
recomendado en poblacion infantil de S o menos afios de edad. La recomendacidon sobre
el programa de cribado de autismo ha sido archivada en el listado de recomendaciones
del UK NSC y no se llevardn a cabo nuevas actualizaciones periddicas; se reabrird la
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investigacion en caso de que nueva evidencia publicada tenga probabilidad de un efecto
significativo sobre la recomendacion.

Ademads, se localiz6 un informe elaborado por AHRQ, basado en una revisién
sistemdtica de la evidencia sobre los beneficios y dafios del cribado rutinario de TEA en un
entorno de Atencién Primaria, enfocado a estudios sobre el uso de instrumentos de cribado
en nifios menores de 36 meses en un entorno de cribado universal (87). Este informe incluyé
la version revisada del M-CHAT (M-CHAT-TR), que es un instrumento utilizado para
deteccién de signos y sintomas de TEA en nifios con trastorno del neurodesarrollo. Los
autores refirieron que el enfoque del autismo en EE. UU., basado en la vigilancia pedidtrica,
el cribado de desarrollo general y la deteccion de los familiares, en la actualidad no detecta
la mayoria de nifios menores de 4 afios con problemas de autismo.

M-CHAT y M-CHAT-R/F (M-CHAT revisado con entrevista de seguimiento)
mostraron un valor predictivo positivo cercano al 50 % en atencién primaria para los nifios
y nifias entre 16 y 30 meses. No se localizaron estudios que compararan desenlaces a largo
plazo del cribado frente a no cribado. Los autores concluyeron que se necesitaba mas
investigacion para determinar los beneficios y dafios del cribado en la poblacién general.

La US Preventive Services Task Force (USPSTF) elabor6 una recomendacion basada en
el informe AHRQ 2016 en la que concluy6 que la evidencia era insuficiente para evaluar el
balance beneficios / dafios del cribado de TEA en poblacion infantil en la que no se habia
detectado un motivo de preocupacion por parte de los familiares o por un profesional de
la salud (88). No se han publicado actualizaciones de este informe. El proceso de revision se
inici6 en 2021 con la publicacién de un borrador del plan de investigacion para la actualizacion
de la recomendacion sobre el cribado en nifios y nifias entre los 12 y 36 meses, y se llevara a
cabo la evaluaciéon de estudios que analicen cualquier programa de deteccion de autismo
(incluidos los combinados con cribado y vigilancia del desarrollo). Se abordaran los beneficios
y dafios de las pruebas de deteccion en la poblacion infantil general, sin seleccion de subgrupos
de poblacion con riesgo elevado. Ademads, se incluirdn estudios de terapia ocupacional y del
habla dirigidos a la poblacion incluida.

De la evidencia a la recomendacion

a) ¢ Es prioritario este problema?
e Juicio: si.

e Evidencia procedente de la investigacion: en las ultimas décadas se ha constatado
un aumento generalizado de personas diagnosticadas de autismo, con cifras que
variaron desde 0,04 % en el decenio de 1970 a 1-2 % de prevalencia en la
actualidad (23). El diagndstico de autismo es complejo y requiere un nivel de alerta
desde el inicio de los primeros sintomas/signos de un trastorno del neurodesarrollo.

En el SNS se realiza, dentro del programa de salud infantil, el cribado de
trastornos del neurodesarrollo, mediante instrumentos de evaluacion como la
escala Haizea-Llevant.

En la fase siguiente del procedimiento diagndstico, enfocada a una deteccion
mas especifica, se dispone de una gran variedad de instrumentos que podrian
ayudar a diferenciar signos y sintomas de trastornos del neurodesarrollo compatibles
con un posible cuadro de TEA.
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Consideraciones adicionales: la actualizacion de la pregunta sobre escalas de
evaluacién de sospecha de TEA se considera una prioridad ante la necesidad de
analizar la nueva evidencia relacionada con estos instrumentos y su validacion en
el contexto de la poblacion espaiiola.

b) ¢ Cual es la exactitud de las escalas de evaluacion de sospecha de TEA?

Juicio: muy inexacta.

Evidencia procedente de la investigacion: el grupo elaborador de la guia NICE
CG128 acord6é un umbral de exactitud en la predicciéon para los instrumentos
o escalas de deteccion precoz de sospecha de TEA para toda la guia. Ninguna de
las escalas evaluadas cumplié los niveles predefinidos de exactitud diagnodstica
(80 % de Sy E con el umbral més bajo del IC de 95 % de 70 %).

La evidencia con respecto a estas escalas de detecciéon de un mayor riesgo de
presentar autismo fue muy limitada y la exactitud insuficiente, basada en estudios
observacionales no controlados y de muy baja calidad.

Las escalas de triaje de signos y sintomas de sospecha de TEA requieren la
traduccion y validacion previas en la poblacion en la que van a ser utilizadas. Por
ello, se investigd la validacion de estas escalas en poblacion espafiola. Se localizé
una revision sistematica que fue llevada a cabo con el objetivo principal de
identificar instrumentos para el cribado de TEA especificamente desarrollados
para la poblacién de habla espafiola o que habian sido traducidos y adaptados para
su uso en esta poblacion (89).

De los 5 instrumentos incluidos para la sintesis de resultados en esta revision,
3 fueron evaluados en hispanohablantes pero no validados en nuestro contexto
(Autism detection in Early Childhood ADEC, Social communication Questionnaire
SCQ y Checklist for Autism in Toddlers CHAT); el instrumento Autism Spectrum
Assessment for Hispanic Children (ASA-HiCh) fue evaluado en un estudio con un
tamafio de muestra pequefio y un amplio rango de edad de los participantes,
circunstancias que fueron consideradas limitaciones importantes para generalizar los
resultados. Solo 2 instrumentos fueron considerados adecuadamente evaluados y
validados en poblacion residente en Espaifia, adaptandose a las diferencias culturales
y de lenguaje, el M-CHAT y M-CHAT-R/F.

Una revision sistemaética publicada en 2023 analiz6 los aspectos relacionados
con el desarrollo, traduccién y datos de rendimiento diagnéstico disponibles de
instrumentos y cuestionarios para el cribado y diagndstico de TEA en idioma
espanol (90). Se localizaron 21 instrumentos disponibles en espafol, de los que
17 correspondian a instrumentos de cribado y 4 de uso en el diagndstico de TEA.
No se localizaron nuevos instrumentos para la deteccion precoz de sospecha de
TEA validados en poblacion residente en Espafa.

La primera adaptacion al espafiol de M-CHAT fue publicada en 2011 en un
estudio que incluyé una muestra inicial de 2480 nifilos y una muestra adicional de
2055 ninos, para evaluar la fiabilidad de la nueva version (91). Los resultados de la
version espanola adaptada fueron similares a la validacion original (92). En otro
estudio posterior, se administré el instrumento a 9524 nifios atendidos entre los
18 y 24 meses en visitas dentro del programa de salud infantil entre 2005 y 2012 (93).
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Msi4s recientemente, se llevd a cabo otro estudio para la traduccion,
implementacién y evaluacion de la version espafiola de M-CHAT-R/F realizado en
consultas de pediatria pertenecientes al SNS (94). En este estudio, 6625 nifios
fueron estratificados dentro de dos grupos de edad, uno que incluia el rango de
14 — 24 meses y otro de 23 — 36 meses.

Los resultados del rendimiento diagndstico expuestos en los estudios primarios
localizados sobre M-CHAT y M-CHAT R/F en poblacién espafiola se han incorporado
dentro del marco EtD correspondiente a esta pregunta. Estos resultados deben valorarse
con cautela, ya que fueron realizados en estudios observacionales no controlados,
y los datos son recogidos por los familiares, lo que afiade subjetividad.

En la revision de la literatura, no se localizé evidencia que actualizara los
estudios sobre la escala Auténoma analizados en la guia para el manejo de
pacientes en Atencion Primaria 2009 (95). El proceso de validacion de la escala
Auténoma fue realizado sobre una poblacién de 109 personas entre 5 — 31 afios,
clasificada en tres grupos: uno compuesto por nifios, nifias y jovenes diagnosticados
de trastorno de Asperger, otro de autismo no asociado a discapacidad intelectual,
y otro con trastorno por déficit de atenciéon con hiperactividad. Los resultados
estimaron una sensibilidad entre 97,8 % y 100 % y una especificidad entre 98,9 y
72 % para los puntos de corte 37 y 36 respectivamente, con un 30,2 % de falsos
positivos en el punto de corte 36. Los autores aconsejaron la derivacién a partir del
punto de corte 36. La correlacion interjueces (0,83) y test-retest (0,94 para los padres
y madres y 0,97 para los profesores) dieron resultados positivos (33).

Todas las guias seleccionadas coincidieron en que las escalas de evaluacién
podrian ayudar a la recopilacion de los signos y sintomas de sospecha de TEA de
manera estructurada, aunque no se recomendd ninguna escala especifica para
confirmar o descartar el diagndstico de sospecha de TEA.

c) ¢, Cual es la certeza general de la evidencia sobre la exactitud de la prueba?
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Juicio: muy baja.

Evidencia procedente de la investigacion: la guia NICE CG128 incluy6 9 estudios para
elaborar las tablas de evidencia que apoyaron esta recomendacion. Estos estudios
fueron llevados a cabo en Australia (96,97), Canada (98,99), Suecia (100,101),
Reino Unido (102) y EE.UU. (103,104). 5 de los estudios incluyeron nifilos menores
de edad preescolar (96-98,102,103) y uno de escuela primaria (103). Ningun estudio
incluy6 nifios de escuela secundaria exclusivamente. 3 estudios incluyeron nifios de
edad preescolar y escuela primaria (95,99,103) y 2 incluyeron grupos de todas las
edades (102,103).

La evidencia considerd un nimero limitado de instrumentos actualmente en
uso en el SNS del Reino Unido. 5 estudios examinaron el cuestionario SCQ (Social
Communication Questionnaire) (96,98,99,103,104), 2 el cuestionario M-CHAT
(Checklist for Autism in Toddlers) (98,104), 2 el cuestionario ABC (101,102)
y uno el DBC-ES (Developmental Behaviour Checklist — Early Screen) (97).

La evaluacién de la calidad no abordé las limitaciones relacionadas con
inconsistencia o evidencia indirecta de los estudios individuales, debido a que se
trataba de estudios observacionales no controlados.
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La evaluacion de la calidad de la revision sistematica de Alonso-Esteban et al.,
y de los estudios primarios relacionados con escalas validadas en nuestro contexto
se expone en el material metodoldgico.

Consideraciones adicionales: la confianza en la evidencia favorable al uso de los
instrumentos de evaluacion para la recopilacion de signos y sintomas de sospecha
de TEA de manera estructurada y en contra de su uso como instrumento para el
diagnostico de autismo, fue considerada muy baja por el grupo elaborador de la
guia NICE CG128.

En el enfoque GRADE, los estudios sobre exactitud diagndstica correctamente
disefiados tienen una consideracion de alta certeza en la evidencia. Sin embargo, en
el contexto de proporcionar evidencia para una recomendacién basada tinicamente
en estos estudios, se considera que la certeza es baja o muy baja, debido a evidencia
indirecta, ya que la exactitud de la prueba es un desenlace subrogado del impacto de
la prueba en los desenlaces importantes para los pacientes.

d) ¢ Existe incertidumbre importante o variabilidad sobre como valoran los
pacientes los desenlaces principales?

Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el grupo consideré que faltaba informacién acerca
de como valoran los pacientes los desenlaces principales.

e) ¢ El balance entre efectos deseables y no deseables favorece
la intervencién o la comparacion?

Juicio: avorece la intervencion.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: un instrumento exacto de triaje podria mejorar el
reconocimiento a edad temprana de signos y sintomas de sospecha de TEA y la
confianza de los y las profesionales en la derivacidén a una atencién especializada.
Ademads, podria proporcionar una mayor seguridad a las familias acerca de si una
derivacion es necesaria o0 no.

Sin embargo, el uso de instrumentos para el reconocimiento de autismo podria
reducir la confianza en los y las profesionales en emitir un juicio, y si se utilizan de
manera incorrecta, podria llevar, en teoria, a un niimero inapropiado de derivaciones
y evaluaciones diagnosticas.

El punto de vista del GEG NICE fue que estos instrumentos no son esenciales,
pero pueden ser Utiles en la recopilacion de informacién sobre los signos y sintomas
de una manera estructurada. Una puntuacion positiva podria apoyar decisiones,
pero otros factores son importantes para determinar si se debe proceder a una
evaluacion especifica del diagnéstico de autismo.
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f) ¢ El coste-efectividad de la intervencidn favorece la intervencion o la
comparacion?

Juicio: favorece la intervencion.

Evidencia procedente de la investigacion: no se identificoé evidencia que
considerara el coste-efectividad del uso de estos instrumentos para apoyar
decisiones.

Consideraciones adicionales: los instrumentos de triaje de TEA pueden aumentar
el tiempo requerido en la consulta para cada nifio y nifia (incluyendo el tiempo
para interpretar y comunicar los resultados de estos instrumentos) o bien disminuir
el tiempo requerido al enfocar la entrevista clinica sobre los signos / sintomas de
una manera estructurada. Por otra parte, la informacion util recopilada de esta
manera puede reducir el numero de derivaciones innecesarias para una mayor
evaluacioén, que es la parte mas costosa del manejo del autismo.

El uso de estos instrumentos requiere entrenamiento y experiencia. Alcanzar
el nivel de competencia requiere recursos, tanto en costes iniciales de capacitacion,
como en tiempo para analizar los resultados.

g) ¢ Cual seria el impacto en equidad en salud?

Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el grupo consider6 que faltaba informacién acerca de
como seria el impacto en equidad en salud.

h) ¢ La intervencion es aceptable para las partes interesadas?

Juicio: desconocido.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el grupo consideré que faltaba informacién acerca de
si la intervencion era aceptable para las partes interesadas.

i) ¢, Es factible implementar la intervencion?
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Juicio: probablemente favorece a la intervencion.
Evidencia procedente de la investigacion: no evidencia de investigacion.

Consideraciones adicionales: el grupo considerd que faltaba informacién sobre la
factibilidad de implementar la intervencion.
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6.4 Edad minima de sospecha

o ;Cual es la edad minima en la que es posible la deteccion de signos de alerta o
seiiales de alarma que indiquen un posible TEA?

o Pregunta complementaria: ;A qué edad debe incluirse el TEA en el diagnostico
diferencial de los trastornos del neurodesarrollo?

Contexto

El autismo se manifiesta en las diferentes etapas de la infancia de forma variable, dependiendo
de la gravedad de la afectacion, la presencia de condiciones coexistentes y el nivel de capacidad
cognitiva o factores socio-ambientales e intervenciones, entre otros factores.

Datos aportados por el Center for Disease Control and Prevention (CDC) correspondientes
al periodo entre 2016 y 2019, revelaron que algunos sintomas de TEA comienzan a aparecer
en el primer afio de vida y podrian ser detectados entre los 6 y 18 meses (105); sin embargo,
el promedio de edad de diagndstico de TEA en EE. UU. es de 4 o més afios (106).

Estudios localizados en la guia australiana para la evaluaciéon y diagnéstico de
autismo 2018 afirmaron que parecia haber una estabilidad en el diagnéstico de TEA
realizado antes de los 3 afios. Un estudio observé que la edad mds comun de diagndstico
de TEA en Australia se encontraba entre los 3 y los 5 anos (107).

Una revisiéon Cochrane publicada en 2022 mostré que 9 de cada 10 nifios y nifias
diagnosticados de autismo antes de los 6 afios continuaron manteniendo los criterios
diagnoésticos durante un afio o mas (RR 0,92; IC 0,89 —0,95), aunque la evidencia fue
incierta (evidencia de baja calidad, debido a heterogeneidad y riesgo de sesgo) (108).

Las particularidades de comportamiento de cada nifio y nifia condicionan en algunos
casos grandes dificultades en el diagndstico diferencial con otros trastornos del neurodesarrollo,
que requieren la pericia del profesional sanitario, ayudado por instrumentos o escalas de
evaluacion fiables y validadas dentro del contexto donde se utilizan. Un retraso en el diagndstico
puede acrecentar los sintomas y retrasar la integracion y desarrollo del nifio y nifia dentro
de su entorno, con dificultades para las relaciones sociales y comportamiento con otros
nifios y nifias (64,109).

En el mismo sentido, se ha informado que los indicios de un retraso en el neurodesarrollo
podrian producir preocupacion en los familiares cercanos en etapas muy tempranas de la
vida (72).

Se planted la actualizacion de esta pregunta para investigar la aparicion de nueva
evidencia sobre la edad mas temprana en la que podrian detectarse las primeras sefales
de alerta que indiquen un posible TEA.
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Recomendaciones

Los y las profesionales deben vigilar la presencia de posibles sefiales de alarma desde al
menos los 6 meses de edad (C, |, vigente).

Dado que no se ha evidenciado una edad minima para detectar alteraciones, la
derivacién a Atencion Especializada puede ser considerada a cualquier edad en que se
sospeche un TEA (BPC, vigente).

El TEA debe ser incluido en el diagndstico diferencial en los nifios y nifias de
cualquier edad en los que se detectan signos o sintomas de alerta de trastorno del
neurodesarrollo (BPC, de novo).

Justificacion

Se han mantenido vigentes las recomendaciones sobre la vigilancia de sefiales de alarma
desde al menos los 6 meses y la consideracién de derivar a cualquier edad en la que se
sospeche un TEA.

En la revision sistemdtica realizada para la actualizaciéon de esta pregunta no se
localiz6 evidencia de calidad para apoyar una recomendacion sobre la edad minima en la
que es posible la detecciéon de signos o sintomas compatibles con un posible TEA.
Tampoco se localizé evidencia que pudiera actualizar la base de evidencia de la guia 2009
para la elaboracién de la recomendacion sobre la edad de vigilancia apropiada de posibles
sefiales de alarma de TEA.

Sobre la base de la evidencia indirecta y los juicios emitidos por los miembros del
GAG sobre los criterios incluidos en el marco EtD se redacté una declaracion de BPC que
fue aprobada por unanimidad por el GAG.

Justificacion detallada

Evidencia indirecta de muy baja calidad mostré resultados concordantes con la
recomendacion y BPC desarrollada en la guia 2009, por lo que se acordé mantenerla vigente
y elaborar una nueva BPC para incluir el diagnéstico diferencial de TEA a cualquier edad
como refuerzo para la practica clinica. Los estudios localizados fueron muy heterogéneos y
de escasa consistencia y calidad por lo que no cumplieron los criterios para ser incluidos en
un perfil de evidencia elaborado con la metodologia GRADE y que aportara como
desenlace principal la edad més temprana de deteccion de signos/sintomas de TEA.

Aunque no se localiz6 evidencia para apoyar una recomendacién sobre la edad minima
de deteccion de signos de alarma, el GAG considero relevante la deteccion de signos precoces
desde al menos los 6 meses y, la evaluacion y seguimiento por parte del profesional sanitario.

El GAG considerd que incluir el autismo en el diagndstico diferencial con otros
trastornos del neurodesarrollo a cualquier edad implicaba que los clinicos valoraran la
posibilidad de autismo, con lo que seria posible obtener un beneficio neto importante con
escasos costes y dafios sobre los nifios y nifias y sus familias.
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De la evidencia a la recomendacion

a) ¢ Es prioritario este problema?

Juicio: si.

Evidencia procedente de la investigacion: el cuadro clinico de TEA presenta
signos y sintomas variables a lo largo de las diferentes etapas de desarrollo, asi
como particularidades de comportamiento de cada nifio y nifia. En algunos casos
los criterios diagndsticos podrian no ser claros y el diagnéstico diferencial con otros
trastornos del desarrollo podria presentar grandes dificultades.

El diagnéstico diferencial del TEA se plantea, en general, a partir de los 2 afios
de vida, sin embargo, estudios que recogen la preocupacion de los padres y madres
informan que indicios de un retraso en el neurodesarrollo pueden producir
preocupacion en los familiares cercanos alrededor de los 18 meses o incluso antes (72).

Consideraciones adicionales: se plante6 la actualizacion de esta pregunta como
una prioridad para investigar la aparicion de nueva evidencia sobre la edad mas
temprana en la que podrian detectarse las primeras sefiales de alerta que indiquen
un posible TEA.

b) ¢ Cual es la magnitud de los efectos deseables esperados?

Juicio: desconocida.

Evidencia procedente de la investigacion: no se localiz6 evidencia sobre el impacto
en los nifios, nifias y sus familias de la edad minima de deteccién de signos y
sintomas de alarma. Se localiz6 evidencia heterogénea y de escasa calidad sobre la
edad de deteccion de sintomas / signos de sospecha de TEA, por lo que no fue
posible la elaboracién de un perfil de evidencia que incluyera el impacto de la
deteccion de signos/sintomas de alerta a edad temprana.

La guia 2009 no aport6 evidencia concluyente acerca de la edad minima para
poder detectar alteraciones compatibles con un TEA. Un estudio de cohortes con una
muestra de 150 participantes, se presenté como el estudio de mayor calidad donde se
identificaron las primeras manifestaciones de trastorno del neurodesarrollo en el
primer afio de vida en un grupo de participantes hermanos de nifios y nifias
diagnosticados de TEA y en los que se confirmo el diagnéstico con posterioridad (110).
Los sintomas més relevantes en la poblacion de alto riesgo de TEA se han analizado
en revisiones posteriores (111,112). 5 de los 26 estudios incluidos en la revisién de
Tanner ef al., presentaron datos de investigacion cuantitativa y cualitativa sobre la
deteccion de sintomas entre los 6 y 12 meses en nifios y nifias con alto riesgo de TEA.

En una revisién realizada en 2014 Daniels and Mandell informaron un
promedio de edad de diagnéstico entre 38 y 120 meses (113). Van’t Hof et al.,
en una revision posterior analiz6 la edad de diagnéstico de TEA en estudios
publicados entre 2012 y 2019 (114) e incluy6 un analisis de un subgrupo de nifios
que fueron posteriormente diagnosticados de TEA. Se hallé una media de edad
de diagnoéstico de 43,18 meses (IC 95 % entre 39,79 y 46,57) y una mediana entre
30 y 68 meses. Aunque no se analizaron los factores que influyeron en la edad
de diagnostico, los autores destacaron el subtipo de diagndstico de TEA,
diagndsticos adicionales y género como factores con interés clinico, aunque
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consideraron que se requeririan mas estudios para evaluar la amplia variedad de
factores que podrian influir en la edad de diagndstico y usar un disefio de estudio
que permitiera ajustar las covariables.

En la guia australiana se localizé evidencia indirecta basada en 2 estudios
prospectivos sin grupo control realizados en 2007 y 2008 con poblacién consecutiva,
que analizaron la estabilidad en el diagnéstico de TEA, valorada con DSM-1V
y utilizando varios instrumentos o escalas para confirmar el diagndstico. Se observo
que, para una pequefia proporcion de nifios y nifias diagnosticados de TEA, podria
realizarse un diagndstico fiable y valido a los 2 afios de edad, llevado a cabo por un
clinico experimentado, siendo este diagnodstico relativamente estable a lo largo del
tiempo (115,116). Los resultados de uno de los estudios mostraron que en un grupo
de 31 participantes con edad comprendida entre los 14 y los 25 meses, 21 de ellos
fueron diagnosticados de autismo en una primera visita con una media de edad de
21,6 meses (DE 3.2); en 19 participantes se confirmé el diagnostico a los 15 meses
de la primera visita (edad media de 34,8 meses y de 3,9) (115).

En otro estudio con 77 participantes se diagnosticé autismo a 46 en una
primera visita (edad media 2 afios y 3 meses, desviacion estandar (DE) de 5 meses
y un rango entre 16 meses y 2 afios). Se confirmé el diagnéstico en 32 participantes
(70 %) en una segunda visita realizada alrededor de los 4 afos (edad media de
4 afios y 5 meses, DE de 8 meses y un rango entre 3,5 afios y 6 afios y 10 mes) (116).

c) ¢ Cual es la magnitud de los efectos no deseables esperados?

Juicio: desconocida.

Evidencia procedente de la investigacion: no se localizé evidencia relacionada
con los efectos no deseables de deteccion de signos de alerta temprana a una
determinada edad.

Consideraciones adicionales: el grupo considerd que faltaba informacién sobre los
efectos no deseables de deteccion de signos de alerta temprana a una determinada edad.

d) ¢ Cual es la certeza global en la evidencia sobre los efectos?

Juicio: desconocida.
Evidencia procedente de la investigacion: no se localiz6 evidencia.

Consideraciones adicionales: no fue posible valorar la certeza, debido a la ausencia
de evidencia sobre los efectos de la deteccion de signos de alerta temprana a una
determinada edad.

e) ¢ Existe incertidumbre o variabilidad importante sobre cémo los
pacientes valoran los desenlaces principales?
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Juicio: desconocida.

Evidencia procedente de la investigacion:no evidencia procedente de
investigacion.

Consideraciones adicionales: el grupo considerd que faltaba informacion acerca de
la valoracion de los desenlaces principales por parte de los pacientes.
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f) El balance entre los efectos deseables y no deseables esperados,
¢ favorece a la intervencién o a la comparacion?

e Juicio: desconocido.

e Evidencia procedente de la investigacion:no evidencia procedente de
investigacion.

e Consideraciones adicionales: el grupo consider6 que faltaba informacién para hacer
un balance de efectos deseables y no deseables de la deteccion de signos de alerta
temprana a una determinada edad.

g) ¢ Cual seria el impacto en la equidad en salud?
e Juicio: desconocido.

e Evidencia procedente de la investigacion: no se ha realizado revision sistematica
del tema.

e Consideraciones adicionales: el grupo consider6 que faltaba informacion para
valorar el impacto en la equidad en salud.

h) ¢ Es aceptable la opcion para los agentes implicados?
e Juicio: desconocida.

e Evidencia procedente de la investigacion: no se identificé evidencia relacionada
con la aceptabilidad.

o Consideraciones adicionales: el grupo considerd que faltaba informacién acerca
de si la intervencion era aceptable para las partes interesadas.

i) ¢, Es factible la implementacion de la opcion?
e Juicio: desconocido.

e Evidencia procedente de la investigacion: no se identificé evidencia relacionada
con la factibilidad de la intervencion.

¢ Consideraciones adicionales: el grupo consideré que faltaba informacién acerca de
si era factible la implementacion de la intervencion.
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7. Estrategias de manejo de sospecha
de TEA en Atencion Primaria

Pregunta para responder:

e ;Cudles son los pasos a seguir ante la sospecha de TEA? ;Cuadles son los criterios
de derivacion de los TEA? — algoritmo

Pasos a seguir ante la sospecha de un TEA

Como directriz inicial, ante un paciente con sospecha de TEA se presenta el siguiente
algoritmo, como actualizacién del expuesto en la guia 2009, para orientar la labor de
derivacidn, basado en las recomendaciones presentadas previamente en la guia.
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Evaluacién del desarrollo neurologico para deteccion
de TEA en Atencién Primaria

Tabla n.° 3. Algoritmo de manejo de sospecha de TEA en Atencién Primaria

EXPLORACION EN CONSULTA DE SALUD INFANTIL (0 — 6 ANOS)

Escalas de evaluacion del desarrollo
Escala Haizea-Llevant (1)

Preguntas a responder: ¢ Tiene signos/sintomas? (2); ¢ Tiene factores de riesgo? (3);
¢ Estan preocupados los padres o madres? (4)

Si la respuesta es Si
en una o mas preguntas . 2
o el desarrollo NO ¢, Desarrollo adecuado*
se considera adecuado

Seguimiento
en las visitas previstas
en el control de salud infantil

v A

Exploracion en consulta de pediatria de atenciéon primaria

r@Existe sospeqha de TEA? (5DT

M-CHAT R/F < 5 afios g > 5 afios Escala auténoma (6) | Escala de 2.° nivel

T@SQ descarta TEA?
< /@Se descarta otro trastorno del
h Kdesarrollo neuroldgico? (7)

Remitir a atencion
especializada o centros si
de referencia

* Juicio clinico basado en la valoracion global en consulta de pediatria de Atencion Primaria
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Notas aclaratorias del algoritmo de manejo de sospecha de TEA
en Atencion Primaria

A continuacion, se exponen las notas aclaratorias relacionadas con la numeracion que aparece
en el algoritmo. La informacién ha sido actualizada con la evidencia més reciente disponible.

(1) Escalas de evaluacion del desarrollo: Escala Haizea-Llevant (desarrollada en nuestro
contexto) (Anexo 2).

(2) Seiiales de alerta inmediata y compendio de sefales de alerta de TEA (Anexo 2).

El GAG valor6 la importancia de la derivacion temprana para facilitar la deteccién precoz.

(3) Factores de riesgo de TEA a tener en cuenta en la valoracion de antecedentes del
nifio o nifia: factores perinatales (consumo de farmacos o sustancias teratogenas,
infecciones perinatales, diabetes gestacional, sangrado gestacional, sufrimiento fetal,
prematuridad, bajo peso), enfermedades metabdlicas, edad avanzada de los padres y
madres, o antecedentes de psicosis esquizofrénica o afectiva y antecedentes familiares
(hermanos con TEA).

Sobre la base de la evidencia revisada, el grupo de actualizaciéon de la guia estuvo de
acuerdo con los factores de riesgo de TEA considerados clinica y estadisticamente
importantes por la guia NICE CG128, basado en evidencia de baja calidad (se consider6
un umbral de significacion clinica de OR/RR mayor de 1,25):

e Antecedentes de hermano diagnosticado de TEA.

e Antecedentes parentales de psicosis relacionada con esquizofrenia, trastorno
afectivo u otros trastornos mentales y del comportamiento.

o Edad materna y/o paterna mayor de 40 afios.

e Peso al nacer < de 2500 gr.

e Prematuridad < de 35 semanas.

e Ingreso en unidad de cuidados intensivos neonatales.

e Presencia de uno o multiples defectos en el nacimiento.

e Género masculino.

e Amenaza de aborto con menos de 20 semanas de gestacion.

El GAG consider6 importante tener en cuenta en referencia a los factores de riesgo,
la ausencia de informacion sobre antecedentes parentales en la mayoria de los nifios
y nifias que proceden de una adopcion internacional. Asimismo, se debe considerar el
desconocimiento de estos factores de riesgo en el donante de gametos /embrién para
procedimientos de fecundacion in vitro.

(4) Preocupacion de los padres y madres. Escala Parent’s Evaluation of Development Status
(PEDS) para orientar al profesional sobre qué preguntar a los padres y madres (117).

Al igual que la GPC para el manejo de pacientes con TEA en Atencion Primaria 2009,
la evidencia revisada apoya el uso de la Escala PEDS para orientar al profesional sobre
qué preguntar a los padres, al considerarlo un instrumento del cribado del desarrollo
sensible y especifico (45,55).
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(5) Descartar alteraciones metabdlicas, auditivas y otros posibles problemas de salud,
y derivacion a servicios especializados cuando sea idoneo.

(6) Cuestionario M-CHAT-R/F (94) y Escala Auténoma (95). Usar como complemento
si hay sospechas en nifios y nifias:
e Menores de 5 afios: M-CHAT- R/F (Autoadministrada a padres y madres) - Anexo 2.

e 5 afios 0 mas: Escala Auténoma (Autoadministrada a padres, madres y profesorado)
- Anexo 2.

(7) Otros trastornos del desarrollo. Se refiere a la presencia de otros trastornos que no
cumplan los criterios de TEA, como trastornos de las habilidades motoras (ataxias,
problemas de coordinacion, hipotonia, que son indicativos de parélisis cerebral
infantil, etc.), discapacidad intelectual (en cualquier grado), trastornos de aprendizaje,
o trastornos de la comunicacién (expresivo, receptivo, mixto o fonolégico) y otros.
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8. Estrategias para el seguimiento
de ninos y nifias con TEA
en Atencion Primaria

Pregunta para responder:

o ;Como planificar la consulta de los nifios y niiias con TEA en Atencion Primaria? y
;Qué aspectos deben ser explorados/seguidos en la consulta de Atencion Primaria de
los nifios y nifias con TEA?

Contexto

El seguimiento del desarrollo de los nifios y nifias con TEA abarca la monitorizacién de
los cuidados de prevencién y promocion de la salud, problemas médicos asociados y
efectos de las intervenciones sobre el retraso en el desarrollo neuroldgico.

Para un abordaje global se requiere el desarrollo y actualizaciéon de estrategias
adaptadas a las necesidades de los nifios y nifias y sus familias y a la disponibilidad de
recursos dentro del contexto donde sean implementadas, teniendo en cuenta un modelo
biopsicosocial de atenciéon con la coordinaciéon de equipos interdisciplinares, y la
participacion de profesionales de Atencidn Primaria, Atencién Hospitalaria y unidades de
Atencién Temprana o Unidades de Seguimiento y Neurodesarrollo (como se denominan
en Andalucia) (118). El objetivo comun es la mejora de la calidad de vida de los nifios y
nifias y su entorno familiar, con una atencién centrada en el nifio y nifia con TEA, y
dirigida de manera especifica a las limitaciones para la comunicacion, los trastornos del
comportamiento y las dificultades de adaptacion a entornos fuera de su rutina diaria.

El seguimiento del progreso y revisiones periddicas son bdsicas para asegurar un
apoyo seguro y efectivo que permita a los nifios y nifias y sus familias mejorar su bienestar
e integracion en el entorno en el que viven (119).

Recomendaciones

1. Los y las profesionales deberdn tener en cuenta la sintomatologia y los trastornos
conductuales de los nifios y nifias con TEA para preparar, en coordinacién con los padres
y madres, las consultas del nifio o nifia y prevenir confusién o sobreestimulacién y posibles
problemas de salud o habitos de riesgo (BPC, vigente).

2. Conviene filiar a los nifios y nifias con TEA en cuanto al nivel madurativo (cociente
intelectual o nivel de desarrollo) por ser un importante factor prondstico, que condiciona
la evolucion global (aprendizajes, comunicacion, habilidades sociales). (C, vigente).

3. Los equipos profesionales pueden utilizar intervenciones con apoyo visual como el uso de
pictogramas, vifietas, imitacién en mufiecos, para apoyar los procesos de comunicacion en
los nifios y nifias con TEA. Ejemplo, para mostrarles el instrumental, procedimientos
y técnicas, exploracién del dolor y otros sintomas. (B, vigente).
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10.

Los y las profesionales deberdn utilizar frases cortas, simples, sin dobles sentidos para
comunicar previamente al nifio y nifia lo que se le va a hacer, y utilizar érdenes directas
cuando hay que solicitarles algo, utilizando la ayuda de los padres y madres para
entenderles y comunicarse (D, vigente).

En la consulta de nifios y nifias con TEA, los y las profesionales de Atencion Primaria
deberian tener en cuenta (, vigente):

o Coordinarse con los padres y madres para que estos anticipen la consulta al nifio y nifia.

o Procurar que no esperen en la sala de espera mucho tiempo, sobre todo si estd ocupada
con otros pacientes.

o Conlfie en el criterio de manejo de los padres y madres.
o Procure recibirle en un ambiente ordenado y tranquilo.
o Losrefuerzos con premios (juguetes, pegatinas y otros) pueden facilitar futuras visitas.

o En el caso de necesitar un determinado procedimiento que implica contacto fisico
hay que valorar el riesgo/beneficio de realizarlo. Por ejemplo, extraccion sanguinea,
donde habria que prepararle en la medida de lo posible, flexibilizar normas como
permitir el acompafnamiento de los padres y madres, o adaptar el procedimiento si
fuera necesario.

o Se debe estar atento a las alteraciones sensoriales y de conducta para detectar:
sintomas enmascarados como el dolor, determinados hédbitos nocivos o peligrosos
como inhalar o ingerir sustancias toxicas, autoagresiones.

o Ajustar el formato de la medicacion a las preferencias del nifio y nifia en la medida
de lo posible (ej. jarabes en vez de comprimidos).

Los y las profesionales deberan vigilar el estado nutricional de los nifios y nifias con TEA,
recomendando suplementos dietéticos si fuera necesario o incluso derivando (D, vigente).

Los y las profesionales deberan manejar los problemas gastrointestinales de los nifios
y nifias con TEA de la misma manera que en nifios y nifias sin TEA, teniendo en cuenta
que la existencia de problemas digestivos funcionales (estrefiimiento, alteraciones del
ritmo intestinal, y otros) puede tener mayores consecuencias comportamentales y
adaptativas que en poblacién sin TEA (D, vigente).

Los y las profesionales deben informar a los padres y madres sobre hdbitos saludables
como la dieta o el ejercicio y la realizacion de actividades de ocio y tiempo libre,
seleccionando aquellas que, dentro de las posibilidades familiares y la oferta
comunitaria, proporcionen mayor disfrute y bienestar al nifio y nifia (/, vigente).

Se deberd vigilar la higiene bucal de los nifios y nifias con TEA. En caso de que se
comiera la pasta dentifrica, recomendar otra sin fldor. Las asociaciones de pacientes y
familiares pueden orientar sobre qué dentistas tienen experiencia atendiendo a nifios
y nifias con autismo, ya que en ocasiones pueden ser necesarias algunas adaptaciones
en los procedimientos. Lo mismo ocurre si precisa revision oftalmolégica (D, vigente).

Todos los nifios y nifias con TEA deben seguir el calendario vacunal indicado al igual
que el resto de los nifios y ninas, incluyendo la vacunacion de la triple virica (Rubéola,
Sarampion y Paperas). Los y las profesionales deberan informar de la importancia de
ello a los padres y madres (B, vigente).
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11. Los y las profesionales de Atencion Primaria deben vigilar la presencia de trastornos
del suefio (C, vigente).

12. Los y las profesionales deberdn informar a los padres y madres de que no existe
evidencia de que los TEA estén relacionados con trastornos digestivos (C, vigente).

13. Los y las profesionales deberdn informar a los padres y madres de que actualmente no
existe evidencia de la efectividad de las dietas libres de gluten y caseina, secretina,
vitamina B6 + magnesio, dcidos grasos Omega-3, dimetilglicina y oxigeno hiperbdrico,
para el tratamiento especifico de los TEA (A, B, revisada y modificada).

14. Los y las profesionales deberdn informar a los padres y madres de que actualmente no
existe evidencia de la efectividad de terapias con antimicGticos, quelantes e inmunoterapia
(C, D, vigente).

15. Los y las profesionales deben informar a los padres y madres de que existen en la
actualidad determinados “tratamientos alternativos” que no tienen base cientifica que
respalde su uso y que pudieran ser potencialmente peligrosos, por lo que se les
recomienda tengan en cuenta s6lo aquellas intervenciones recomendadas por los
profesionales (, vigente).

Justificacion

No se localizaron revisiones sistemdticas ni estudios primarios que pudieran actualizar
la base de evidencia para responder a la pregunta 10. El GAG considerd vigente
10 recomendaciones y 4 BPC favorables a que los y las profesionales consideren la
sintomatologia y los trastornos conductuales de los nifios y nifias con TEA, para preparar
en coordinacién con los padres y madres, las consultas, a filiar a los nifios y nifias en
cuanto al nivel madurativo; en favor de que los equipos profesionales utilicen
intervenciones con apoyo visual, expresiones en frases cortas, simples, sin dobles
sentidos para comunicar previamente al nifio o nifia lo que se le va a hacer, y utilizar
ordenes directas cuando hay que solicitarles algo, con la ayuda de los padres y madres
para entenderles y comunicarse. Ademds, el GAG fue favorable a la coordinacién con
los padres y madres en la consulta, a la atencion a las alteraciones sensoriales y de
conducta para detectar sintomas enmascarados, a ajustar el formato de la medicacién a
las preferencias del nifio o nifia en la medida de lo posible, con vigilancia del estado
nutricional, atencién a los problemas gastrointestinales de la misma manera que en
poblacion infantil sin TEA, asi como aportar informacion a los padres y madres sobre
hébitos saludables, vigilancia de la higiene bucal y a seguir el calendario vacunal indicado,
de la misma manera que en toda la poblacién infantil, incluyendo la administracion de la
vacuna triple virica (Rubéola, Sarampion y Parotiditis).

El GAG fue favorable a la vigilancia de los trastornos del suefio, y a informar a los
padres y madres de la falta de evidencia de la relaciéon del TEA con trastornos digestivos,
asi como la falta de efectividad de las dietas sin gluten y caseina, secretina, vitamina B6 +
magnesio, acidos grasos Omega-3, dimetilglicina y oxigeno hiperbarico, y terapias con
antimicéticos y quelantes e inmunoterapia como tratamiento especifico del TEA.

El GAG consideré necesaria la informacién a los familiares sobre determinados
“tratamientos alternativos” que no tienen base cientifica que respalde su uso y que pudieran
ser potencialmente peligrosos.
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Consideraciones adicionales

El GAG decidi6 eliminar la referencia a musicoterapia de una de las recomendaciones
revisadas que estaba asociada a una ausencia de evidencia, debido a que se localizé una
revision sistemadtica sobre musicoterapia y dos guias que actualizaban la informacion
referida a este tema (45,120,121).

El grupo de actualizacion de la guia New Zealand Autism Spectrum Disorder (Living
Guideline Group LGG) realiz6 una revision sistematica de la literatura desde julio de 2013
a septiembre de 2020, con el objetivo de actualizar la evidencia relacionada con
musicoterapia (120). El LGG decidié que la actualizacion del conjunto de evidencia
implicaba la consideraciéon de que la musicoterapia podria mejorar las habilidades de
comunicacion social en los nifios, nifias y jovenes incluidos en el espectro autista. Esta
actualizacion se ha incluido en la dltima version de la guia New Zealand Autism Spectrum
Disorder publicada en 2022 (55).

Una revision sistemaética posterior, actualizada en 2022, no detectd una diferencia clara
en relacion a la interaccion social y comunicacion verbal o no verbal entre el grupo de
intervencion con musicoterapia frente al grupo comparador (placebo o no intervencién),
valorada inmediatamente después de la intervencién (baja o muy baja certeza en la
evidencia), aunque se observo una posible mejoria general en la gravedad, asi como en la
calidad de vida de las personas con autismo sin posible aumento de los eventos
adversos (121). Se requeriria mds investigacion para determinar si la musica afecta a otros
desenlaces durante un periodo de seguimiento largo o si la intervencion iniciada en edad
temprana o en edad joven obtendria resultados similares.
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9. Perspectiva de las personas con TEA
y su entorno familiar

La busqueda de evidencia sobre los valores y preferencias de las personas con TEA
permitié la localizaciéon de 2 documentos que cumplieron los criterios de inclusion y
exclusion. Ademads, se exploraron las guias que habian sido seleccionadas para la revision
de recomendaciones, con el objeto de localizar evidencia relacionada con la perspectiva
de los pacientes con TEA y su entorno familiar.

El grupo de trabajo elaboré un resumen de la evidencia localizada, expuesto a
continuacion, al que contribuy6 de manera especifica la representante de los pacientes.

Una revisién sistemaética analizé la evidencia cualitativa respecto a la experiencia
de los padres y madres que recibieron el diagndstico de autismo para alguno de sus hijos
e hijas en el Reino Unido (12). En esta revision se localizaron 11 articulos; se sintetiz6
la informacién sobre la experiencia de los participantes, mediante el desarrollo de
3 constructos: a) necesidades emocionales; b) necesidades de informacidn; c) necesidades
de relacion.

A continuacidn, se expone un resumen de los temas y conceptos recopilados de los
estudios primarios, que se clasificaron siguiendo una secuencia temporal, y se relacionaron
con las interpretaciones de los autores acerca de las narraciones de los participantes:

1. Preocupaciones, confusiones y dilemas prediagnosticos

e Reconocimiento por parte de los padres, madres y profesionales de una diferencia
en el lenguaje, comunicacion y comportamiento de los nifios y nifias. Esta informacion
deberia apoyar tanto a profesionales como a los padres y madres para reconocer
diferencias en el lenguaje, comunicacién y comportamiento como posibles indicadores
de autismo tan pronto como sea posible.

e Confusion, remordimientos y autoculpa: los padres y madres intentan justificar el
comportamiento de sus hijos e hijas, dando como resultado, a menudo, remordimientos
y sentimiento de autoculpa. La informacién y relaciones positivas con profesionales
podrian apoyar la comprension del comportamiento de los nifios y nifias y apoyar la
resolucion de las dificultades emocionales de los padres y madres en un intento de
conocer a sus hijos e hijas.

e Rechazo de las preocupaciones por otros: algunos padres y madres que reconocieron
diferencias fueron rechazados por algunos equipos profesionales de Atencion
Primaria. Los familiares que buscan apoyo tienen necesidad de ser asistidos por
profesionales cuando muestran preocupaciéon sobre sus hijos o hijas. Este punto
ofrece a los y las profesionales la primera oportunidad para construir una
relacion positiva con la familia.

e Dilema acerca de la bisqueda de diagndstico: los padres y madres valoran los aspectos
favorables y desfavorables de la busqueda o no de un diagndstico y pueden
beneficiarse de informacién y apoyo emocional para decidir si buscar o no buscar
un diagnodstico.
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2. Proceso de evaluacion diagnodstica

Tiempo: mientras que algunos padres y madres estuvieron satisfechos con el tiempo
de derivacién o evaluacidn, otros encontraron el proceso demasiado largo, lo que
provoco un impacto emocional en ellos. El retraso en el tiempo de evaluacion
probablemente contribuy6 a preocupaciones constantes y confusion, afiadiéndose
ademads a las dificultades emocionales de los padres y madres.

Comunicacién e interaccion con profesionales sanitarios: los padres y madres en la
mayoria de las ocasiones informaron interacciones positivas con la evaluacién por
parte de profesionales, aunque mantenian algunas reservas respecto a la capacidad
del clinico. Algunos expresaron desacuerdo en la manera en que fue comunicado
el diagnoéstico. Una buena comunicacién de los equipos profesionales tanto con los
familiares como con los nifios y nifias favorecio buenas relaciones entre familiares
y profesionales. Es probable que los padres y madres que tienen preocupacion
acerca de sus hijos o hijas se hayan cohibido ante estas relaciones y que su
desarrollo promueva un compromiso positivo en el proceso de evaluacién. Los y
las profesionales pueden evitar respuestas emocionales de familiares, como
decepciones, evitando interacciones breves, falta de empatia o sensibilidad.

Estructura y contenido de la evaluacién: los padres y madres tuvieron puntos de
vista diferentes; algunos percibieron las evaluaciones exhaustivas mientras otros se
desilusionaron por el escaso tiempo dedicado o porque no les mostraron los
registros de la evaluacion. Es probable que la familia esté mas satisfecha cuando la
evaluacién incluya mds tiempo para la construccion de relaciones entre
profesionales y el nifio o nifia y cuando se les proporcione informacion, incluyendo
la observacion de las evaluaciones.

3. Reacciones al diagnoéstico

Alivio: el diagnéstico explico las dificultades de los nifios y nifias y justifico las
preocupaciones de los padres y madres. El distrés emocional de la familia acerca
del comportamiento de sus hijos e hijas puede ser justificado por el diagndstico.

Distrés emocional: los padres y madres reaccionan con sentimiento de pérdida,
afliccion, shock, enfado y confusion, aunque previamente hayan estado preocupados.
Ademaés del alivio, o de manera alternativa, después del diagndstico, los familiares
experimentan fuertes emociones negativas, similares a la pérdida y es probable que
requieran un apoyo emocional adicional en esta etapa del proceso.

Diferencias de género: el padre parece tener mds dificultades que la madre para
entender la convivencia con un nifio o nifia con TEA. El padre puede tener
necesidad de apoyo alternativo o adicional al de la madre después del diagnédstico.
Es posible que esto se derive del sentimiento de ser excluido en la etapa temprana
del proceso y unas relaciones mads inclusivas con los equipos profesionales podrian
favorecer una adaptaciéon emocional posterior.

4. Aceptacion y adaptacion postdiagnostica

Obtencién de informacion: el aprendizaje sobre el TEA aumenta la confianza de los
padres y madres en el entendimiento del comportamiento de sus hijos e hijas y en el
desarrollo de estrategias para su atencion. La informacién acerca del TEA y
estrategias de comportamiento pueden ser claves en la mejora de la adaptacion
familiar al diagndstico y aumento de la confianza; esto probablemente reduce mas
pronto las dificultades emocionales de la percepcion del TEA como un "problema".
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Incorporacion del diagndstico a la comprension de los nifios y nifias: algunos
padres y madres analizaron la importancia de incorporar el diagndstico de TEA
como esencial en la identidad de sus hijos e hijas, en lugar de percibirlo como un
problema. La adaptacion de la percepcion del TEA como esencial para un nifio
o nifia probablemente reduce las dificultades emocionales de percepcion del
TEA como un problema.

5. Apoyo postdiagnéstico

Beneficios y aspectos positivos del apoyo: los familiares que recibieron apoyo valoraron
la informacién y el apoyo de los servicios profesionales después del diagndstico.

Relaciones continuas con los servicios y transmision de informacion después del
diagnostico beneficia la adaptacion de los padres y madres.

Carencia de apoyo postdiagndstico: algunos padres y madres se sintieron
abandonados por los servicios después del diagndstico, llevdndolos a la desilusion
y frustracién. La ruptura de relaciones e informacion después del diagndstico
aumenta respuestas emocionales como la frustracion.

Busqueda activa de apoyo: los padres y madres describieron la busqueda activa de
apoyo, pero con dificultades para lograrlo, debido a la falta de apoyo accesible. Los
padres y madres presentan un deseo activo de relaciones de las que pueden obtener
apoyo emocional y de informacion después de que su hijo o hija sea diagnosticado.

Mejoria y apoyo deseado: los padres y madres desean el apoyo de profesionales
clave durante y después del diagndstico; mejor comunicacion, continuidad y
trabajo conjunto entre los servicios; mejor disponibilidad de los equipos
profesionales; entrenamiento de profesionales en el reconocimiento y apoyo a los
nifios y nifias con TEA y mejor acceso a los servicios de cuidados temporales. Los
familiares desean apoyo y recibir recomendaciones claras, incluyendo la
transmisioén de informacién especifica en el contexto de relaciones clave, asi como
acceso a los servicios de cuidados temporales que podrian reducir probablemente
la presion emocional del cuidado de un nifio o nifia con TEA.

En 2018 1a U.S. Food and Drug Administration (FDA) publicé un informe basado en las
perspectivas de las personas con autismo, familiares, cuidadores y otros representantes de
pacientes, respecto a los efectos en la salud e impacto en la vida diaria m4s significativos y
las terapias actualmente disponibles para el autismo (122). El informe destacé los
siguientes aspectos principales de preocupacion:
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Aspectos conductuales: comportamientos que varian desde los no deseados y
posiblemente autolesivos hasta los que resultan beneficiosos y, a menudo,
calmantes, como las conductas de autoestimulacion.

Dificultades para la comunicacion, tales como expresiéon no verbal, retrasos en el
habla, incapacidad para articular palabras completamente o cambios en el tono de voz.
Los miembros de la familia también expresan dificultades para comprender las
necesidades de los seres queridos cuando tienen una capacidad de comunicaciéon
muy limitada.

Dificultades cognitivas: por ejemplo, para la realizacién de las tareas de forma
eficaz, por una velocidad de procesamiento lenta o escasa memoria de trabajo.

Dificultades para la interaccion social: aislamiento social, falta de habilidades sociales,
sentimientos de soledad no deseada.
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e Necesidad de rutinas y dificultad para adaptarse a los cambios en las rutinas o transitar
entre tareas.

e Intereses restringidos: fijacion en objetos especificos, actividades, peliculas o
programas de television, teméticas concretas de conversacion, etc.

e Sintomas adicionales: problemas de suefio (dificultades para conciliar el suefio
y permanecer dormidos durante toda la noche), sintomas gastrointestinales
(diarrea y estrefiimiento), alergias o hiperactividad extrema.
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10. Difusion e implementacion

Para facilitar la difusién e implementacion de la Actualizacion de la GPC para la Atencion
del Trastorno del Espectro Autista en la Infancia en Atencién Primaria entre las personas
implicadas, se identificaron estrategias concretas a partir de la consulta del Manual
Metodoldgico para la implementacion de GPC en el SNS (123).

Las estrategias planteadas para la difusiéon e implementacion de la guia son:

e Difusién en formato electrénico en las paginas web de los servicios de salud
y de las sociedades y asociaciones implicadas (profesionales, pacientes y familias).

e Inclusion de la guia en bases de datos recopiladoras de GPC, a nivel nacional
(GuiaSalud) e internacional.

e Realizacion de publicaciones derivadas de la guia en revistas cientificas.

¢ Envio individualizado por correo electronico a profesionales sanitarios implicados
y distribucidn a los pacientes y familiares en colaboracion con las asociaciones de
pacientes y escuelas para ciudadanos.

e Presentacion de la guia en actividades cientificas (jornadas, congresos y reuniones).
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11. Lineas de investigacion futura

A continuacion se presentan las propuestas de investigacion futura, basadas en las dreas
de incertidumbre identificadas por los miembros del GAG a lo largo del desarrollo de la
guia, de acuerdo con los objetivos de la Estrategia de Salud Mental 2022-2026, asi como
del alcance y objetivos de esta actualizacién, enfocados a proporcionar los medios
necesarios para mejorar la capacidad de reconocimiento precoz de signos de alerta de
trastornos del neurodesarrollo y también signos y sintomas de sospecha de TEA, por parte
de profesionales sanitarios de Atencion Primaria:

Estudiar las competencias profesionales necesarias y planificar acciones formativas
acordes con las necesidades detectadas en profesionales de Atenciéon Primaria y
comunitaria (medicina familiar y comunitaria, pediatria y sus areas especificas
y enfermeria de atencion primaria y comunitaria, trabajo social, farmacia comunitaria,
psicologia, terapia ocupacional) para la deteccién temprana de los trastornos del
neurodesarrollo y los signos y sintomas de sospecha de TEA, junto con la formacion
a los padres, madres y entorno familiar al inicio del diagndstico.

Llevar a cabo estudios en Atenciéon Primaria que evalien la efectividad y
rendimiento diagndstico de instrumentos de utilidad para la deteccion de trastornos
del neurodesarrollo y/o recopilacién de signos y sintomas de sospecha de TEA.

Evaluar intervenciones para mejorar la coordinaciéon y comunicacién entre los
equipos de Atencion Primaria y de Salud Mental, para hacerla més 4gil y dindmica,
de manera que pueda desarrollarse un canal continuo de comunicaciéon entre
ambos niveles.

Desarrollar y validar herramientas de evaluacion en espafiol que permitan la
deteccion de trastornos del neurodesarrollo y signos y sintomas de sospecha de TEA.

Investigar la efectividad de implementar formacién especifica de los equipos
profesionales de Atencion Primaria para el reconocimiento de los signos/sintomas
de sospecha de TEA en grupos con dificultades en el diagndstico: nifias, familias
de bajo nivel educativo, sensorial o discapacidad en el aprendizaje intelectual.

Valorar indicadores de eficacia y satisfaccion de la asistencia especifica a personas
con TEA a lo largo de las diferentes unidades que intervienen en la atencién
primaria desde su llegada y atencion en Unidades Administrativas o redes de
atencion médica integral del TEA; asi como en consulta médica (uso de lenguaje
y pictogramas, apoyo de los padres y madres).
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12. Plan de actualizaciéon

Esta previsto actualizar la guia siguiendo el procedimiento de actualizaciéon continuada
elaborado en el Programa de GPC en el SNS.

A continuacion, se describen los componentes principales de la estrategia a desarrollar

para llevar a cabo la actualizacién continuadas:
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Se ha llevado a cabo una actualizacion de la bisqueda de documentos previa a la
publicacién de la guia.

Ciclo de actualizacion y cronograma de ejecucion de las biisquedas: a partir de la
estrategia de busqueda inicial se procederd a la revision de la evidencia, realizando
el primer ciclo de actualizacién transcurridos doce meses desde la publicacion de
la GPCy los siguientes ciclos de actualizacién con una periodicidad de seis meses.
Se exploraréd la base de datos MEDLINE vy se activardn alertas en PubMed para
acelerar tanto como sea posible el proceso de identificacion de referencias.

Preguntas clinicas priorizadas para actualizacion: el GAG priorizé 2 preguntas
para la monitorizacion en cada ciclo de actualizacion, una de ellas que abordaba la
parte tedrica relacionada con los criterios de clasificacion DSM y otra mds practica
relacionada con los instrumentos utilizados en la practica clinica para la deteccién
de signos o sintomas de sospecha de TEA.

o Pregunta clinica n°2: ; Cémo se clasifica el TEA dentro del DSM-5-TR?

Se consider6 que esta pregunta, aunque no estd asociada a ninguna recomendacion,
requeriria un seguimiento al producirse frecuentes modificaciones de la clasificacion
de TEA en las actualizaciones periddicas del DSM.

o Pregunta clinica n°7: ;Qué escalas de evaluacién de sospecha de TEA son
més efectivas?

Se decidi6 monitorizar esta pregunta ante la posibilidad de aparicién de nuevos
instrumentos para la evaluacién de sospecha de TEA, al no localizar ninguna
escala u otro instrumento validado en poblacién espafiola que presentara un
rendimiento diagnoéstico suficiente como para ser considerado efectivo en alguna
etapa del proceso diagnodstico.

Listado de preguntas clinicas no priorizadas:

o (Cudl es la definicién del trastorno del espectro autista en la quinta edicidon
(texto revisado) del Manual Diagnoéstico y estadistico de Trastornos mentales
(DSM-5-TR por sus siglas en inglés) y qué cuadros clinicos incluye?

o En los nifios y nifias menores de 6 afios ;qué criterios diagndsticos debe cumplir un
cuadro clinico para clasificarlo dentro de la categoria de TEA en el DSM-5-TR?

o En nifios y nifias menores de 6 afios ;Son ttiles los criterios diagnoésticos
establecidos en los manuales DSM o CIE-11 para el diagnoéstico del TEA?

o ({Coémo debe ser el seguimiento de la salud infantil en Atencién Primaria para
detectar precozmente problemas en el desarrollo?

o (Existen sefiales de alerta/criterios de sospecha especificos de los TEA ttiles
para la deteccion precoz en Atencidén Primaria?
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o (Cudl es la edad minima en la que es posible la deteccion de signos de alerta o
sefiales de alarma que indiquen un posible TEA?

o ¢Cuales son los pasos a seguir ante la sospecha de TEA? ; Cudles son los criterios
de derivacién de los TEA? — algoritmo

o ({Como planificar la consulta de los nifios y nifias con TEA en Atencion
Primaria? y ;Qué aspectos deben ser explorados/seguidos en la consulta de
Atencion Primaria de los nifios y nifias con TEA?

e Grupo de Actualizacion de la GPC (GAG): el grupo estara integrado por el
coordinador clinico, una coordinadora metodoldgica y una experta en documentacion.
La tarea principal del GAG serd la monitorizacion de las 2 preguntas priorizadas para
actualizacion. La documentalista realizara las busquedas bibliogréficas y el registro
de las referencias recuperadas en cada ciclo de actualizaciéon. El andlisis de la
documentacion recuperada se llevard a cabo por la coordinadora metodoldgica.

e Evaluacion del impacto de la nueva evidencia: se realizard una evaluacién cualitativa
y cuantitativa y se clasificardn las referencias seleccionadas como pertinentes,
relevantes o claves. Sila nueva evidencia cumple los criterios de inclusion, se incorporaré
al perfil de evidencia elaborado previamente.

e En caso de que la evidencia sea considerada relevante o clave se consultaré con el
coordinador clinico para valoracion de potenciales sefiales de actualizacion. La
deteccion de posible evidencia clave que pudiera modificar la recomendacién en
fuerza o direccion requerird la convocatoria del GAG para consideracion de la
vigencia o modificacion de la recomendacion.

e Con una periodicidad anual, cada 2 ciclos de actualizacion, el GAG revaluara la
necesidad de seguimiento tanto de las preguntas que no fueron seleccionadas para
ser monitorizadas como de las que silo fueron, mediante los criterios de priorizacion,
teniendo en cuenta factores como el volumen y patrén de publicaciones, la
relevancia de la pregunta para la préctica clinica, la inclusiéon de recomendaciones
débiles segtin el método GRADE asi como la disponibilidad de recursos.

e (Cada 3 aifios, transcurridos 6 ciclos de actualizacién, el GAG revisara el alcance
de la GPC.

Las actualizaciones se realizardn sobre la version electrénica de la guia, disponible en la
URL: http://www.guiasalud.es
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Anexos

Anexo 1. Glosario, acronimos y siglas

Glosario

Para la elaboracién del glosario se han consultado los siguientes documentos: Proceso
asistencial integrado del trastorno del espectro autista, consejeria de Salud, Junta de
Andalucia; Asociacion espafiola de pediatria de Atencion Primaria; Guia New Zealand
2016 y Guia NICE CG128 2017.

Alto funcionamiento: término utilizado para referirse a personas con un funcionamiento
cognitivo elevado, establecido por un test de inteligencia (indicado generalmente por una
puntuacion en el CI igual o mayor a 70) o en el contexto de un diagndstico de autismo de
alto funcionamiento o sindrome de Asperger. Al no considerarse el Sindrome de Asperger
como un diagnéstico separado en el DSM-5, puede que estas distinciones no sean
utilizadas en la clinica.

Atencién temprana: conjunto de actuaciones, dirigidas a la poblacién infantil de 0-6 afios,
a la familia y al entorno, con la finalidad de prevenir y detectar de forma precoz la
aparicion de cualquier alteracion en el desarrollo, o el riesgo de padecerla, realizando, en
aquellos casos que lo precisen, una intervencion integral dirigida a potenciar capacidades,
para evitar o minimizar el agravamiento de una posible deficiencia.

Atencién conjunta: es la capacidad y/o conjunto de conductas dirigidas a regular y compartir
la atencion sobre algo con otras personas; incluye el mirar adonde mira o sefiala otra persona,
sefialar o mostrar.

Discapacidad: condiciéon bajo la cual ciertas personas presentan alguna deficiencia fisica,
mental, intelectual o sensorial que, a largo plazo, al interactuar con diversas barreras, puedan
impedir su participacion plena y efectiva en la sociedad, en igualdad de condiciones con las
demas. (Convencion sobre los derechos de las personas con discapacidad. OMS, 2006).

Ecolalia: frecuente repeticion de un conjunto de palabras y frases.

Estereotipia: movimientos espontaneos, sin propoésito final, tales como acunarse, sacudidas
de manos, etc.

Funciones pragmaticas y de comunicacion social del lenguaje: se refiere al uso del lenguaje
y habilidades comunicativas en contextos sociales, y a las habilidades no verbales usadas
para comunicar y regular la interaccion, por ejemplo: capacidad para manejarse en el
intercambio conversacional, interpretar adecuadamente el lenguaje no literal (humor,
ironia), conciencia de la necesidad de cambios de registro en funcién del interlocutor
(profesor, compaiiero...), capacidad para modular el tono y el volumen, utilizacién de la
comunicacién no verbal (cambios de la mirada para comunicar intencién o compartir la
atencion, posicion corporal u otros gestos).

Intencionalidad interactiva y reciprocidad: aptitud para interactuar de un modo intencional
con un proposito reciproco, tanto iniciando el intercambio, como respondiendo a las sefiales
del otro.
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Juego de simulacion social: acciones lidicas en las cuales el nifio o la nifia actia como si
fuera otra persona.

Juego de simulacion funcional: acciones lidicas mediante las cuales el nifio o la nifia utiliza
objetos, o sus miniaturas, como si realmente estuviera realizando la funcién para la que
sirven. (por ejemplo, juego de hacer comidita).

Literalidad: tendencia a interpretar lo comunicado por el otro basandose sélo en el significado
literal de las palabras, sin tener en cuenta el lenguaje no verbal, l1a entonacion, la prosodia,
que aportan datos importantes sobre el verdadero significado de lo emitido. No comprension
de dobles significados y su aplicacion.

Protodeclarativos: conductas comunicativas previas a la aparicion del lenguaje oral, mediante
las cuales el nifio o nifia comparte con el otro su interés respecto a algo (por ejemplo, sefialar
con el dedo hacia el avién que va por el cielo).

Protoimperativos: conductas comunicativas previas a la aparicion del lenguaje oral,
mediante las cuales el nifio o nifia realiza una peticion al otro (por ejemplo, sefialar con el
dedo el juguete deseado).

Seguimiento de la mirada: capacidad de dirigir la mirada hacia un punto concreto, al cual
otro esta mirando (por ejemplo, una persona le dice al nifio o nifia “jmira, un coche!”
y el nifio o nifia dirige su mirada hacia el coche, es decir, hacia el objeto que ella mira
y no hacia ella simplemente).
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Abreviaturas

ADOS:

ASDEU:
AVAC:
BDCAP:
BPC:
CARS:

CDC:
CIAP:
CIF:

CHAT:

CIE:

DDST:

DSM:

ECA:
ENSE:
EPINED:
ESCAP:

EtD:

ETS:

FDA:
GEG:
GBD:

GPC:
GRADE:
LGG:

M-CHAT:
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Autism Diagnostic Observation Schedule
(Programa de Observacion Diagnostica de Autismo).

Autism Spectrum Disorder in Europe.

Afios de Vida Ajustados por Discapacidad.
Base de Datos Clinicos de Atencion Primaria.
Buenas Practicas Clinicas.

Childhood Autism Rating Scale
(Escala de Valoracion de Autismo Infantil).

Center for Disease Control and Prevention.

Clasificacion Internacional de Atencidén Primaria.

Clasificacion Internacional del Funcionamiento, de la Discapacidad

y la Salud.

Checklist for Autism in Toddlers
(Lista de Comprobacion de Autismo en Nifios y Nifas)

Clasificacion Internacional de Enfermedades
(ICD: International Classification of Diseases).

Denver Devopmental Screening Test
(Test Denver de Cribado de Desarrollo).

Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders
(Manual Diagnostico y Estadistico de Trastornos Mentales).

Ensayo Controlado Aleatorizado.
Encuesta Nacional de Salud de Espaiia.
Neurodevelopmental Disorders Epidemiological Research Project.

European Society for Child and Adolescent Psychiatry
(Sociedad Europea de Psiquiatria Infantil y Adolescente).

Evidence to Decision
(de la Evidencia a la Decision).

Evaluacion de Tecnologias Sanitarias.
Food and Drug Administration.
Grupo Elaborador de la Actualizacién de la Guia.

Global Burden of Disease
(Carga Global de Enfermedad)

Guia de Practica Clinica.

Grading of Recommendations Assessment, Development and Evaluation.

Living Guideline Group (Grupo de Guia “Living”),
Modiffied Checklist for Autism in Toddlers

(Lista Modificada de Comprobacion para Autismo en Nifios y Nifas).
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M-CHAT R/F: Modified Checklist for Autism in Toddlers Revised with Follow Up
(Lista de Comprobacion Modificada para Autismo en Nifios y Nifias
Revisada con Entrevista de Seguimiento).

NANDA: North American Nursing Diagnosis Association
(Asociacion Norteamericana de Diagnéstico en Enfermeria).
NIC: Nursing Interventions Classification
(Clasificacion de Intervenciones en Enfermeria).
NICE: National Institute for Health and Clinical Excellence
(Instituto Nacional de Salud y Excelencia Clinica).
NOC: Nursing Outcomes Classification
(Clasificacion de Desenlaces en Enfermeria).
OMS: Organizaciéon Mundial de la Salud.
(WHO: World Health Organization).
PEDS: Parent’s Evaluation of Development Status
(Evaluacion del Estado de Desarrollo por los Padres y Madres).
RS: Revision Sistemadtica.
SCQ: Social Communication Questionnaire

(Cuestionario de Comunicacién Social).

SIGN: Scottish Intercollegiate Guidelines Network
(Red Escocesa de Guia Intercolegiales).
SNS: Sistema Nacional de Salud.
TEA: Trastorno del Espectro Autista.
USPSTF: US Preventive Services Task Force
(Grupo de Trabajo de Servicios Preventivos de EE. UU.).
VPP: Valor Predictivo Positivo.
VPN: Valor Predictivo Negativo.
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Anexo 2. Tablas, instrumentos y escalas de evaluacion

Resumen de criterios diagnodsticos de DSM (version IV y 5)
y codificacién CIE-10 y CIE-11

Criterios diagndsticos

DSM-IV-TR
Ndmero de criterios: 12
Criterios minimos: 3

Clasificado dentro de trastornos generalizados del desarrollo (5 categorias):
1. Trastorno autista, autismo infantil o Sindrome de Kanner
2. Trastorno de Asperger o Sindrome de Asperger

Nudmero de criterios: 7
Criterios minimos: 5
Dominios: 3

Dominios: 3 3. Trastorno de Rett o Sindrome de Rett

4. Trastorno desintegrativo infantil o Sindrome de Heller

5. Trastorno generalizado del desarrollo no especificado
DSM-5 Clasificacion dentro de trastornos generalizados del desarrollo:

Trastorno del espectro de autismo. (Se corresponde con el codigo F84.0
del CIE-10)

Dominio interaccion social
Minimo requerido: 3

A.

A1 (1D en DSM-IV).

A2 (1A en DSM-IV).

A3 (1B en DSM-IV)

Minimo: 22 de 4

B.

B1 (3C en DSM-IV)
B2 (3B en DSM-1V)
B3 (3A en DSM-IV)
B4

Criterios adicionales

C. Los sintomas deben estar presentes en el periodo de desarrollo precoz,
aunque pueden no manifestarse hasta que las demandas sociales
exceden las capacidades limitadas o puede estar enmascarado por
estrategias aprendidas en fases posteriores de la vida

D. Los sintomas causan alteracion clinicamente significativa en el area
social, ocupacional u otras importantes areas del funcionamiento actual

E. Estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad intelectual
(trastorno del desarrollo intelectual) o por el retraso global del desarrollo.
La discapacidad intelectual y el trastorno del espectro del autismo con
frecuencia coinciden
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Criterios diagnosticos

ICD-10 F84: Trastornos generalizados del desarrollo
F84.0: Trastorno autista
Definicidn: Un tipo de trastorno generalizado del desarrollo que se define
como: a) presencia de desarrollo anormal o deteriorado que se manifiesta
antes de los 3 afios y b) unas caracteristicas de funcionamiento anormal
en las 3 areas psicopatoldgicas: reciprocidad en la interaccion social,
comunicacién y comportamiento restrictivo, estereotipado y repetitivo.
Ademas de estas caracteristicas diagnésticas especificas, son comunes
una serie de problemas no especificos, como fobias, trastornos del suefio
y alimentacion, rabietas y autoagresiones.
Autismo infantil
Psicosis infantil
Sindrome de Kanner
Trastorno del espectro autista
Excluye
F84.2 Sindrome de Rett
F84.5: Sindrome de Asperger
F84.3 Otro tipo de trastorno desintegrativo infantil (demencia infantil,
psicosis desintegrativa, psicosis simbiética, sindrome de Heller)
F84.8 Otros trastornos generalizados del desarrollo (trastorno de hiperactividad
asociado con discapacidad intelectual y movimientos estereotipados)
F84.9 Trastorno generalizado del desarrollo no especificado (autismo atipico)
ICD-11 6A: Trastornos del neurodesarrollo

6A02: Trastorno del espectro de autismo

Propone una subdivision basada en la presencia o no de trastorno del
desarrollo intelectual (TDI) y deficiencia funcional del lenguaje (DFL)

6A02.0: sin TDI y con deficiencia leve o nula del LF
6A02.1 TDI sin DLF

6A02.2 DFL sin TDI

6A02.3 TDI + DLF

6A02.5 TDI con ausencia de DLF)

6A02.Y Categoria residual del tipo “otro/a especificado/a”
6A02.Z Categoria residual del tipo “sin especificacion”

Excluye
Sindrome de Rett (LD90.4)
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Senales de alerta

Seiales de alerta inmediata. Compendio de senales de alerta de TEA segun periodos de edad

SENALES DE ALERTA INMEDIATA

¢ No balbucea, no hace gestos (sefialar, decir adiés con la mano) a los 12 meses
¢ No dice palabras sencillas a los 18 meses

¢ No dice frases espontaneas de dos palabras (no ecoldlicas) a los 24 meses

¢ Cualquier pérdida de habilidades del lenguaje o a nivel social a cualquier edad

COMPENDIO DE SENALES DE ALERTA DE TEA SEGUN PERIODOS DE EDAD

Nota: En cualquier edad se pueden presentar los signos establecidos en las etapas previas. Estos factores de forma
aislada no indican TEA. Deben alertar a los y las profesionales del riesgo de TEA, de forma que la derivacién dependera
de la situacion en su conjunto. Tampoco pueden interpretarse desde el punto de vista evolutivo del TEA, sino como
posibles signos que podemos encontrarnos en personas evaluadas en las edades referenciadas.

Antes de los 12 meses

¢ Poca frecuencia del uso de la mirada dirigida a personas

¢ No muestra anticipacion cuando va a ser cogida

¢ Falta de interés en juegos interactivos simples como el “cucu-tras” o el “toma y daca”
¢ Falta de sonrisa social

¢ Falta de ansiedad ante los extrafios sobre los 9 meses

Después de los 12 meses

¢ Menor uso del contacto ocular

¢ No responde a su nombre

¢ No sefiala para “pedir algo” (protoimperativo)

¢ No muestra objetos

¢ Respuesta inusual ante estimulos auditivos

¢ Falta de interés en juegos interactivos simples como el “cucu-tras” o el “toma-dame”
¢ No mira hacia donde otros sefialan

¢ Ausencia de imitacion espontanea

¢ Ausencia de balbuceo social/comunicativo como si conversara con el adulto

Entre los 18 y 24 meses

¢ No sefiala con el dedo para “compartir un interés” (protodeclarativo)
¢ Dificultades para seguir la mirada de la persona adulta

¢ No mirar hacia donde otros sefialan

¢ Retraso en el desarrollo del lenguaje comprensivo y/o expresivo

¢ Falta de juego funcional con juguetes o presencia de formas repetitivas de juego con objetos
(ej. alinear, abrir y cerrar, encender y apagar, etc.)

¢ Ausencia de juego simbdlico

¢ Falta de interés en otros nifios y nifias o hermanos y hermanas

¢ No suele mostrar objetos

¢ No responde cuando se le llama

¢ No imita ni repite gestos o acciones que otros hacer (ej. muecas, aplaudir)
e Pocas expresiones para compartir afecto positivo

* Antes usaba palabras, pero ahora no (regresion en el lenguaje)
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A partir de los 36 meses

Comunicacién

¢ Ausencia o retraso en el lenguaje o déficit en el desarrollo del lenguaje no compensado por otros
modos de comunicacion

¢ Uso estereotipado o repetitivo del lenguaje como ecolalia o referirse a si mismo en 2.2 0 3.2 persona
¢ Entonacion anormal
e Pobre respuesta a su nombre

¢ Déficit en la comunicacion no verbal (no sefalar y dificultad para compartir un “foco de atencion”
con la mirada)

e Fracaso en la sonrisa social para compartir placer y responder a la sonrisa de otras personas

e Consigue cosas por si mismo, sin pedirlas

¢ Antes usaba palabras, pero ahora no

¢ Ausencia de juegos de representacion o imitacion social variados y apropiados al nivel de desarrollo

Alteraciones sociales
¢ Imitacién limitada (ej. aplaudir) o ausencia de acciones con juguetes o con otros objetos
¢ No “muestra” objetos a los demas
¢ Falta de interés o acercamientos extrafios a los nifios y nifias de su edad
¢ Escaso reconocimiento o respuesta a la felicidad o tristeza de otras personas
¢ No se une a otros en juegos de imaginacién compartidos
¢ Fracaso a la hora de iniciar juegos simples con otros o participar en juegos sociales sencillos
e Preferencia por actividades solitarias
¢ Relaciones extrafias con personas adultas desde una excesiva intensidad a una llamativa indiferencia
¢ Escasa utilizacion social de la mirada

Alteraciones de los intereses, actividades y conductas
e Insistencia en rutinas y/o resistencia a los cambios en situaciones poco estructurada
¢ Juegos repetitivos con juguetes (alinear objetos, encender y apagar luces, etc.)
¢ Apego inusual a algun juguete u objeto que siempre lleva consigo que interfiere en su vida cotidiana
 Hipersensibilidad a los sonidos, al tacto y ciertas texturas
¢ Respuesta inusual al dolor
¢ Respuesta inusual ante estimulos sensoriales (auditivos, olfativos, visuales, tactiles y del gusto)
¢ Patrones posturales extrafios como andar de puntillas
¢ Estereotipias 0 manierismos motores

Deteccion a partir de los 5 afios”

Alteraciones de la comunicaciéon

¢ Desarrollo deficiente del lenguaje, que incluye mutismo, entonacién rara o inapropiada, ecolalia,
vocabulario inusual para su edad o grupo social

¢ En los casos en que no hay deficiencias en el desarrollo del lenguaje existe uso limitado del lenguaje
para comunicarse y tendencia a hablar espontaneamente soélo sobre temas especificos de su interés
(lenguaje fluido, pero poco adecuado al contexto)

Alteraciones sociales
e Dificultad para unirse al juego de los otros nifios y nifias o intentos inapropiados de jugar conjuntamente
¢ Limitada habilidad para apreciar las normas culturales (en el vestir, estilo del habla, intereses, etc.)
¢ Los estimulos sociales le producen confusion o desagrado
¢ Relacién con personas adultas inapropiada (demasiado intensa o inexistente)

e Muestra reacciones extremas ante la invasion de su espacio personal o mental (resistencia intensa
cuando se le presiona con consignas distintas a su foco de interés)
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Deteccion a partir de los 5 afos” (continuacion)

Limitacion de intereses, actividades y conductas

¢ Ausencia de flexibilidad y juego imaginativo cooperativo, aunque suela crear solo/a ciertos
escenarios imaginarios (copiados de los videos o dibujos animados)

e Dificultad de organizacién en espacios poco estructurados

¢ Falta de habilidad para desenvolverse en los cambios o situaciones poco estructuradas, incluso en aquellas
en las que los nifios y nifias disfrutan como excursiones del colegio, cuando falta una profesora, etc.

¢ Acumula datos sobre ciertos temas de su interés de forma restrictiva y estereotipada

Otros rasgos

¢ Perfil inusual de habilidades y puntos débiles (habilidades sociales y motoras escasamente
desarrolladas, torpeza motora gruesa)

¢ Mientras que el conocimiento general, la lectura o el vocabulario pueden estar por encima de la edad
cronoldgica o mental

e Cualquier historia significativa de pérdida de habilidades

¢ Ciertas areas de conocimientos pueden estar especialmente desarrolladas, mostrando habilidades
sorprendentes en areas como matematicas, mecanica, musica, pintura, escultura

" Las sefiales de alarma a partir de los 5 afios de edad estan mas orientadas a aquellos casos que han podido pasar
desapercibidos en evaluaciones anteriores por ser cuadros de TEA con menos afectacion como el caso del Asperger
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Tabla Haizea-Llevant (GPC para el manejo de personas con TEA en Atencién Primaria 2009, colores modificados de la tabla original) (124,125)
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Normas de interpretacién de la tabla de desarrollo Haizea-Llevant:

La tabla esta dividida en cuatro areas, sociabilidad, lenguaje, manipulacion y postural, con diferentes pruebas para cada una de ellas. Estas pruebas estan representadas
en la tabla en forma de barras horizontales de color rosa claro y oscuro que indican el porcentaje de nifios o nifias que ejecutan una accion.

El inicio de la barra (rosa claro) indica el 50 % de los nifios y nifias, el cambio de color (rosa medio) indica un 75 % y el final de la misma indica que a esa edad el 95 %
de los nifios y nifias ya hacen la accion estudiada.

Encontramos también en la tabla unos signos de alerta representados como lineas de color rosa oscuro.
El orden correcto de valoracion de la tabla es “leyéndola” de izquierda a derecha y de arriba abajo.
Trazar una raya vertical que corresponda a la edad en meses del nifio o nifia (ajustado por debajo de 18 meses de edad en aquellos casos de prematuridad)
Preguntar a los familiares y comprobar, en su caso, si realiza:
a) Aquellos elementos situados a la izquierda de la linea trazada.
b) Aquellos elementos que dicha linea atraviesa.

El examinador o examinadora valorara la falta de adquisicion de dichos elementos, en todas o alguna de las areas, asi como la presencia de signos de alerta, para
determinar la necesidad de otros estudios diagndsticos.

Traduccion del Instrumento PEDS (Parent’s Evaluation of Development Status) Preguntas exploratorias sobre las preocupaciones de los padres
y madres sobre el desarrollo de sus hijos e hijas (126)

Preguntas

e Por favor, diganos si le preocupa algo de la manera en que su hijo/a esta
aprendiendo, se desarrolla o se comporta

¢ Le preocupa cédmo se comporta su hijo/a?

e ;Le preocupa como su hijo/a habla y emite los sonidos al hablar? ¢ Le preocupa como su hijo/a se relaciona con otras personas?

e ;Le preocupa como su hijo/a entiende lo que le dicen? ¢Le preocupa cémo su hijo/a esta aprendiendo a hacer cosas por si mismo?

¢ ;Le preocupa como su hijo/a esta adquiriendo habilidades en la guarderia o en

e ;Le preocupa como su hijo/a usa las manos y dedos para hacer las cosas? ol colegio?

e ;Le preocupa como su hijo/a utiliza las piernas y los brazos para hacer las cosas? | e Por favor, diganos cualquier otra preocupacion al respecto
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Cuestionario M-CHAT revisado de deteccion del autismo en nifios y nifias pequefos con

entrevista de seguimiento (M-CHAT-R/F)™

(No se incluyen las preguntas de confirmacion para cada item que haya obtenido una respuesta positiva.

El M-CHAT-R/F completo con todas las preguntas de verificacion para todos los items esta en
https://mchatscreen.com/wp-content/uploads/2015/05/M-CHAT-R_F_Spanish_Spain.pdf)

Por favor responda a estas preguntas sobre su hijo/a. Tenga en cuenta como su hijo/a se comporta habitualmente.
Si usted ha visto a su hijo/a comportarse de una de estas maneras algunas veces, pero no es un comportamiento

habitual, por favor responda no. Seleccione, rodeando con un circulo. Muchas gracias

1. Si usted seiiala algo al otro lado de la habitacion, ¢su hijo/a lo mira?

o que le haga “el caballito” sentandole en sus rodillas)

(por ejemplo, si usted sefala a un juguete, un peluche o un animal, ¢ su hijo/a lo mira?) Sl | NO
2. ;Alguna vez se ha preguntado si su hijo/a es sordo/a? Si | NO
3. ¢Su hijo/a juega juegos de fantasia o imaginacion? (por ejemplo, “hace como que” bebe si | NO
de una taza vacia, habla por teléfono o da de comer a una muieca o peluche...)
4. ; A su hijo le gusta subirse a cosas? (por ejemplo, a una silla, escaleras o tobogan...) si | NO
5. ¢Hace su hijo/a movimientos inusuales con sus dedos cerca de sus ojos? si | NO
(por ejemplo, ; mueve sus dedos cerca de sus ojos de manera inusual?)
6. ¢Su hijo/a senala con un dedo cuando quiere pedir algo o pedir ayuda? si | NO
(por ejemplo, ¢seiala un juguete o algo de comer que esta fuera de su alcance?)
7. Su hijo/a seiala con un dedo cuando quiere mostrarle algo que le llama la atenciéon? si | NO
(por ejemplo, senala un avion en el cielo o un camiéon muy grande en la calle)
8. ¢Su hijo/a se interesa en otros niflos? (por ejemplo, ; mira con atencién a otros nifnos, si | NO
les sonrie o se les acerca?)
9. ¢ Su hijo/a le muestra cosas acercandolas o levantandolas para que usted ’
las vea — no para pedir ayuda sino solamente para compartirlas con usted? Sl | NO
(por ejemplo, le muestra una flor o un peluche o un coche de juguete)
10. ¢ Su hijo/a responde cuando usted le llama por su nombre? (por ejemplo, i se vuelve, si | NO
habla o balbucea, o deja de hacer lo que estaba haciendo para mirarle?)
11. ¢ Cuando usted sonrie a su hijo/a, él o ella también le sonrie? Si | NO
12. ¢ Le molestan a su hijo/a ruidos cotidianos? (por ejemplo, ¢la aspiradora o la musica, si | NO
incluso cuando esta no esta exceSlvamente alta?)
13. ¢ Su hijo/a camina solo? si | NO
14. ¢ Su hijo/a le mira a los ojos cuando usted le habla, juega con él o ella, o lo viste? Si | NO
15. ¢ Su hijo/a imita sus movimientos? (por ejemplo, ¢ decir adiés con la mano, aplaudir si | NO
o algun ruido gracioso que usted haga?)
16. Si usted se gira a ver algo, ¢ su hijo/a trata de mirar hacia lo que usted esta mirando? si | NO
17. ¢ Su hijo/a intenta que usted le mire/preste atencion? (por ejemplo, busca que usted si | NO
le haga un cumplido, o le dice “mira” o "mirame")
18. ¢Su hijo/a le entiende cuando usted le dice que haga algo? (por ejempilo, si usted no si | NO
hace gestos, ¢ su hijo/a entiende “pon el libro encima de la Sllla” o “trdeme la manta”?)
19. Si algo nuevo pasa, ¢su hijo/a le mira para ver como usted reacciona al respecto? si | NO
(por ejemplo, si oye un ruido extrafio o ve un juguete nuevo, ¢ se gira a ver su cara?)
20. Le gustan a su hijo/a los juegos de movimiento? (por ejemplo, le gusta que le balancee, si | NO

Puntuacion total

©2009 Diana Robins, Deborah Fein y Marianne Barton. Traduccién y adaptacion en Espafia: Grupo Estudio M-CHAT Esparia.
Quienes estén interesados en la reproduccion del M-CHAT-R/F impreso (por ejemplo, en un libro o articulo de revista)
0 por via electrénica para su uso por otros (por ejemplo, como parte de la historia clinica digital u otros paquetes de software),
deben ponerse en contacto con Diana Robins para solicitar permiso (mchatscreen2009@gmail.com), o con quienes,

en su caso, ostenten los derechos correspondientes
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Algoritmo de Puntuacién

Para todos los items, excepto el 2, 5y 12, la respuesta "NO " indica riesgo de TEA.
Para los items 2, 5, y 12, "Si " indica riesgo de TEA.

El siguiente algoritmo potencia las propiedades psicométricas del MCHAT-R:

BAJO RIESGO: Puntuacion total entre 0 — 2.
Si el nifio es menor de 24 meses, repetir MCHAT-R a los 24m. Ninguna otra medida necesaria a menos que
la vigilancia del desarrollo indique riesgo de TEA.

RIESGO MEDIO: Puntuacion total entre 3 - 7.

Administrar la entrevista de seguimiento (segunda etapa = M-CHAT-R/F) para obtener informacién adicional
acerca de las respuestas de riesgo. Si la puntuacion M-CHAT-R/F se mantiene en 2 o superior, el nifio o
nifia ha resultado positivo. Medida necesaria: remita al nifio o nifia para una evaluacién diagnoéstica y para
determinar necesidad de atencién temprana. Si la puntuacion es 0 - 1, el nifio o nifia ha resultado negativo.
Ninguna otra medida es necesaria a menos que la vigilancia del desarrollo indique riesgo de TEA. El nifio
o nifia debe seguir vigilado en futuras visitas del programa de salud infantil.

RIESGO ALTO: Puntuacién total entre 8 - 20.
Es aceptable prescindir de la entrevista de seguimiento y se debe remitir el caso de inmediato para
evaluacion diagnéstica y para determinar necesidad de intervencion temprana.
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Entrevista de seguimiento al M-CHAT R/F (hoja de puntuacion)
Por favor tenga en cuenta: Sl / NO han sido sustituidos por Pasa / No pasa

1. Si usted senala algo al otro lado de la habitacién, ¢su hijo/a lo mira?

(por ejemplo, si usted senala a un juguete, un peluche o un animal, ¢ su hijo/a lo mira?) Pasa | No pasa
2. ; Alguna vez se ha preguntado si su hijo/a es sordo/a? Pasa | No pasa
3. ¢Su hijo/a juega juegos de fantasia o imaginacion? (por ejemplo, “hace como que” Pasa | No pasa
bebe de una taza vacia, habla por teléfono o da de comer a una muiieca o peluche...) P
4. ; A su hijo le gusta subirse a cosas? (por ejemplo, a una silla, escaleras, o tobogan...) | Pasa | No pasa
5. ¢Hace su hijo/a movimientos inusuales con sus dedos cerca de sus ojos? Pasa | No pasa
(por ejemplo, ; mueve sus dedos cerca de sus ojos de manera inusual?) P
6. ¢ Su hijo/a sefala con un dedo cuando quiere pedir algo o pedir ayuda?
(por ejemplo, ¢ sefala un juguete o algo de comer que esta fuera de su Pasa | No pasa
alcance?)
7. Su hijo/a sefiala con un dedo cuando quiere mostrarle algo que le llama la atencién? Pasa | No pasa
(por ejemplo, sefnala un avidn en el cielo o un camién muy grande en la calle) P
8. ¢ Su hijo/a se interesa en otros nifios? (por ejemplo, ¢ mira con atencion a otros Pasa | No pasa
nifios, les sonrie o se les acerca?) P
9. ¢ Su hijo/a le muestra cosas acercandolas o levantandolas para que usted
las vea — no para pedir ayuda sino solamente para compartirlas con usted? Pasa | No pasa
(por ejemplo, le muestra una flor o un peluche o un coche de juguete)
10. ¢ Su hijo/a responde cuando usted le llama por su nombre? (por ejemplo, se vuelve, Pasa | No pasa
¢habla o balbucea, o deja de hacer lo que estaba haciendo para mirarle?) P
11. ¢ Cuando usted sonrie a su hijo/a, él o ella también le sonrie? Pasa | No pasa
12. ¢ Le molestan a su hijo/a ruidos cotidianos? (por ejemplo, ¢ la aspiradora o la musica, Pasa | No pasa
incluso cuando esta no esta excesivamente alta?) P
13. ¢ Su hijo/a camina solo? Pasa | No pasa
14. ; Su hijo/a le mira a los ojos cuando usted le habla, juega con él o ella, o lo viste? | Pasa | No pasa
15. ¢ Su hijo/a imita sus movimientos? (por ejemplo, ¢decir adiés con la mano, Pasa | No pasa
aplaudir o algun ruido gracioso que usted haga?) P
16. Si usted se gira a ver algo, ¢ su hijo/a trata de mirar hacia lo que usted esta mirando? | Pasa | No pasa
17. ¢ Su hijo/a intenta que usted le mire/preste atencion? (por ejemplo, busca que usted Pasa | No pasa
le haga un cumplido, o le dice “mira” 6 "mirame") P
18. ¢ Su hijo/a le entiende cuando usted le dice que haga algo?
(por ejemplo, si usted no hace gestos, ¢su hijo/a entiende “pon el libro encima Pasa | No pasa
de la silla” o “traeme la manta”?)
19. Si algo nuevo pasa, ¢ su hijo/a le mira para ver como usted reacciona al respecto? Pasa | No pasa
(por ejemplo, si oye un ruido extrafio o ve un juguete nuevo, ¢ se gira a ver su cara?) P
20. Le gustan a su hijo/a los juegos de movimiento? (por ejemplo, le gusta que le Pasa | No pasa
balancee, o que le haga “el caballito” sentandole en sus rodillas) P
Puntuacion total
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Escala auténoma para la deteccion del autismo de alto nivel de funcionamiento (95)
Instrucciones para la aplicacion

El proceso de validacion de la escala Auténoma fue realizado sobre una poblacion de 109 personas entre
5—-31 afios en tres grupos: uno compuesto por nifios y jévenes diagnosticados de trastorno de Asperger,
otro de autismo no asociado a discapacidad intelectual, y otro con trastorno por déficit de atencion con
hiperactividad. Los resultados estimaron una sensibilidad entre 97,8 % y 100 % y una especificidad entre
98,9y 72 % para los puntos de corte 37 y 36 respectivamente, con un 30,2 % de falsos positivos en el punto
de corte 36. Los autores aconsejaron la derivacion a partir del punto de corte de 36. La correlacioén interjueces
(0,83) y test-retest (0,94 para los padres y madres y 0,97 para los profesores) dieron resultados positivos (93).

Cada uno de los enunciados que va a leer a continuacion describe formas de ser y comportarse que podrian
ser indicativos de autismo. Estas personas suelen presentar, de un modo u otro, caracteristicas como las
que aqui se recogen, especialmente a partir de los 6 afios.

Le rogamos que lea detenidamente cada enunciado, y que estime en qué medida ha observado los
siguientes comportamientos en la persona sobre la que va a informar, marcando la respuesta apropiada
con los criterios siguientes:

1) Si el comportamiento descrito en el enunciado no corresponde en absoluto con las caracteristicas de
la persona sobre la que informa, conteste marcando el espacio dedicado a la categoria “Nunca”.

2) Si algunas veces ha observado esas caracteristicas, aunque no sea lo habitual, marque en el espacio
correspondiente a “Algunas veces”.

3) Si el comportamiento descrito es habitual, conteste “Frecuentemente”.

4) Si generalmente se comporta como se describe en el enunciado, hasta el punto de que cualquiera
esperaria que se comporte asi, conteste “Siempre”.

5) Puede ocurrir que algunas descripciones se refieran a comportamientos que se producen en situaciones
en las que usted no ha estado presente nunca; por ejemplo:

“Come sin ayuda de nadie”, es un comportamiento que solo ha podido observar si ha tenido la oportunidad
de estar presente a la hora de comer. Si se encuentra ante este caso, conteste “No observado”.
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iTEMS

Algunas veces
Frecuentemente
No observado

Nunca
Siempre

1. Tiene dificultades para realizar tareas en las que es
especialmente importante extraer las ideas principales del
contenido y obviar detalles irrelevantes (p. €j., al contar una
pelicula, al describir a una persona...)

2. Muestra dificultades para entender el sentido final de expresiones
no literales tales como bromas, frases hechas, peticiones mediante
preguntas, metaforas, etc.

3. Prefiere hacer cosas solo antes que con otros (p. €j., juega solo o
se limita a observar como juegan otros, prefiere hacer solo los
trabajos escolares o las tareas laborales)

4. Su forma de iniciar y mantener las interacciones con los demas
resulta extrafa

5. Manifiesta dificultades para comprender expresiones faciales sutiles
que no sean muy exageradas

6. Tiene problemas para interpretar el sentido adecuado de palabras o
expresiones cuyo significado depende del contexto en que se usan

7. Carece de iniciativa y creatividad en las actividades en que participa

8. Hace un uso estereotipado o peculiar de férmulas sociales en la
conversacion (p.gj., saluda o se despide de un modo especial o
ritualizado, usa formulas de cortesia infrecuentes o impropias...)

9. Le resulta dificil hacer amigos

10. La conversacién con él/ella resulta laboriosa y poco fluida
(p-€j., sus temas de conversacion son muy limitados, tarda
mucho en responder o no responde a comentarios y preguntas
que se le hacen, dice cosas que no guardan relacion con lo que
se acaba de decir...)

11. Ofrece la impresion de no compartir con el grupo de iguales
intereses, gustos, aficiones, etc.

12. Tiene dificultades para cooperar eficazmente con otros

13. Su comportamiento resulta ingenuo (no se da cuenta de que le
engafan ni de las burlas, no sabe mentir ni ocultar informacion,
no sabe disimular u ocultar sus intenciones...)

14. Hace un uso idiosincrasico de las palabras (p.€j., utiliza palabras
poco habituales o con acepciones poco frecuentes, asigna
significados muy concretos a algunas palabras)

15. Los demas tienen dificultades para interpretar sus expresiones
emocionales y sus muestras de empatia

16. Tiene dificultades para entender situaciones ficticias (peliculas,
narraciones, teatro, cuentos, juegos de rol...)

17. Realiza o trata de imponer rutinas o rituales complejos que
dificultan la realizacién de actividades cotidianas

18. En los juegos, se adhiere de forma rigida e inflexible a las reglas
(p.€j., no admite variaciones en el juego, nunca hace trampas
y es intolerante con las de los demas)

PUNTUACION PROMEDIO

PUNTUACION DIRECTA TOTAL:
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