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Resumen

Introduccion. Los pacientes con trastornos del espectro autista (TEA) presentan gran heterogeneidad en sus caracte-
risticas comportamentales, cognitivas, médicas y psiquiatricas. En nuestro medio, no existe una descripcién de tales
variables. Si bien otros estudios han descrito un perfil clinico caracteristico, es necesario conocer nuestra poblacién
blanco.

Objetivo. Caracterizar clinicamente los pacientes con diagnéstico de TEA de dos centros de referencia, en Bogota.

Pacientes y métodos. Estudio retrospectivo observacional y descriptivo de serie de casos documentados en histo-
rias clinicas de enero de 2010 a enero de 2014. Se revisaron las historias clinicas de todos los pacientes con TEA
confirmada por diagnéstico, incluyendo datos sociodemograficos, antecedentes personales y familiares, asi como
factores de riesgo descritos en la literatura en relacion con la aparicion de TEA; ayudas diagnésticas, comorbilidades
y tratamiento.

Resultados. Ochenta y un casos cumplieron los criterios de inclusién. En la serie, se encontré predominio en el
género masculino (94,1 %), complicaciones perinatales (43 %) y prematurez (7,6 %). Las principales comorbilidades
fueron trastornos conductuales (63 %), epilepsia (23,5 %) y trastorno por déficit de atencién e hiperactividad (23 %).
Fue significativa la asociacién entre epilepsia y discapacidad intelectual: 84 % (p<0,001). La asociacién con sindro-
mes genéticos o errores innatos del metabolismo fue minima en nuestra serie. Los estudios complementarios fueron
normales en la mayoria de los casos.

Conclusiones. En nuestra serie predominé el autismo no sindrémico; la presentacién clinica, el abordaje diagnéstico
y terapéutico concuerdan con lo reportado en la literatura mundial. Los elementos clinicos constituyen la principal
herramienta diagnéstica, el manejo conductual es el pilar de tratamiento. Estudios analiticos enfocados hacia las va-
riables mas significativas, permitiran la creacion de estrategias terapéuticas dirigidas a nuestra poblacion.

Palabras clave: autismo; comorbilidades; comportamiento infantil; factores de riesgo para autismo; trastornos del
neurodesarrollo; trastornos pervasivos del desarrollo.
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AUTISM SPECTRUM DISORDER:
CLINICAL CHARACTERIZATION OF PATIENTS AT TWO
REFERENCE CENTERS IN BOGOTA, COLOMBIA

Summary

Introduction: Patients with autism spectrum disorders (ASD) present great heterogeneity in their behavioral, cogniti-
ve, medical and psychiatric characteristics. In our environment, there is no description of such variables. Even though
other studies have described a characteristic clinical profile, it is necessary to know our white population.

Objective: Clinically characterize patients diagnosed with ASD at two reference centers in Bogota.

Patients and methods: Retrospective, observational and descriptive study of a series of cases documented in medical
records from January 2010 to January 2014. The clinical histories of all patients with a confirmed diagnosis of ASD
were reviewed, including sociodemographic data, personal and family history, as well as risk factors described in the
literature in relation to the occurrence of ASD; diagnostic aids, comorbidities, and treatment.

Results: Eighty-one cases met the inclusion criteria. In the series, predominance was found in the male gender
(94.1%), perinatal complications (43%) and prematurity (7.6%). The main comorbidities were behavioral disorders
(63%), epilepsy (23.5%) and attention deficit hyperactivity disorder (23%). The association between epilepsy and
intellectual disability was significant at 84% (p <0.001). The association with genetic syndromes or inborn errors of
metabolism was minimal in our series. Complementary studies were normal in most cases.

Conclusions: In our series, non-syndromic autism predominated; the clinical presentation, the diagnostic and thera-
peutic approach all agree with what is reported in the world literature. The clinical elements constitute the main diag-
nostic tool, and behavioral management is the pillar of treatment. Analytical studies focused on the most significant
variables will allow for the creation of therapeutic strategies aimed at our population.

Keywords: autism; comorbidities; child behavior; risk factors for autism; neurodevelopmental disorders; pervasive
development disorders.

TRANSTORNO DO ESPECTRO AUTISTA: CARACTERIZACAO
CLINICA EM PACIENTES DE DOIS CENTROS DE
REFERENCIA EM BOGOTA, COLOMBIA

Resumo

Introducao. Os pacientes com transtornos do espectro autista (TEA) apresentam grande heterogeneidade em suas
caracteristicas comportamentais, cognitivas, médicas e psiquidtricas. Em nosso meio, nao existe uma descricdo de
tais variaveis. Se bem que outros estudos tém descrito um perfil clinico caracteristico, é necessario conhecer nossa
populagéo alvo.

Objetivo. Caracterizar clinicamente os pacientes com diagnéstico de TEA de dois centros de referéncia em Bogota.

Pacientes e Métodos. Estudo retrospectivo observacional e descritivo de serie de casos documentados em histérias
clinicas de janeiro de 2010 a janeiro de 2014. Revisaram-se as histdrias clinicas de todos os pacientes com TEA con-
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firmada por diagnéstico, incluindo dados s6cio demograficos, antecedentes pessoais e familiares, assim como fatores
de risco descritos na literatura em relacdo com a aparicao de TEA; ajudas diagnésticas, co-morbilidades e tratamento.

Resultados. Oitenta e um casos cumpriram os critérios de inclusdo. Na série, se encontrou predominio no género
masculino (94,1%), complicagdes perinatais (43 %) e prematuridade (7,6 %). As principais co-morbilidades foram
transtornos de conduta (63 %), epilepsia (23,5%) e transtorno por déficit de atencao e hiperatividade (23 %). Foi
significativa a associacdo entre epilepsia e incapacidade intelectual: 84 % (p<0,001). A associacdo com sindromes
genéticas ou erros inatos do metabolismo foi minima em nossa série. Os estudos complementares foram normais na
maioria dos casos.

Conclusdes. Em nossa série predominou o autismo nédo sindrémico; a apresentacgéo clinica, a abordagem diagnéstica
e terapéutica concordam com a informacgao reportada na literatura mundial. Os elementos clinicos constituem a prin-
cipal ferramenta diagnéstica, o0 manejo da conduta é o pilar de tratamento. Estudos analiticos enfocados as variaveis
mais significativas permitirdo a criagdo de estratégias terapéuticas dirigidas a nossa populacéo.

Palavras-chave: autismo; co-morbilidades; comportamento infantil; fatores de risco para autismo; transtornos do

neuro desenvolvimento; transtornos invasivos do desenvolvimento.

Introducciéon

Los pacientes con trastornos del espectro autista (TEA)
presentan una importante heterogeneidad en sus ca-
racteristicas comportamentales, cognitivas, médicas vy
psiquiatricas (1,2); en el contexto colombiano no existe
una descripcion de tales eventos, por esta razén, aunque
otros estudios ya han mostrado un perfil clinico de estos
pacientes, es necesario conocer nuestra poblacion blan-
co y obtener una visién inicial de la situacién del paciente
con TEA que acude al Hospital Militar Central (HMC)
y al Instituto de Ortopedia Infantil Roosevelt (IOIR), en
Bogota, Colombia. Segiin lo reportado en la literatura
actual, el alcance de las intervenciones terapéuticas con
impacto real en el curso de la enfermedad se encuentra
ain en desarrollo (3-5). Este estudio pretende generar
una base de la que partirdn otros estudios analiticos en-
caminados al desarrollo de estrategias terapéuticas ca-
paces de responder a las circunstancias particulares de
nuestra poblacion.

Generalidades de los trastornos
del espectro autista

Los TEA fueron descritos por primera vez en 1940 por
Kanner y Asperger (6,7), quienes reportaron de manera
independiente sus respectivos grupos de pacientes con
los criterios clinicos que siguen vigentes: presencia de
intereses y comportamientos restringidos y repetitivos,
dificultades con la reciprocidad socioemocional y altera-
ciones en la comunicacién verbal y no verbal (1,2,8,9);
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estas deficiencias corresponden a los sintomas cardinales
del autismo y en el Manual de enfermedades mentales IV
(DSM4 por sus siglas en inglés), se consideran criterios
diagnésticos siempre que sean persistentes en el tiempo
y tengan impacto clinico en la vida del paciente (2,9).

Ante varios esfuerzos por clasificar tales desérdenes, en
el DSM4, version revisada en el 2000, se indicaron 5
posibles diagnésticos dentro del espectro de trastorno
pervasivo del desarrollo (2): trastorno autista; sindrome
de Asperger; trastorno desintegrativo de la infancia; sin-
drome de Rett y trastorno pervasivo del desarrollo no es-
pecificado, también llamado autismo atipico (2). La quin-
ta edicion del Manual de enfermedades mentales (DSM5),
si bien conserva los pardmetros clasicos mencionados,
propone cambios en la manera de agrupar los criterios
diagnésticos. Segtin el manual, en un tnico item A, se
encuentran las dificultades en interaccion social y las de
comunicacién (criterios separados en DSM4); considera
ademas que puede realizarse un diagnéstico a una edad
més tardia que la indicada en DSM4, segiin el cual, los
sintomas deben haber iniciado antes de los tres afos (2) e
indica que se deben tener en cuenta las manifestaciones
clinicas presentes en el momento de la consulta v las in-
formadas en los antecedentes del paciente (8,9).

El DSM5, ademas, agrega una clasificacion por gravedad
de los sintomas, dada por el grado de discapacidad y
requerimiento de soporte del paciente (8,9). Los pacien-
tes con trastorno generalizado del desarrollo, autismo y
sindrome de Asperger se unifican dentro del grupo de
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TEA vy, seglin el manual, se denominaran asi siempre
que hayan sido diagnésticados adecuadamente con los
criterios del DSM4 (8). Cuando existe TEA asociado a
una comorbilidad genética o médica, el DSM5 indica re-
gistrar el TEA asociado, nombre de la afeccién, trastorno
o factor que produce tal condicién: en el caso de Sindro-
me de Rett, existe un TEA asociado a sindrome de Rett.
La tabla 1 resume los criterios diagnésticos de DSM5.

Tabla 1. Criterios diagnésticos de TEA, segiin el DSM5*,

A. Deficiencias persistentes en la comunicacion social y en la
interaccion social en diversos contextos, manifiestas por
lo siguiente, actualmente o por los antecedentes:

1. Deficiencias en la reciprocidad socioemocional.
2. Deficiencias en las conductas comunicativas no
verbales utilizadas en la interaccién social.

3. Deficiencias en el desarrollo, mantenimiento y
comprensién de las relaciones sociales.

B. Patrones restrictivos y repetitivos de comportamiento,
intereses o actividades, que se manifiestan en dos o
mas de los siguientes puntos, actualmente o por los
antecedentes:

1. Movimientos, utilizacion de objetos o habla
estereotipados o repetitivos.

2. Insistencia en la monotonia, excesiva inflexibilidad de
rutinas o patrones ritualizados de comportamiento
verbal o no verbal.

3. Intereses muy restringidos y fijos que son anormales en
cuanto a su intensidad o foco de interés.

4. Hiper- o hiporreactividad a los estimulos sensoriales
o interés inhabitual por aspectos sensoriales del
entorno.

C. Los sintomas han de estar presentes en las primeras fases
del periodo de desarrollo.

D. Los sintomas causan un deterioro significativo
clinicamente en lo social, laboral u otras areas
importantes del funcionamiento habitual.

E. Estas alteraciones no se explican mejor por la discapacidad
intelectual o por el retraso global del desarrollo. Si
hay comorbilidad con discapacidad intelectual, la
comunicacién social ha de estar por debajo de lo previsto
para el nivel general de desarrollo.

La gravedad se clasifica en niveles y se basa en deterioro de la co-
municacién social y en patrones de comportamiento restringidos y
repetitivos: Nivel 1: requiere apoyo. Nivel 2: requiere apoyo sustan-
cial. Nivel 3: requiere apoyo muy sustancial.

Ante la modificaciéon de los criterios diagnésticos, esta-
blecer una prevalencia real se ha convertido en un reto
(10,11); revisiones de estudios realizados en Canada,
USA, Japén, Alemania y Francia, estiman una preva-
lencia de 10-27,2 en 10 mil nifios con edades entre los
3-10 afios (12-14). Estas cifras varian, algunos autores
han encontrado prevalencias de 1-10 por cada 10000,
dependiendo de los métodos y disefios de estudio (5,13-
15). Otros estudios, realizados a través del Autism and
Developmental Disabilities Monitoring (ADDM), han
mostrado un aumento del 78% en la prevalencia, com-
parando estudios de 2002, en los que se encuentra pre-
valencia de 6,4, por cada 1000 nifios, frente a estudios
de 2006, en los que la prevalencia es de 9,0 también por
cada 1000 (13). En contraste, en Colombia no hay datos
epidemiolégicos reportados (16).

En relaciéon con el género, Kanner y Asperger obser-
varon que se trataba de un desorden casi exclusivo de
los varones (6,7), lo que se confirma con estudios que
reportan una frecuencia cuatro veces menor en muje-
res (11). Segin datos emitidos por el American College
of Medical Genetics, se presenta con mayor frecuencia
entre hermanos. Por su parte, las Guias préacticas de Ge-
némica sugieren que cuando hay diagnéstico de autismo
tipico en una mujer, la probabilidad de que otro hermano
lo padezca aumenta a un 7,0 %; si en cambio el afectado
es un vardn, esta cifra sera de un 4% (17). Finalmente, el
riesgo de TEA puede alcanzar un 30 % cuando hay dos o
més nifos afectados en la misma familia (12,17).

En relacién con los factores de riesgo, se han pro-
puesto multiples condiciones, tales como edad y nivel
educativo parental (12,18). Se ha reportado que la edad
parental puede ser un factor causal independiente, que
incrementa el riesgo por cada 10 afios que la edad pa-
terna y materna aumenten (12,18). El nivel educativo
parental puede influir, pero esta asociacién atn no esta
bien determinada (5,12); la privacién ambiental puede
agravar la severidad de un TEA subyacente, mas que
ser el factor causal (5). El diagnéstico de TEA en pa-
dres de nifios afectados puede ser posible hasta en un
15% (19), se ha encontrado que muchos de los padres
de estos nifios tienen una capacidad de respuesta e
interaccion social deficiente con respecto a padres de
nifios sanos (19,20).

La prematurez, las gestaciones multiples y el bajo peso al

nacer son factores fuertemente asociados con el desarro-
llo tardio de autismo (12, 21,22). La exposicién prenatal
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a rubeola congénita se ha encontrado en el 0,75% de
pacientes con TEA (12,23). También se ha reportado
como factor de riesgo la ingesta durante la gestacién de
farmacos como acido valproico, etanol, talidomida, mi-
soprostol y tabaco (21,24-26).

La existencia de comorbilidades asociadas es una con-
dicién frecuente (12), se encuentran reportados trastor-
nos neuropsiquiatricos como TDAH, desérdenes de an-
siedad, problemas conductuales, depresion, retraso del
neurodesarrollo y discapacidad intelectual.

Se ha descrito asociacion con sindromes genéticos como
X fragil, neurofibromatosis y esclerosis tuberosa entre
otros. Sin embargo, lo usual es que se trate de una enti-
dad no sindrémica (1,12).

La comorbilidad con epilepsia varia del 6% al 30%
y serd mas frecuente cuando se acompana de disca-
pacidad intelectual (IQ<70), con cifras de 21,5-70%
(27,28,29). Las comorbilidades psiquiatricas y neurol6-
gicas son mas prevalentes y severas en el género feme-

nino (12,29,30).

Otro aspecto relevante es la amplia discusiéon del modelo
etiolégico, del cual existen multiples teorias: origen ge-
nético, ambiental, noxa perinatal, infecciones prenatales
exposicion prenatal a farmacos y toxicos y exposicion a
vacunas; ninguna de estas alternativas ha sido probada
de manera concluyente. En cuanto al modelo fisiopatolo-
gico, se han planteado las teorias de neuronas en espejo,
de la mente, alteracion funcional de neurotransmisores y
alteraciones estructurales en el cerebro social; sin llegar
tampoco a una conclusién definitiva (31-39).

Las anomalias en genes o cromosomas pueden repre-
sentar el 10-41% de los pacientes con autismo, depen-
diendo del disefio del estudio (1,17,40); existen esca-
sas alteraciones cromosdmicas claramente asociadas a
TEA, entre ellas el sindrome Angelman, el sindrome de
Williams (duplicacién 7q11.23), duplicacién o delecién
16p11.2 (40). Se puede encontrar en trastornos mono-
génicos (17,40): neurofibromatosis tipo 1 en un 0,3% y
esclerosis tuberosa en un 45 %. El sindrome de cromoso-
ma X fragil constituye el 2,7 % de nifios con autismo (40).

En el presente estudio se tuvieron en cuenta los facto-
res de riesgo y modelos etioloégicos anotados, asi como
la descripcion de otras comorbilidades reportadas en la
literatura, tales como sintomas gastrointestinales, trastor-

38

nos del suefio, problemas alimentarios, dificultades con
autocuidado, trastornos de conducta y ansiedad (41-45).

Enlaactualidad, el diagnéstico sigue siendo netamente clini-
coy se realiza con el cumplimiento de los criterios descritos
(1-3,9). Ademas, existen instrumentos complementarios
dirigidos a evaluar y objetivar la sospecha diagnéstica, pero
todos requieren profesionales con amplia experiencia en la
aplicacién e interpretacion de resultados (46,47).

El manejo terapéutico contintia siendo de apoyo v las
principales intervenciones terapéuticas reportadas tienen
su fundamento en el area conductual, con el fin de me-
jorar la comunicacién e integracién del individuo en so-
ciedad (3,48-51). Las guias internacionales recomiendan
no intentar modular los sintomas nucleares del TEA me-
diante tratamientos con antipsicéticos, antidepresivos,
anticonvulsivantes o dietas restrictivas (libres de gluten,
cafeina y caseina) (3,17). La evidencia sefiala que ain
no existen tratamientos farmacolégicos convencionales
ni terapias alternativas que sean curativas (3, 48-51).

Metodologia

Estudio retrospectivo descriptivo de serie de casos de pa-
cientes con diagnéstico de TEA. De la base de datos de
pacientes con diagnéstico de TEA atendidos en la con-
sulta ambulatoria de Neuropediatria y Psiquiatria Infantil
del HMC vy el IOIR, se obtuvo un total de 130 historias
clinicas, cuyo seguimiento corroboré el diagnéstico de
autismo por los propios tratantes o la junta de observa-
cion de autismo. Del analisis de las 130 historias clinicas,
se concluyé que 81 pacientes podian ingresar al proto-
colo, pues cumplian con todos los criterios de inclusion;
la exclusion de los otros 49 pacientes obedecié a que, si
bien cumplian los criterios diagnésticos, en las respecti-
vas historias clinicas no estaba registrada gran parte de
los datos requeridos en el instrumento de recoleccién de
informacion ni el seguimiento que habian tenido.

La base de datos se construyé a partir de la informacion
consignada en las historias clinicas, las cuales se ubicaron
por nimero de identificaciéon para proteger la identidad
de los pacientes. Se extrajeron datos demograficos, his-
toria perinatal, comorbilidades, antecedentes personales,
familiares y tratamientos recibidos. Dado que no se hizo
intervenciéon directa con ningiin paciente y se protegio
su identidad, no se exige consentimiento informado, de-
bido a que la Resolucion N° 8430 de 1993 de ministerio
de protecciéon social de Colombia lo permite en tales ca-
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sos. Ademas, la investigaciéon conté con la aprobacion
del Comité de Etica del HMC vy el IOIR vy los resultados
fueron llevados a estadistica para realizar una descripcion
de los hallazgos v hacer correlacion con lo hallado en la
literatura.

Los Criterios de inclusion fueron pacientes con TEA que
asistieron a consulta de Neurologia Pediatrica de enero
de 2010 a enero de 2014 en el HMC y el IOIR. El diag-
noéstico fue realizado por los servicios de Neurologia Pe-
diatrica, Psiquiatria Infantil o la Junta de TEA en el IOIR
v cumplen los criterios diagnésticos establecidos por los
DSM 4 y 5.

Dentro de los Criterios de exclusion, se encuentran sin-
dromes genéticos identificados que cursen con elemen-
tos autistas y no con TEA bien definido por los criterios
establecidos; pacientes cuyas alteraciones en su nivel de
comunicacién pueden explicarse por padecer condicio-
nes tales como paralisis cerebral o discapacidad intelec-
tual grave. Se excluy6 de la investigacién aquellas histo-
rias clinicas en las que no se encontré concordancia con
los criterios diagndsticos establecidos por los DSM 4 y 5
o en las que la informacién era insuficiente.

Para el andlisis de datos, se emplearon medidas de ten-
dencia central en variables de tipo numérico; para las
variables categoéricas se describen tablas de frecuencias
y porcentajes absolutos y validados. Para los anélisis se
utilizé el paquete estadistico SPSS (v 23.0) licenciado por
la UMNG.

Resultados

Se obtuvo una poblacién total de 81 nifios (N=81), de
los cuales 8,6% fueron de género femenino y 91,4%
masculino; en un rango de edades entre los 2 y los 19
afnos, con una media de edad de 7,6 afios al momento
de la consulta. La mayoria de las familias procedian de
Bogoté y en menor frecuencia de ciudades y municipios
aledanos.

En cuanto a antecedentes familiares, la media de edad
de la madre al momento del parto fue de 28 afios, con
un rango de 15-46 anos y la del padre de 32,4 afos,
con un rango de edades de 21-55 afios. El 23,5 % de los
casos tenia algtn familiar afectado con diferentes enfer-
medades psiquiatricas (esquizofrenia, depresion, trastor-
no afectivo bipolar, entre otros). Sin embargo, no hubo
predominio de ninguna entidad en particular; en el 6,2 %

se encontrd un familiar afectado con TEA o un hermano
en el 9,9%. El porcentaje de consanguinidad parental
fue 1,2%. Finalmente, el 29% no tenia reportado este
dato en la historia clinica.

El 5% de los casos fueron embarazos gemelares. No se
reportaron casos STORCH, ni exposicién a téxicos inge-
ridos en periodo perinatal. El 43 % de las madres presen-
t6 algin tipo complicacién en el periodo perinatal: pree-
clampsia en 1,2 %, anormalidades placentarias 2,5%, e
infeccion de las vias urinarias o corioamnionitis en un
2,5%. Se document6 sufrimiento fetal agudo en 9,9%
de los pacientes. La mediana de la edad gestacional al
momento del parto fue de 38 semanas, el porcentaje
de prematuros en toda la serie fue 8,6%: moderados-
tardios 4,9 % y muy prematuros de 2,7 %, no se encon-
tr6 en esta serie prematuros extremos, de acuerdo con la
definicién de la Organizacién Mundial de la Salud (OMS).

El APGAR a los 5 minutos fue mayor de 6 en el 80,2%
de los casos, de esta serie el 6,2% requirié ventilaciéon
mecénica durante el periodo neonatal.

El peso al nacer presentdé una distribucién normal con
una media de 3027 gramos, con peso minimo reportado
de 850 gramos y méaximo de 4250 gramos El 2,5% pre-
sent6 restriccion del crecimiento intrauterino de causa no
determinada.

La media de edad a la que los nifios acudieron a su pri-
mera consulta con neurologia infantil fue de 7 afios; la
edad a la que se hizo el diagnéstico de TEA fue en pro-
medio 5 afios.

El neurodesarrollo fue adecuado en el 42% de pacien-
tes durante el primer afio de vida; en el segundo ario el
75% ya presentaban alteraciones, de los cuales el 51 %
presentaba compromiso mixto del desarrollo; 11 % alte-
raciones exclusivamente motoras y un 22 % confinado al
area del lenguaje. En el tercer afio el perfil de TEA estaba
bien establecido en el 82% de los casos, de los cuales el
compromiso limitado al &rea del lenguaje ascendié a un
50%, compromiso mixto baja a 33% y no se registran
trastornos exclusivamente motores.

El lenguaje fue verbal en 49%, pero con un contenido
no evaluable en un 76,5% de ellos. El nivel de com-
promiso en habilidad social, segtn lo establecido por el
DSMB5, fue severo en 39,5%, moderado 34,6% y leve
en 19,8%.
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Se realiz6 resonancia magnética cerebral en el 44,4 % de
pacientes, de estos el 86 % fueron normales.

Los potenciales evocados auditivos fueron realizados en
el 34,6% y fueron anormales en el 1,2%. El electroen-
cefalograma se realizé en 28 % de nifios, con resultados
de anormalidad en 9,9 %.

La comorbilidad con epilepsia estuvo presente en 23,5 %
de los pacientes y un 4,9 % requiri6 terapia mdltiple para
el control de las crisis debido a la refractariedad.

La coexistencia de epilepsia y TDAH ocurrié en el 6,2 %.
El TDAH como comorbilidad aislada se presenté en un
23,5%. Los manejos instaurados para el TDAH fueron
conductuales en un 19% y farmacolégico en 9,9 % (me-
tilfenidato). Un 43 % de pacientes presenté comorbilidad
con trastornos de ansiedad. Los trastornos conductuales
se presentaron en 63% de la serie, de ellos un 68%
recibié manejo con risperidona solamente. Los restantes
requirieron combinaciones de risperidona e inhibidores
de recaptacién de serotonina, olanzapina, aripiprazol
o haloperidol.

Se encontré discapacidad intelectual en el 79% de los
casos, de estos un 64 % tenia compromiso verbal im-
portante que no permitié realizar pruebas de coeficiente
intelectual convencionales. Ademas, vale tener en cuenta
que las pruebas de evaluaciéon intelectual no verbal no
estaban disponibles en todos los sitios de donde los pa-
cientes venian remitidos, pues no es un acto de rutina
realizarlos en nuestro pais, por esta razén este elementd
no se incluy6 en el estudio.

La toma de cariotipo habia sido reportada en 16 casos
de nuestra serie (19,7 %), de los cuales 3 fueron anor-
males (3,7 %). La coexistencia con un sindrome genéti-
co (dos casos de X fragil, uno con Angelman, uno con
delecion de 22q11 y uno con cromosoma 22 en anillo)
correspondi6 al 12 % de la serie, pero no se encontré re-
gistros de cudles fueron las pruebas confirmatorias de los
casos. En cuanto a errores innatos del metabolismo, se
document6 un caso de fenilcetonuria y otro de aciduria
glutérica, confirmados por clinica y pruebas cualitativas
y cuantitativas de aminoéacidos y acidos organicos. Estos
casos representan el 2,5% de la serie. El autismo no sin-
drémico fue predominante en nuestro estudio.

Los datos sobre habitos alimentarios aparecieron regis-
trados en el 60 % de los pacientes, un 17 % reporté rigi-
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dez e inflexibilidad ante introduccién de alimentos nuevos
v marcada selectividad. Los trastornos de suefio estuvie-
ron presentes en un 19 % de la serie y consistieron en es-
casas horas de suefio v dificultades para su conciliacion.
Tales casos fueron tratados con higiene del suefio (50 %),
melatonina (25 %) y antihistaminicos (18 %).

La mayoria de los pacientes requeria algin grado de so-
porte en su autocuidado (70 %), especialmente por mal
uso de los elementos de aseo. El manejo terapéutico, en
la mayoria de los pacientes (80%) consistié en terapia
conductual (terapias integrales: ocupacional, lenguaje,
psicologia y fisica cuando habia alteraciones motoras),
un 8% recibid terapia ABA y el 3,7 % admitié haber in-
tentado al menos una terapia alternativa como restric-
cién de gluten, uso de animales, hidroterapia o musico-
terapia. La falta de continuidad en el tratamiento integral
se observo en el 72% de las historias clinicas.

Discusion

En este estudio se han descrito las principales caracteris-
ticas encontradas en cuanto a factores de riesgo, comor-
bilidades y tratamientos relacionados con los TEA en dos
centros de remisién de la ciudad de Bogota; la mayoria
de los datos corresponde con lo revisado en la literatura
médica. Se observé mayor prevalencia en varones, con
una proporcién de 8 hombres por cada nifa afectada
con la patologia.

Debe tenerse en cuenta que el tamafio de la muestra es
moderado y que los centros donde se realiza el estudio
son de referencia, donde son predominantes los casos
mas complejos, hechos que podrian afectar estas cifras.

El rango de edad al momento de la consulta fue de 2
a 19 anos; si bien los pacientes de mayor edad venian
con seguimiento de instituciones de menor complejidad,
este dato debe incentivar la educacién que se provee al
personal de salud, para captar pacientes con sintomas de
alarma tan tempranos como los del primer afio de vida.

En la literatura mundial, la edad parental aparece como
un factor asociado a la aparicién de autismo y en estu-
dios recientes ha cobrado importancia la edad paterna
avanzada (12,18). En nuestro estudio la edad materna
tuvo un promedio de 28 afios, siendo la méxima 45 afios
y minima de 15. La edad paterna méxima fue de 55
afios, con un promedio de 32 afios, acorde con lo repor-
tado (12,18).
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Se ha comentado que los TEA seguramente tienen una
base genética (12,17,40), en nuestro estudio fue baja la
proporcién de consanguinidad parental. Sin embargo,
debe tenerse en cuenta que este dato no estaba reporta-
do en un porcentaje importante de las historias clinicas,
hecho que podria modificar los resultados. Un 6,6 % de
pacientes tenia algin familiar afectado con TEA y un
9,0% un hermano. Estas cifras son similares a las pro-
babilidades reportadas en la literatura mundial. Se en-
contraron solo dos casos de fragilidad del cromosoma
X, un caso de sindrome de Angelman, del 22q11 y cro-
mosoma 22 en anillo; dado que la asociacién a un sin-
drome genético o a un error innato del metabolismo fue
baja, el tnico paraclinico obligatorio para el TEA seria
determinar fragilidad de cromosoma X o alteraciones en
gen MECP2 solo si la presentacion clinica lo amerita, tal
como lo sugiere la literatura actual (17,40).

Sigue siendo un tema de investigacién importante la for-
ma en que interacttan los factores genéticos y epigené-
ticos para originar los TEA (17,40). En nuestra serie los
factores ambientales estuvieron presentes en casi la mi-
tad de los pacientes: un 43 % presentaron alguna com-
plicacién perinatal, pero ninguna de ellas con una cifra
tan significativa que implique causalidad; se document6
prematurez en un 8,6 % de la serie, la literatura reporta
que la asociacion a este factor de riesgo es cada vez mas
solida (12,21,22). No se encontré una relacion clara con
las gestaciones miiltiples como lo han reportado otros
estudios (12,21,22). La literatura informa sobre expo-
sicién a rubeola congénita o farmacos toxicos ingeridos
por la madre durante la gestacion (12,21,23), en este
estudio no se evidenci6 la relacion de infeccion perinatal
ni exposicion a toxicos.

Un pequeno nimero de pacientes present6 baja puntua-
cién APGAR, recuperado en todos los casos; sin requerir
hospitalizaciones ni intervenciones agresivas en el perio-
do neonatal.

Los antecedentes neuropsiquiatricos estuvieron presentes
en un nimero importante de familiares de afectados, pero
no hubo predominio de ninguna entidad en particular;
cabe anotar que, en nuestro medio, no es un acto de rutina
interrogar por sintomas de deficiente interaccién social en
padres, los cuales pueden estar presentes en un nimero
significativo de padres de afectados con autismo (19,20).

El comportamiento del neurodesarrollo fue llamativo
en esta serie de casos; un buen nimero de pacientes

presentaba desarrollo motor y cognitivo adecuado para
la edad en el primer afio. A partir de esta etapa, en la
mayoria de las historias se reporta un estancamiento en
los hitos motores e incluso regresién en hitos del lengua-
je, hallazgos que va han sido reportados en la literatura
(1,2,9). Los pacientes que presentaban un compromiso
mixto (lenguaje y motor) desde el inicio de su seguimien-
to, reportaron en sus historias clinicas una normalizacién
de los hitos motores gruesos después de los 36 meses,
no obstante, las habilidades del lenguaje v desemperio
social siguieron comprometidas, y todos los criterios
diagnésticos de TEA afloraron hasta el momento de su
consulta. Vale aclarar que la literatura ha descrito este
tipo de evolucion (1).

No se encontré correlacién entre los hallazgos anorma-
les en las imagenes de resonancia magnética cerebral y
aparicién de TEA. Se debe anotar que a menos de la
mitad de la serie se le realizé este estudio y, de ellos,
un nimero casi despreciable tuvo hallazgos anormales,
sin embargo, va otros estudios han evidenciado la baja
prevalencia de anormalidades en las neuroiméagenes en
pacientes con TEA y asimetrias no significativas que pue-
den estar en pacientes sanos (52).

La comorbilidad de TEA con epilepsia esta reportada
en cerca de 30% de casos (28,29), en nuestra serie un
23% presenté esta comorbilidad, la mayoria con ade-
cuada respuesta a monoterapia. En cuanto a la relacion
entre aparicién de epilepsia, discapacidad intelectual y
autismo, con las pruebas de chi cuadrado, se encontrd
una asociacién estadisticamente significativa en nuestro

estudio (p=0,001).

Se ha descrito una asociacién importante entre autismo,
epilepsia y TDAH en comorbilidad (28,29), sin embargo,
esta relacién no tuvo relevancia estadistica en el presente
estudio.

En nuestra serie los trastornos de ansiedad fueron muy
prevalentes, tal como reporta la literatura (42-45); los
trastornos conductuales que cursan con auto- y hetero-
agresion se presentaron de manera notable (63 %) v se
ha usado risperidona como manejo de primera linea.
Es limitado el nimero de casos en que se logra control
adecuado con manejo conductual aislado y otros medi-
camentos moduladores como anticonvulsivantes a dosis
bajas, inhibidores de recaptacién de serotonina, halope-
ridol o aripiprazol; estos ultimos, se han usado en una
muy baja proporcién de pacientes (48-51).
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Se han descrito también alteraciones en patrones ali-
mentarios en un pequefio porcentaje de esta serie, tales
como selectividad y rechazo a ciertas texturas; es posible
que la cifra obtenida sea mas alta, ya que un 40% de
pacientes no tenia datos registrados al respecto.

Los trastornos del suefio por dificultades de conciliacion
y ciclos cortos tienen una prevalencia importante en este
grupo y la primera linea de manejo es la higiene del sue-
flo y melatonina en concordancia con lo reportado por
otros estudios (3,42-45). El autocuidado vy la indepen-
dencia de estos pacientes para sus labores cotidianas es-
tan comprometidos casi en todos los casos en diferentes
grados de gravedad.

Siguiendo los lineamientos de las guias internacionales
(48-51), las intervenciones terapéuticas encontradas en
la mayoria de las historias clinicas consistieron en el ma-
nejo conductual interdisciplinario: psicologia, terapia del
lenguaje, ocupacional y fisica cuando el caso lo requiere.
En un nimero menor de pacientes se describe especifi-
camente la terapia ABA. Un factor que resulta preocu-
pante es que en la mayoria de los casos no existe una
continuidad en el tratamiento debido a problemas del sis-
tema de salud; los pocos casos en que las intervenciones
se han garantizado de manera continua corresponden a
pacientes del hospital Militar Central, donde las fuerzas
militares garantizan planes terapéuticos que se renuevan
cada afio bajo la directriz del especialista tratante.

Dentro de las limitaciones del estudio, podemos describir
que se trata de un estudio exploratorio, sin una hipétesis
previa; los resultados, aunque en parte han sido simi-
lares a la literatura, no se pueden extrapolar a la po-
blacién pediatrica en general. Se requieren estudios con
intervencion directa con el paciente y cuidadores, que
permita valorar la funcionalidad del nifio, detallar mas el
tratamiento que recibe y la evolucién percibida por los
padres ante las intervenciones terapéuticas instauradas.

Conclusiones y recomendaciones

Los TEA cursan con gran heterogeneidad en su pre-
sentacion clinica, los miltiples factores ambientales y
comorbilidades asociados hacen que el diagnéstico opor-
tuno se convierta en un reto. Sigue primando la clinica
del paciente y los criterios diagnésticos son la clave para
identificar estas entidades. Por esto, es necesario sensi-
bilizar al personal de salud acerca de signos de alarma
tempranos. Las ayudas diagnésticas como neuroiméage-
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nes y pruebas neurofisiolégicas, genéticas o metabdlicas
constituyen una herramienta secundaria en el momento
de realizar el diagnéstico y deben solicitarse solo si hay
una sospecha clinica fundamentada de un trastorno sub-
yacente. El pilar de tratamiento sigue siendo el manejo
conductual y el control oportuno de las comorbilidades
mas frecuentes.

El abordaje interdisciplinario aumenta la probabilidad
de un diagndstico correcto y un seguimiento terapéuti-
co eficaz, donde las especialidades implicadas se retroa-
limentan y realizan acuerdos sobre las estrategias maés
adecuadas para cada paciente. Es de importancia men-
cionar que cuando los pacientes cuentan con un sistema
de apoyo que involucra las areas sociales, asistenciales y
econdmicas, se facilita la continuidad del tratamiento y
seguimiento.

Este es el primer estudio descriptivo sobre TEA realizado
en Colombia y con sus hallazgos se ha logrado disponer
de una informacién que servird como base para posterio-
res estudios analiticos.

Responsabilidades éticas
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Resolucion N° 8430 de 1993 del Ministerio de Proteccion
Social de Colombia.
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