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INTRODUCCIÓN

En la mayor parte de casos de autismo no es posible detectar
una etiología específica. Esta misma característica es propia de
otros trastornos del neurodesarrollo. Con el fin de poder clasifi-
car de forma comprensible todos los casos, se definen dos gru-
pos: el idiopático y el secundario.

En general cuando se habla de autismo sin otra especificación,
se sobreentiende que se hace referencia al autismo idiopático.

Puesto que no existe ningún marcador biológico para el au-
tismo, las pruebas complementarias que se solicitan en el estu-
dio de cada caso, vienen determinadas por la busca de una etio-
logía específica.

El autismo secundario ha sido denominado autismo sindró-
mico [1]. También ha sido utilizada con la misma intención la
denominación de ‘síndromes dobles’ [2]. Para que un paciente
sea considerado como portador de un ‘síndrome doble’ se re-
quiere que el segundo síndrome sea una enfermedad que en su
origen haya sido descrita en pacientes no autistas, y que la ma-
yoría de pacientes con el segundo síndrome no sean autistas. 

Cuando una enfermedad o síndrome se presenta asociado al
autismo, no significa necesariamente que exista una relación
etiológica entre ambos problemas. Por lo tanto, solo se puede
considerar un caso como autismo secundario si se puede deter-
minar, ni que sea especulativamente, un nexo causal entre am-
bos trastornos; y además la prevalencia estimada de autismo
entre el colectivo de pacientes con el síndrome, exceda amplia-
mente la prevalencia de autismo para la población general. Esto
puede resultar difícil de determinar en síndromes muy infre-
cuentes, por lo cual, en algunos casos pueden persistir algunas
dudas sobre la conexión entre los dos problemas.

La principales diferencias entre el autismo idiopático y el
autismo sindrómico son las referidas en la tabla I.

Si se revisan diversos estudios que han aportado información
sobre prevalencia de autismo sindrómico, los datos son muy dis-

pares, variando del 1,5 [3] al 62% [4]. A pesar de esta considera-
ción, la mayor parte de estudios sitúan la prevalencia de autismo
sindrómico entre el 11 y el 37 % de los casos de autismo [5,6].
Esta gran divergencia se puede explicar por diversos motivos:

– El año en el que se llevó a cabo el estudio. Los enormes
avances genéticos de los últimos diez años han incrementa-
do extraordinariamente la identificación de enfermedades
genéticas bien definidas.

– La identificación de autismo en individuos con retraso men-
tal profundo, puede ser difícil y discutible. Si tenemos en
cuenta que los casos secundarios tienden a asociarse a casos
con retraso mental grave, la precisión en el diagnóstico de
autismo, en estos casos, tendrá una fuerte influencia en la
determinación del porcentaje de autismo sindrómico.

– Muchos pacientes con un síndrome específico, no son con-
tabilizados como autistas, pues se entiende que con dicho
síndrome ya se identifica el paciente. Por ejemplo en un
paciente con síndrome X frágil y autismo, es posible que sea
obviada su condición de autismo.

– El concepto de trastornos de espectro autista (TEA), amplia
enormemente el número de niños que pueden estar inclui-
dos dentro un concepto amplio de autismo, y en consecuen-
cia contribuye a disminuir la proporción de casos secunda-
rios, al incorporar formas leves de autismo atípico y síndro-
me de Asperger. Con ello, los casos secundarios quedan
menos representados dentro de la globalidad.

– El reconocimiento, de forma definitiva, de la base neurobio-
lógica del autismo, ha propiciado tomar en consideración
con mayor intensidad la búsqueda de una causa médica.

– La minuciosidad del estudio neurológico y el uso de proto-
colos diagnósticos racionales, permite descubrir casos sin-
drómicos poco aparentes.

IMPORTANCIA DEL DIAGNÓSTICO ETIOLÓGICO

Si bien el diagnóstico etiológico en el autismo, puede resultar
frustrante debido a la relativamente baja frecuencia con la que
se encuentra una causa específica, nunca debe obviarse el abor-
daje del mismo. Las razones que justifican esta afirmación son:

– El conocimiento de una causa específica, permite cuantifi-
car con cierta precisión el riesgo genético (ejemplo: síndro-
me X frágil).
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– La enfermedad de base puede contribuir a predecir el pro-
nóstico evolutivo (ejemplo: síndrome de Rett).

– Permite aproximaciones terapéuticas más precisas, al tener
en cuenta el trastorno básico (ejemplo: fenilcetonuria).

– Permite avanzar en el conocimiento de las bases genéticas
del autismo idiopático (ejemplo: deleción y duplicación
15q11-q13).

– Permite relacionar el autismo con determinadas lesiones
cerebrales (ejemplo: complejo esclerosis tuberosa).

– Permite intuir en que fase del desarrollo fetal se generan las
alteraciones biológicas del autismo (ejemplo: embriopatía
por talidomida)

Para orientar el proceso diagnóstico, es preciso partir de una
amplia sospecha clínica sobre lo que se quiere buscar. Es obvio,
que el gran número de enfermedades genéticas relacionadas con
el autismo, y el coste elevado de algunos exámenes genéticos,
impiden en el momento actual un cribado global de las mismas
de forma sistemática. Similares consideraciones se pueden hacer
por lo que respecta a técnicas de neuroimagen o neurofisiología.

De todo ello deriva la importancia de la valoración neurope-
diátrica, que debe consistir precisamente en racionalizar la soli-
citud de pruebas complementarias, para cada caso concreto, a
partir de un amplio conocimiento de los síndromes relacionados
con el autismo. De otro modo, la intervención neuropediátrica
podría ir dirigida a añadir al proceso diagnóstico costes innece-
sarios, molestias para el paciente y la familia y sobretodo confu-
sión en el manejo del problema. 

En un estudio realizado en España se ponía de manifiesto que
la realización de pruebas de neuroimagen se había llevado a cabo
en un 86 % de pacientes diagnosticados de autismo [7], cifra cla-
ramente exagerada, si se tienen en cuenta las recomendaciones
consensuadas por expertos sobre el abordaje del proceso diagnós-
tico en el autismo [8]. Por el contrario, de acuerdo con el citado
estudio, las pruebas psicológicas, extraordinariamente útiles para
conocer las características de cada paciente, solo se habían reali-
zado en un 76% de los casos. También resultó preocupante que
las pruebas genéticas y/o metabólicas solo se habían llevado a
cabo en un 63% de los casos. Ello nos lleva a considerar, por que
por un lado se somete a los niños autistas a un exceso de prue-

bas, y por otro lado las causas genéticas, que son las más fre-
cuentes, no ha sido investigadas en casi un 40% de los casos.

Recientemente ha sido consensuada por el Grupo de Estudio
de los Trastornos del Espectro Autista del Instituto de Salud Car-
los III, el abordaje diagnóstico en un niño autista. Las conclusio-
nes de dicho grupo, en concordancia con otras propuestas lleva-
das a cabo por otros colectivos, se describen en la figura [9].

CAUSAS DE AUTISMO SINDRÓMICO

Las enormes aportaciones de la genética molecular en los últi-
mos 15 años han permitido situar en el primer lugar como cau-
sas de autismo los síndromes y enfermedades genéticas. Sin
embargo, todavía se está lejos de poder ofrecer una prueba
genética que permita descartar todas las opciones de este grupo.
Es necesario, por tanto, tomar en consideración las causas más
sugestivas para cada caso concreto, con el fin de solicitar la
investigación o investigaciones específicas.

Otro grupo, mucho menos frecuente, pero que no puede
quedar fuera del espectro de posibilidades a considerar, es el de
las enfermedades metabólicas del sistema nervioso. También en
este caso los estudios son de un gran coste y complejidad, por lo
cual deben ser orientados de acuerdo con la presencia de algu-
nos ‘síntomas clave’. Evidentemente la distinción entre enfer-
medades genéticas y los errores congénitos del metabolismo es
totalmente artificial, si se tiene en cuenta que la metabolopatías
congénitas también son enfermedades hereditarias. Sin embar-
go, para salvar la especificidad clínica de las enfermedades
metabólicas se mantiene la distinción clásica.

Las causas perinatales, a veces erróneamente sobrevalora-
das, tienen poco interés como factores causales aislados. Por el
contrario, tienen gran relevancia los factores tóxicos prenatales,

Tabla I. Diferencias entre autismo idiopático y autismo sindrómico.

Idiopático Sindrómico

Causa desconocida Causa conocida

Trastorno puro Asociado a otras manifestaciones

Base genética En muchos casos se conoce  
poco esclarecida la base genética

Pronóstico inicial incierto Pronóstico determinado
por la enfermedad de base

Ausencia de marcador biológico Pueden haber marcadores
del trastorno de base biológicos

Predominio en sexo masculino Predominio determinado 
por el trastorno primario

Retraso mental en el 70% Retraso mental casi constante
en el autismo clásico

Amplio espectro de gravedad Predominan casos graves

Figura. Abordaje diagnóstico en un niño autista.
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que deben ser investigados minuciosamente a partir del relato
de la familia.

Los casos de autismo adquirido, son muy poco frecuentes, y no
deberían ofrecer ninguna duda, ante la evidencia del antecedente.

En la tabla II se exponen los distintos grupos de autismo
sindrómico. Se debe aceptar que existe un amplio solapamiento
entre los grupos. De todos modos, se harán las aclaraciones per-
tinentes para cada caso particular.

TRASTORNOS GENÉTICOS

Es el grupo más interesante de autismo sindrómico, porque ade-
más de la importancia de ofrecer un repertorio de diagnósticos
específicos, contribuye al conocimiento de las bases genéticas del
autismo idiopático. Por tanto se justifica ampliamente la realiza-
ción sistemática de un cariotipo de alta resolución en todos los
niños diagnosticados de autismo, añadiendo el estudio molecular
de síndrome X frágil para los casos con retraso mental. En algu-
nos centros se lleva a cabo, de forma sistemática, la investigación
deleciones y duplicaciones en la región 15q11-13 mediante técni-
cas moleculares a causa de su elevada frecuencia en el autismo
[1]. De todas formas, en los pacientes autistas se han encontrado
alteraciones en prácticamente todos los cromosomas [10]. Se

piensa que el autismo está vinculado a la interacción de por lo
menos 10 genes. Ciertas regiones tienen un peso importante. La
región 7q31-q33, a la que se supone una importante implicación
el lenguaje, parece fuertemente asociada al autismo [11]. Las
alteraciones en el locus 15q11-q13 se encuentran con relativa fre-
cuencia, sobre todo las duplicaciones, presentes en el 1% de per-
sonas autistas. También han sido halladas ciertas variantes aléli-
cas en el gen transportador de serotonina en 17q11-q22, más fre-
cuentes en personas autistas que en personas no autistas [12].
Otro gen interesante en el campo de la genética del autismo que
está siendo muy investigado, es el gen receptor de oxitocina en la
región 3p25-p26 [13]. Otros candidatos son los genes FOXP2,
RAY1/ST7, IMMP2L y RELN en la región 7q22-q33 [14].

ALTERACIONES SUBTELOMÉRICAS

El estudio de las alteraciones subteloméricas abre un campo
muy interesante tanto en la investigación de la genética del
retraso mental como en el autismo. Se entiende por alteración
subtelomérica aquella que por su tamaño escapa al estudio me-
diante el microscopio óptico (<2-3 megabases). Se han recogi-
do en la literatura en conjunto 2.500 sujetos con retraso mental
en los que se han estudiado las alteraciones subteloméricas. Se
han encontrando alteraciones en un 5%, lo cual representaría en
conjunto la causa genética identificable, más frecuente de retra-
so metal. A pesar de que hay que admitir posibles sesgos en esta
cifra, no por ello las alteraciones subteloméricas dejan de repre-
sentar una causa importante de retraso metal genético [15]. De
acuerdo con los casos positivos detectados se ha elaborado una
lista de criterios de selección para realizar un estudio subtelo-
mérico, tal como se expone en la tabla III [16].

De acuerdo con los puntos se pasa de una sensibilidad 1 y
especificidad 0,27, para 3 o más puntos, a una sensibilidad 0,11
y especificidad 0,99, para 9 o más puntos.

METABOLOPATÍAS QUE PUEDEN 
ASOCIARSE A AUTISMO (Tabla IV)

Hasta el presente la investigación neurometabólica en el autis-
mo no ha resultado productiva al mismo nivel que lo está siendo
la genética molecular y la neuroimagen. 

No por ello dejan de resultar muy prometedores los hallaz-
gos generados en el estudio del metabolismo serotoninérgico, y
más específicamente del gen transportador de serotonina y de
los receptores de serotonina. También es interesante desvelar la
función del eje hipotálamo-hipofisario en los trastornos del sue-
ño frecuentes en autistas, en el posible papel de la oxitocina en
la conducta social, y por último, los efectos del estrés en la fun-
ción y posiblemente estructura cerebral. También son esperan-
zadoras las investigaciones en las alteraciones de los receptores
GABA en el hipocampo. 

Desde una aproximación clínica se constata que las enfer-
medades metabólicas del sistema nervioso central, son una cau-
sa rara de autismo, por lo cual no parecería razonable llevar a
cabo rutinariamente complejos estudios metabólicos, casi siem-
pre estériles. Pero, por otra parte, la identificación de estos tras-
tornos es de suma importancia, por la posibilidad, aunque remo-
ta, de poder ofrecer un tratamiento específico. Si además se tie-
ne en cuenta que estas enfermedades son hereditarias, no se
debe dejar de pensar en ellas.

Desde un punto de vista práctico se debe pensar en una me-

Tabla II. Causas de autismo sindrómico.

Trastornos genéticos.

Trastornos congénitos del metabolismo.

Epilepsia.

Infecciones congénitas/adquiridas.

Exposición intrauterina a drogas.

Miscelánea (encefalopatía hipoxicoisquémica).

Tabla III. Criterios clínicos para realizar estudios subteloméricos (checklist
para pacientes con  alteraciones subteloméricas)

Ítems Puntuación 

Historia familiar de retraso mental 

Compatible con herencia mendeliana 1 

Incompatible con herencia mendeliana 2 
(incluyendo fenotipos discordantes)

Retraso de crecimiento de origen prenatal 2 

Alteraciones de crecimiento posnatales 2 

Para cada uno de los siguientes, 1 punto (máx. 2):

Microcefalia (1), estatura corta (1), 
macrocefalia (1), estatura alta (1)

≥ 2 dismorfias faciales 2

Marcado hipertelorismo, anomalías nasales, anomalías 2
auriculares

Dismorfia no facial y/o una malformación congénita

Para cada anomalía, 1 punto (máx. 2): 

Clara anomalía en la mano (1), malformación cardíaca (1), 
hipospadias ± criptorquidia (1)
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tabolopatía del sistema nervioso ante determinados síntomas
que pueden ser sugestivos de las mismas. Por tanto ante la sos-
pecha clínica se deben protocolizar las investigaciones pertinen-
tes. La tabla V describe los síntomas que deben motivar dicho
estudio. 

Habida cuenta del curso progresivo que se suele observar en
las metabolopatías del sistema nervioso, los síntomas autistas
suelen venir precedidos de otras manifestaciones neurológicas,
que habrán motivado el proceso diagnóstico antes de instaurar-
se un sintomatología autista florida. También resulta posible
que el componente autista, quede totalmente desfigurado en el
contexto de un deterioro global del funcionamiento del sistema
nervioso.

Otro aspecto que no se debe perder de vista, es el hecho de
que la ‘regresión’ es una característica frecuente en el autismo
idiopático; lo cual significa que la perdida de habilidades comu-
nicativas, no necesariamente implica la existencia de una enfer-
medad metabólica. La diferencia más importante entre una
‘regresión autista’ y una metabolopatía con una evolución de
deterioro progresivo, consiste en que en el primer caso única-
mente se deterioran las habilidades implicadas en el autismo:
comunicación y relación social; en tanto que en una metabolo-
patía la regresión es mucho más florida (epilepsia, afectación
motora, afectación multisistémica).

El nivel de cribado más elemental ante alguna característica
sugestiva de trastorno metabólico consiste en la determinación
en sangre de los parámetros bioquímicos básicos y de un equili-
brio acido-base; y en sangre y orina de aminoácidos, ácidos
orgánicos y mucopolisacáridos. Una razón adicional para con-
servar el sentido común en la solicitud de investigaciones meta-
bólicas estriba en el hecho de que no es infrecuente hallar altera-
ciones inespecíficas, no vinculadas a ninguna enfermedad, pero

que pueden complicar muy desagradablemente todo el proceso
diagnóstico. El estudio de líquido cefalorraquídeo, solo se debe
llevar a cabo en casos muy seleccionados, y con una orientación
muy específica. Con todo ello queda enfatizada la importancia
de una valoración neuropediátrica sustentada en la sensatez.

ENFERMEDADES TÓXICAS

Durante el período gestacional, ciertos tóxicos pueden alterar el
neurodesarrollo y en consecuencia generar fetopatías, entre
cuyas manifestaciones pueden estar incluidos síntomas autísti-
cos. Esto se ha podido observar con los tóxicos referidos en la
tabla VI. En este capitulo es interesante la embriopatía talidomí-
dica, la cual aunque ya está prácticamente extinguida, nos ha

Tabla V. Síntomas que permiten sospechar una metabolopatía.

Letargia 

Vómitos cíclicos

Episodios de hiperventilación

Epilepsia precoz y/o rebelde

Mioclonias 

Afectación multisistémica

Malnutrición no explicada

Hipotonía grave

Antecedente familiar de trastorno similar, no explicado

Rasgos dismórficos/facies tosca

Evidencia de retraso mental

Perdida de habilidades motoras

Hepatoesplenomegalia

Acidosis metabólica, hiperlacticidemia 

Hiperuricemia, hiperamoniemia

Hipocolesterolinemia

Distonía 

Espasticidad

Ataxia

Afectación periférica

Megacefalia progresiva

Alteraciones oculares (cataratas, oftalmoplejía, alteraciones retinianas)

Alteraciones esqueléticas

Consanguinidad de los padres

Retraso del crecimiento

Alteraciones equilibrio ácido-base

Alopecia

Alteraciones cutáneas no explicables 

Síntomas recurrentes

Tabla IV. Metabolopatías que pueden asociarse a autismo.

Deficiencia de adenilosuccinasa [17]

Hiperactividad del citosol 5 nucleotidasa

Leucodistrofia metacromática

Mucopolisacaridosis

Síndrome de Sanfilippo

Síndrome de Hurler

Enfermedades peroxosimales

Fenilcetonuria

Síndrome de piridoxindependencia

Déficit de succínico semialdehído dehidrogenasa

Déficit de biotinidasa [18]

Acidemia isovalérica

Histidinemia 

Deficiencia de dihidropirimidina dehidrogenasa

Deficiencia de fosforribosilpirofosfato sintetasa

Xantinuria hereditaria tipo II [19]

Déficit de acil-CoA dehidrogenasa de cadena larga [20]
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dejado una importante información sobre el momento en que
deben aparecer las alteraciones estructurales en el sistema ner-
vioso, en los casos de autismo producidos por la talidomida. Se
ha podido comprobar que la embriopatía talidomídica solo se ha
asociado a autismo, si el uso de la talidomida había ocurrido en
al periodo comprendido entre el día 20-24 después de la gesta-
ción, lo cual da a entender que existe una ventana de vulnerabi-
lidad para el efecto tóxico de la talidomida. De ello se puede
deducir que la distorsión en el neurodesarrollo del autismo,
posiblemente ocurra durante este período.

EPILEPSIA

La prevalencia de epilepsia y alteraciones EEG en el autismo es
claramente más alta que en la población general. Pero, a partir
de esta constatación, los datos recogidos respecto a la relación
epilepsia / autismo, son poco claros, incluso contradictorios.

La incidencia de convulsiones reportada varía mucho en
función de las muestras utilizadas para el estudio. A partir
pacientes recolectados a partir de muestras comunitarias, por
tanto no sesgadas por la selección que comporta ser atendido en
un centro altamente especializado, se aportan cifras tan modes-
tas como el 3% [21]. Por el contrario, en muestras hospitalarias
se alcanza el 30% [22]. A esta fuerte discrepancia deben añadir-
se ciertos factores de confusión inherentes al autismo. Por un
lado, los autistas presentan síntomas fácilmente confundidos
con crisis: reacciones conductuales aparentemente paroxísticas,
conductas que simulan ausencias, estereotipias y tics. También
puede influir un exceso de celo en la interpretación del EEG,
valorando como epilépticas, alteraciones EEG inespecíficas,
muy comunes en pacientes con trastornos del neurodesarrollo,
sobretodo en trazados de sueño. No debe perderse de vista que
en la población general se detecta en un 5% alteraciones epilep-
tiformes [23], cifra que lógicamente está incrementada en los
TEA. Si bien el EEG no es una prueba indicada como examen
de rutina en niños autistas, puesto que no aporta datos diagnós-
ticos, en algunos puede ser útil. La tabla VII muestra los casos
en los que podría ser útil la realización de un EEG.

Todos los estudios coinciden en que la prevalencia de epi-
lepsia dentro del autismo es mucho más elevada en los casos

con retraso mental profundo, que en el autismo de funciona-
miento elevado o en el síndrome de Asperger. También se cons-
tata la misma discrepancia si se compara la frecuencia de apari-
ción de epilepsia entre los autismos secundarios con los autis-
mos idiopáticos. Por tanto, parece que la epilepsia tiene tanta
menos importancia como más puro es el autismo. Si se analiza
el tipo de alteración epileptógena en el EEG, se comprueba que
el patrón más común es la punta o punta onda centro encefálica,
prácticamente superponible a la alteración típica de la epilepsia
rolándica benigna de la infancia, forma más común de epilepsia
infantil. Debe hacerse notar que este patrón es el que también se
detecta en el síndrome X frágil [24] y en el síndrome de Rett
[25], resaltándose el carácter inespecífico de dichas alteraciones
en el autismo.

Al margen de estas consideraciones ciertos síndromes epi-
lépticos tienen una relación muy clara con el autismo. 

Síndrome de West

El síndrome de West es una epilepsia grave del primer año de
vida, caracterizada por la presencia de espasmos en flexión y un
patrón electroencefalográfico típico, denominado hipsarritmia,
que se define por la presencia de abundantes puntas, polipuntas
y puntas onda hipervoltadas y asíncronas, con breves periodos
de depresión del trazado (burst supression). El síndrome de
West se ha relacionado con el autismo, pues en algunos niños se
instaura una conducta autista, independientemente del curso
evolutivo de las crisis. La probabilidad de que un paciente con
síndrome de West desarrolle autismo ha sido estimada entre el 2
[26] y el 16% [27]. En contraposición, desde la perspectiva del
autismo, el antecedente de síndrome de West se halla en el 12%
de autistas con epilepsia [28]. Sin embargo, no está claro hasta
que punto es el síndrome de West o la etiología del síndrome de
West el causante del autismo. De hecho, el síndrome de West
aparece en diversas enfermedades que también han estado rela-
cionadas con el autismo, independientemente de que cursen o
no con síndrome de West. Tal el es caso de la esclerosis tubero-
sa, de la neurofibromatosis, del síndrome de Down y da la fenil-
cetonuria. En estos casos de síndrome de West secundario, la
probabilidad de aparición de autismo es más alta que en los
casos de síndrome de West idiopático.

Una de las aportaciones más interesantes del síndrome de
West con respecto al autismo es el estudio de Chugani et al [29]
donde pudo observar que de 14 niños con síndrome de West que
presentaban un patrón en el PET de hipometabolismo para la glu-
cosa bilateral en lóbulos temporales, 10 evolucionaron a autismo,
lo cual sugería la relación entre afectación bilateral y autismo.

Síndrome de Landau-Kleffner

El síndrome de Landau-Kleffner (SLK), es un trastorno neuro-
lógico poco frecuente que se caracteriza por la aparición súbita
o gradual de afasia y alteraciones electroencefalográficas. Una
gran parte de los niños con SLK, aunque no todos, tienen con-
vulsiones que suelen aparecer entre los 5-7 años. En ocasiones
el diagnóstico de SLK presenta dificultades, pues sus límites
están poco establecidos. Ello conduce a que algún caso de SLK
pueda ser diagnosticado erróneamente como autismo. Pero tam-
bién ocurre lo contrario, es decir diagnosticar como SLK a
niños con autismo y alteraciones EEG con o sin convulsiones.
Ello se debe a que todavía no se han podido definir unos límites
de edad de presentación, conducta y perfil EEG, entre los niños
que presentan regresión autista con alteraciones EEG (con o sin

Tabla VI. Embriopatías toxicas relacionadas con autismo.

Síndrome alcohólico fetal, efectos fetales del alcohol

Exposición fetal a la cocaína

Exposición fetal al valproato

Intoxicación por plomo

Embriopatía talidomídica

Tabla VII. Indicaciones del electroencefalograma en el autismo.

Historia clínica de crisis

Asociación de alteración neurológica

Sospecha de síndrome de Landau-Kleffner

Si en opinión del clínico es importante descartar convulsiones

Regresión



J. ARTIGAS-PALLARÉS, ET AL

REV NEUROL 2005; 40 (Supl 1): S143-S149S148

convulsiones) y los niños con SLK [30]. La tabla VIII muestra
las diferencias entre SLK y autismo, las cuales permiten orien-
tar uno u otro diagnóstico, en los niños que dejan de hablar y
tienen crisis y/o alteraciones EEG.

FACTORES PERINATALES

Los factores perinatales tienen un interés secundario en la etio-
logía del autismo. A pesar de que se han llevado a cabo estudios
con muestras grandes de pacientes autistas, al comparar las
complicaciones obstétricas con grupos control, los resultados
no han aportado datos que permitan implicar de forma decisiva
los factores perinatales en la etiología del autismo.

En general, se ha hallado una mayor representación de facto-
res obstétricos desfavorables en los grupos autistas que en los
grupos control: padres de edad más avanzada, intentos de aborto,
anestesia epidural, inducción del parto, parto de duración infe-
rior a una hora, cesárea electiva o de urgencia y Apgar inferior a
6 en el primer minuto. Pero también se ha visto que los herma-
nos de los niños autistas han presentado similares problemas, en
la misma proporción. En ningún caso se ha podido identificar
ningún factor aislado o combinación de factores a los que se les
pudiera atribuir una influencia importante en el autismo. En
general los estudios concluyen que si bien existen factores que
convergen en una menor optimización perinatal en los niños
autistas, es más probable que los factores obstétricos negativos
sean con mayor probabilidad una consecuencia del genotipo que
determina el autismo, que un factor causal significativo.

ENFERMEDADES INFECCIOSAS

Aunque las infecciones son una causa rara de autismo, merece
tomarlas en consideración, puesto que aportan algunos datos rela-
cionados con las características lesionales del autismo. La tabla
IX muestra las infecciones que han sido implicadas en el autismo.

Por lo que respecta a la rubéola congénita, cuando la agresión

se produce en el segundo trimestre la afectación es más leve. Este
dato sugiere que el periodo vulnerable del cerebro para que se
exprese el autismo, cabe situarlo durante el primer trimestre. Esta
observación concuerda con la apreciación de que el autismo rela-
cionado con la intoxicación talidomídica se desarrolla sólo cuan-
do la talidomida fue administrada entre los días 20-24 después de
la gestación, tal como se ha explicado anteriormente.

Tabla VIII. Diferencias entre autismo y síndrome de Landau-Kleffner (SLK).

Autismo SLK

Regresión Menos del 30% Siempre

Edad de regresión 18-24 meses 3-6 años

Manifestaciones Deficit social, alteración Sólo alteración 
cognitivas del lenguaje, espectro del  lenguaje

restringido de intereses

Tipo de alteración Cualquiera Afasia grave
del lenguaje

Crisis epilépticas 3% (en formas puras 75%
de autismo)

Alteración Punta, punta-onda Punta, punta-onda 
electroencefalográfica centroencefálica perisilviana unilateral
más común o bilateral. Mucho 

más alterado durante 
el sueño

Tabla IX. Causas infecciosas de autismo.

Rubéola congénita

Encefalitis herpética

Infección congénita por citomegalovirus

Haemophilus influenzae
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EL AUTISMO SINDRÓMICO: I. ASPECTOS GENERALES
Resumen. Introducción y desarrollo. El diagnóstico de autismo se
basa en la identificación de determinados criterios conductuales.
No existe ninguna prueba biológica que permita diagnosticar el
autismo. Sin embargo, un número considerable de casos de autismo,
estimado entre el 11 y 37 %, está asociado a síndromes específicos,
que pueden ser identificado en base a las características clínicas, o
mediante algún marcador biológico. Estos casos se conocen como
autismo sindrómico o ‘síndromes dobles’. Existe una relación entre
el autismo y ciertas enfermedades genéticas, metabólicas, epilepsia,
infecciones del sistema nervioso, exposición intrauterina a determi-
nadas sustancias y patología perinatal. Conclusiones. Con esta
revisión se pretende orientar al profesional que diagnostica niños
autistas, con el fin de racionalizar el proceso dirigido a descartar
cualquier enfermedad o síndrome subyacente relacionado con el
cuadro autista. Al mismo tiempo, se hace énfasis en aspectos etioló-
gicos de estos síndromes, que facilitan la comprensión de las bases
biológicas del autismo. [REV NEUROL 2005; 40 (Supl 1): S143-9]
Palabras clave. Alteraciones subteloméricas. Autismo. Epilepsia.
Síndrome de Landau-Kleffner. Síndrome de West. Trastornos de es-
pectro autista.

O AUTISMO SINDRÓMICO: I. ASPECTOS GERAIS
Resumo. Introdução e desenvolvimento. O diagnóstico de autismo
baseia-se na identificação de determinados critérios de conduta.
Não existe nenhuma prova biológica que permita diagnosticar o
autismo. No entanto, um número considerável de casos de autismo,
estimado entre 11 e 37%, está associado a síndromas específicos,
que podem ser identificados com base nas características clínicas,
ou mediante algum marcador biológico. Estes casos conhecem-se
como autismo sindrómico ou ‘síndromas duplos’. Existe uma rela-
ção entre o autismo e certas doenças genéticas, metabólicas, epilep-
sia, infecções do sistema nervoso, exposição intra-uterina a deter-
minadas substâncias e patologia perinatal. Conclusões. Com esta
revisão pretende-se orientar o profissional que diagnostica crianças
autistas, com o fim de racionalizar o processo dirigido a descartar
qualquer doença ou síndroma subjacente relacionado com o quadro
autista. Ao mesmo tempo, dá-se ênfase a aspectos etiológicos destes
síndromas, que facilitam a compreensão das bases biológicas do
autismo. [REV NEUROL 2005; 0 (Supl 1): S143-9]
Palavras chave. Alterações de espectro autista. Alterações subtelo-
méricas. Autismo. Epilepsia. Síndroma de Landau-Kleffner. Síndro-
ma de West.




