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El autismo o trastorno del espectro autista es un trastorno del neurodesarrollo de base genética que
consiste en |a afectacién de dos ejes mayores de la conducta: comunicacion e interaccién social y pa-
trones de conducta repetitivos con intereses restrictivos. El cribado masivo de los trastornos del espec-
tro autista para poblacién de bajo riesgo darfa lugar a un valor predictivo positivo estimado en nuestro
medio de alrededor del 38%, con un exceso de derivacion a servicios especializados y efecto de etique-
tado sobre los pacientes. Se considera més adecuado el cribado en poblacién de riesgo o ante la sospecha
por parte de padres o profesionales. Recomendaciones de Previnfad: 1) se sugiere no hacer cribado uni-
versal con escalas de tipo M-CHAT y variantes; 2) se propone hacer cribado con escalas tipo M-CHAT/R/F
en individuos de alto riesgo.
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Resumen

Early detection of developmental disorders (part 2): autistic spectrum

disorders

)
g Autism or autistic spectrum disorder (ASD) is a neurodevelopment disorder, genetically based, that
-E affects the two major exes of behaviour: communication and social interaction and repetitive patrons
Key words: 2  of behaviour with restrictive interests. ASD mass screening, in a low risk population, would produce a

. . < . 5 e o o o8 o

o Autism spectrum low positive predictive value of around 38%, with an excess of referrals to specialised services and label
disorder effect on patients. Screening on population at risk or under parents or professionals concern is consid-

ered more appropriate. Previnfad recommendations: 1) we suggest not to do universal screening using
scales such as M-CHAT and variations; 2) we recommend doing screening using scales such as M-CHAT
to high risk individuals.

e Child development
disorders, pervasive
® Mass screening
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PREVALENCIAY MAGNITUD DEL PROBLEMA

Existen todavia muchas dudas sobre la prevalencia
real de los trastornos del espectro autista (TEA). En
las Ultimas décadas se ha producido un incremen-
toen la prevalencia. Se refieren cifras desde alrede-
dor de 6/10 000 hasta cifras mucho mas elevadas,
en torno al 1-2% de toda la poblacion'™*3. Se ha
especulado mucho sobre cual podria ser la causa
real de este incremento en la prevalencia de los
TEA. Se han propuesto, entre otras razones, el diag-
nostico cada vez mas temprano, asi como los cam-
bios introducidos en la propia definicion de TEA, ya
que no es lo mismo calcular la prevalencia del au-
tismo clasico de Kanner que el de todos los TEA
incluyendo el anteriormente denominado sindro-
me de Asperger. Parece que son estas razones las
que llevan alincremento en la prevalencia mas que
un aumento real de la frecuencia del trastorno®.

En Espafa hay pocos estudios sobre prevalencia de
los TEA. Podemos decir que, segun los realizados
en la década de los noventa del siglo XX, la preva-
lencia se sitUa por debajo de 5/10 000 para el au-
tismo clasico'**® con una razén hombre-mujer de
4:1. De los casos de TEA diagnosticados en Espana,
se estima que en el 29,8% existe discapacidad inte-
lectual, llegando hasta el 67% en las formas clasi-
cas*®. Por otra parte, se considera que los TEA re-
presentan el 15,6% de los anos de vida ajustados
por discapacidad (AVAD) entre todos los AVAD de la
poblacion espafiola de 0 a 14 afos en 2013*°, lo
que da idea de la carga de enfermedad.

MARCO ANALITICO PARA EL CRIBADO DE
LOS TEA EN ATENCION PRIMARIA

En la Fig. 1 puede verse el esquema que conforma la
planificacion del estudio para el cribado de los TEA®®.

Preguntas estructuradas

1. ;Cuadles laeficaciay la efectividad de las prue-
basdecribadodelos TEA realizadas en Atencion
Primaria a ninos sanos de 12 a 24 meses?

2. Eltratamiento o la intervencién tempranos en
los TEA detectados entre los 12 y 24 meses
imejoran los resultados en salud?

3. ;Quéefectos adversos se derivan del cribado de
los TEA realizado en Atencion Primaria a ninos
sanos de 12 a 24 meses?

¢Cual es la eficacia y la efectividad de las pruebas
de cribado de los TEA realizados en Atencion
Primaria a niinos sanos de 12 a 24 meses?

La escala o cuestionario mas utilizado para el cri-

bado de los TEA en Atencién Primaria es la M-CHAT,

disenada para edades de 16 a 30 meses y de la que
existen cuatro versiones®’:

* M-CHAT de 23 items, que puede ser realizada
por los padres.

e M-CHAT/R, version reducida a 20 items.

* M-CHAT/F, version de 23 items a la que se afade
una entrevista de seguimiento y aclaracién de
las respuestas dadas por los padres.

* M-CHAT/R/F, versidén de 20 items mas entrevista
de seguimiento.

Figura 1. Cribado de los trastornos del desarrollo en Atencion Primaria: marco analitico
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La validacion de la escala M-CHAT/R/F, es decir, en su
version reducida de 20 items y seguida de entrevista
de seguimiento, ha sido realizada en 16 701 ninos
sanos, cribados a los 18 y 24 meses*®. Una puntua-
cion de 3 o mas en el primer cribado o una mayor
de 2 en el segundo dio lugar a un valor predictivo
positivo (VPP) para el diagnostico de TEA del 47,5%
(intervalo de confianza del 95% [IC 95]: 41 a 54) y un
VPP para el diagnostico de trastorno del desarrollo
(TD) de cualquier etiologia del 94,6% (IC 95: 92 a 98).
Un estudio japonés con 1851 ninos sanos de 18 me-
ses alos que se aplicé el M-CHAT/F obtuvo una sensi-
bilidad para el diagnostico de TEA del 47,6% una es-
pecificidad del 98,6%y un VPP del 45,5%"°. La M-CHAT
tiene su precedente en la escala CHAT?%%6, mucho
menos utilizada en la actualidad debido a su baja
sensibilidad. Existe una amplia bibliografia sobre el
uso de esta escala®>™**. Para el diagnéstico de sospe-
cha de los TEA también pueden utilizarse los signos
de alarma de los TEA por edades'®.

La escala M-CHAT ha sido traducida al espafiol y
validada por el grupo GETEAY#25 | 3 validacion,
traduccion y adaptacion cultural se realizo en Es-
pana por parte del grupo de Canal Bedia, de la Uni-
versidad de Salamanca, obteniendo valores de sen-
sibilidad del 82%y de especificidad del 99%* 74434,
que son similares a los del trabajo original?”-?%3° E|
VPP fue del 38%'744 Este grupo investigador de-
fiende el cribado universal de los TEA en Atencion
Primaria a los 18 y 24 meses basandose en los be-
neficios de la deteccion temprana, ya que estima
que la mayoria de los falsos positivos resultaran
afectos de otros TD igualmente subsidiarios de de-
rivacion a Atencion Temprana y estudio especiali-
zado. De hecho, en el programa de deteccién pre-
coz de los trastornos generalizados del desarrollo
de Salamanca y Zamora ninguno de los ninos de-
tectados como positivos a los 24 meses tuvo un
desarrollo normal®. Es interesante mencionar que
la tasa de falsos positivos fue del 0,01% y, la de fal-
sos negativos, del 0,19%.

El mencionado programa tiene unos costes de 7,2 € por
caso cribado y 1641 € por caso detectado (datos de
2012). En cuanto al esfuerzo profesional, supuso 4,43
minutos por profesional. Las encuestas realizadas a

los profesionales mediante el cuestionario Q-PED
muestran que el 74% consideraron viable el pro-
grama. Las familias cuyos ninos fueron detectados
mediante cribado expresaron una mayor satisfac-
ciony calidad de vida que las de los no detectados
mediante el programa®®.

La escala M-CHAT dispone asimismo de una varian-
te reducida o M-CHAT-R, con 20 items de respuesta
dicotomicasiono, en laque se han eliminado aque-
llas cuestiones con peores valores psicométricos®’.

Es necesario destacar la importancia de usar el test
mas ajustado a la cultura, lengua y nacionalidad
de los padres, pudiendo elegir diferentes versiones
de la escala, incluidas diferentes versiones en len-
gua espanola, que es posible obtener en la direc-
cion http://mchatscreen.com/?page _id=346.

La revision sistematica realizada en 2016 por la
Agency for Health Care Research and Quality (AHRQ)
sobre cribado de los TEA en Atencién Primaria selec-
ciona 17 estudios de cribado entre los 16 y los 30
meses*®. La escala de cribado mas comunmente
usada fue la M-CHAT o la M-CHAT reducida de 20
items (M-CHAT/R), asi como la MCHAT/R seguida de
entrevistaestructuradade verificacion (M-CHAT/R/F).
De estos 17 estudios, cinco se clasificaron como
de buena calidad, diez de calidad aceptable y dos de
mala calidad. El valor predictivo positivo global fue
de alrededor del 50%. En dos estudios norteamerica-
nos sobre cribado entre 12 y 36 meses en poblacion
de bajo riesgo, con 18 989 participantes y utilizando
M-CHAT y M-CHAT/F, el VPP global resulté ser del
54%. Un 9,1% de los cribados resultaron positivos
tras el pase del cuestionario y un 1,4% tras la verifi-
cacion. EI VPP tras la entrevista de verificacion oscild
entreel 57%y el 79%. EI VPP para la deteccion de cual-
quier TD fue del 98% . En otro estudio realizado en
EE. UU. con 796 nifios cribados con M-CHAT/F o con el
test Infant and Toddler Checklist, el VPP fue del 32%.
Un estudio japonés sobre cribado con M-CHAT#6?,
tomando el 2 como punto de corte en 1187 nifios de
entre 18 y 36 meses, mostrd una sensibilidad del
75%, una especificidad del 89,3% y un VPP del 10,7%.
En el mismo estudio, con un punto de corte de 3, la
sensibilidad fue del 55%, la especificidad del 96%y el
VPP del 19%.
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En un trabajo de cohortes bien disefiado, realizado
en 1506 ninos con una edad gestacional inferior a
28 semanas y que evalla el VPP del M-CHAT reali-
zado a los dos afos, se hizo un seguimiento de
diez anos*’. EI VPP fue de alrededor del 20%. Hay
que destacar que se trata de un colectivo de alto
riesgo, con una prevalencia de los TEA que oscila en-
tre el 1,8 y el 8%. La sensibilidad fue del 52% (IC 95:
38 a 65), la especificidad del 84% (IC 95: 81 a 87) y
elvalor predictivo negativo (VPN) del 96% (IC 95: 94
a 97). La interpretacion de estos resultados es
compleja; se ha sefialado que quizas la afectacion
sensorial pueda enmascarar algunos de los sinto-
mas de TEA o que los padres atribuyen algunas de
las alteraciones de comportamiento a las alteracio-
nes visuales o auditivas, de forma que el M\-CHAT da
lugar a un numero mayor de falsos negativos en
este colectivo. Se ha argumentado también con la
aparicion de los sintomas de TEA en este colectivo
por encima de los tres anos, cuando el M-CHAT se
realizé a los dos afos. La existencia de diferentes
factores socioecondmicos también influye en la va-
riabilidad de la escala. Todos estos factores deben
ser tenidos en cuenta en la aplicacion del M-CHAT.

El tratamiento o la intervencion tempranos en los
TEA detectados entre los 12 y 24 meses ;mejoran
los resultados en salud?

El tratamiento de los TEA es fundamentalmente
educativo y de modificacion de conductas, ayuda-
do por algunos tratamientos farmacolégicos en
casos concretos e individualizados. El tratamiento
pretende modificar las conductas inapropiadas o
indeseables, promoviendo y reforzando aquellas
que son mas adecuadas. Se pretende de este modo
ensefar habilidades para la vida diaria, frenar las
conductas repetitivas y obsesivas, mejorar las con-
ductas adaptativas y lograr la adquisicion de len-
guaje, tanto receptivo como expresivo.

La eficacia del tratamiento es muy variable en fun-
cion de las caracteristicas de cada nifo y sus capa-
cidades cognitivas. En cualquier caso, existen prue-
bas de buena calidad para afirmar que las
intervenciones mejoran la adaptabilidad, la con-
ducta, el lenguajey las habilidades de los nifos con
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TEA, existiendo una gradacién entre intensidad,

precocidad y eficacia de los tratamientos*6:48>4,

Una de las modalidades mas comunes de trata-
miento es el denominado método applied behavior
analysis (ABA) o analisis conductual aplicado. Este
método consiste en analizar las causas y conse-
cuencias de las conductas y disenar estrategias
para la ensenanza de conductas deseables y con-
ductas alternativas. La terapia puede ser adminis-
trada por un especialista o incluso por los propios
padres tras un periodo de entrenamiento. La inten-
sidad de la intervencién depende del niumero de
horas semanales (25-35 horas por semana para los
métodos intensivos)* >4,

Existen otros métodos que aplican estas mismas
técnicas con variaciones. En la revision realizada
para el US Preventive Services Task Force (USPSTF)*®
sobre 30 ensayos de intervencion, en 11 hubo me-
jorias en capacidades cognitivas. En 10 de 17 ensa-
yos de administracion directa por parte de tera-
peutas se produjeron mejorias en el desarrollo.
Algunos ejemplos de aplicacion del método ABA
por profesionales son el programa Early Start Den-
ver Model (ESDM), el programa Learning Experien-
ces and Alternative Program (LEAP) o el método
Lovaas/UCLA. En cuanto a los programas adminis-
trados por los padres, hubo mejoras en el desarro-
lloen 5 de 13 estudios.

El analisis del USPSTF*® encontré un ensayo clinico
de buena calidad con el programa ESDM, que mos-
tré mejoras en habilidades cognitivas para el grupo
de intervencion de 17,6 puntos frente a una mejo-
ria de 7 puntos para el grupo de control (p = 0,044),
lo que equivale a una aceleracion en el desarrollo
de 5-8 meses durante un periodo de dos anos.

Sianalizamos el programa LEAP, en un ensayo clini-
co de calidad moderada el entrenamiento de los
profesores produjo una mejoria de 8-9 puntos en las
escalas de Mullen de aprendizaje temprano en el
grupo de intervencion, frente a un descenso de 1,8

puntos en el grupo de control (p <0,01)*.

Como se ha senalado anteriormente, la interven-
cion intensiva (20-40 horas/semana) mejora la
funcion cognitiva en los casos de TD y TEA. Las
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comparaciones con otros programas mas eclécti-
cos y comunitarios son complicadas por escaso
numero en cada grupo, diferencias en intensidad
de los programas, incluso de nivel de aptitudes en-
tre grupo intervencion y control. En cualquier caso,
tanto las intervenciones intensivas como las de

tipo comunitario y ecléctico se han mostrado efi-
Cacest44749,50-53

¢Qué efectos adversos se derivan del cribado de
los TEA realizado en Atencién Primaria a nifios
sanos de 12 a 24 meses?

No existen estudios que refieran danos causados
por las intervenciones y en dos revisiones siste-
maticas sobre intervencion conductual en TD y
TEA no se encontraron danos derivados de las
mismas*®>°,

Resumen de la evidencia

El cribado masivo de los TEA para poblacion de bajo
riesgo darfa lugar a un valor predictivo positivo

estimado en nuestro medio de alrededor del 38%, con
un exceso de derivacion a servicios especializados y
efecto de etiquetado sobre los pacientes. Se consi-
dera mas adecuado el cribado en poblacion de ries-
go o ante la sospecha por parte de padres o profe-
sionales.

RECOMENDACIONES DE PREVINFAD

1. Sesugiere no hacer cribado universal con esca-
las de tipo M-CHAT y variantes. Calidad de la
evidencia: baja. Fuerza de la recomendacion:
débil en contra.

2. Se propone hacer cribado con escalas tipo
M-CHAT/R/Fen individuos de altoriesgo. Calidad
de la evidencia: moderada-alta. Fuerza de la re-
comendacion: fuerte a favor.

Ver las recomendaciones de otros grupos para el cri-
badodeTDyTEAen la Tabla 1y del Grupo Previnfad
en la Tabla 2.

Tabla 1. Recomendaciones de otros grupos para el cribado de TD y TEA

Organizacion Afio Recomendacion

CTFPHC®® 2016 En contra de realizar el cribado de los TD y de los TEA en Atencion Primaria cuando no
existan signos, sintomas sugerentes ni sospechas de los padres para edades de 1-4 afios

USPSTF’ 2016 Pruebas insuficientes para evaluar el balance entre los beneficios y los riesgos del cribado
poblacional de los TEA en Atencion Primaria si no hay sospecha de los padres o del
profesional. Edades de 18-30 meses

AAP® 2016 Realizar cribado sistematico de TD en poblacion general a los 9, 18 y 30 meses, y cribado de
los TEA a los 18 y 24 meses

AAP: American Academy of Pediatrics; CTFPHC: Canadian Task Force on Preventive Health Care; USPSTF: U.S. Preventive Services Task Force.

Tabla 2. Recomendaciones de Previnfad para el cribado de los TD y de los TEA

Trastornos del desarrollo (TD)

Trastornos del espectro autista (TEA)

Se sugiere preguntar a los padres por sus preocupaciones
acerca del desarrollo de sus hijos en las visitas de
supervision y seguimiento

Se sugiere no hacer cribado universal con escalas de tipo
M-CHAT*

Se sugiere no aplicar escalas de cribado para la valoracién
del desarrollo infantil si no existen signos de sospecha de TD

Se propone hacer cribado con escalas de tipo M-CHAT/R/F* en
individuos de alto riesgo™*

*M-CHAT, M-CHAT/F, M-CHAT/R, M-CHAT/R/F.

**Antecedentes familiares de TEA en hermanos, trastornos neurolégicos asociados con TEA, prematuridad, trastornos de la comunicacion social o

presencia de conductas repetitivas o de signos de alerta de TEA.
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