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PREVALENCIA ESTIMADA SINDROME DE KABUKI: 1/ 32.000

Estimated Autism Prevalence 2020 1/100

1in54*
in

ers for Disease Control and Prevention (COC prevalence estimates are for 4 years prior to the report date (e . 2020 figures are from 2016) autism speaks

¢, EPIDEMIA ?

Hay mas informacién y mejor formacioén...

Los criterios diagndsticos son mas amplios y mejor ajustados a la
realidad social....

Tenemos nuevos instrumentos eficaces de deteccién y
diagndstico...

Se buscan activamente los casos...
Se detectan antes...

El alumnado recibe mejores servicios si se obtiene una
identificacién correcta...



EL AUTISMO ES:

DX CLINICO COMUNICACION  SOCIAL INTERESES

ETIOLOGIA

. Sources of Genetic Mutations in Autism
Factores ambientales

-Exposicion prenatal
valproato

-Sindrome Alcohdlico fetal
-Gran prematuridad
-Edad paterna

B Unknown (~77%)

B Mendelian Disorders and
Other Mutations (~15%)

Rare and De Novo
Mutations (~5%)

® Chromosome Abnormalities
(~3%)

Data Source: Guo H, Hu Z, Zhao J, et. al. Genetics of Autism Spectrum
Disorders. J Cent South Univ (Med Sci). 2011, 36 (8):703-711.

Hospital General
Universitario

ER asociadas con el autismo T S

Genéticas:

Sindrome X fragil
Esclerosis tuberosa
Neurofibromatosis
Sindrome de Angelman !
Sindrome de Prader Willi Sindrome de Tourette

Sindrome de Kabuki Sindrome de West
Sindrome de Landau-Kleffner

Sindrome de Sotos
Sindrome de Joubert
Sindrome de Turner

Errores congénitos del metabolismo:

Deficiencia de adenilosuccinasa Sindrome de piridoxindependencia
Hiperactividad del citosol 5 nucleotidasa Déficit de succinico semialdehido dehidrogenasa
Leucodistrofia metacromatica Déficit de biotinidasa

Mucopolisacaridosis Acidemia isovalérica

Sindrome de Sanfilippo Histidinemia

Sindrome de Hurler Deficiencia de dihidropirimidina dehidrogenasa
Enfermedades peroxosimales Deficiencia de fosforribosilpirofosfato sintetasa
Fenilcetonuria Déficit de acil-CoA dehidrogenasa de cadena larga
Xantinuria hereditaria tipo Il
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Factores moduladores de manifestacion clinica:
inteligencia, lenguaje, enfermedades médicas, psiquiatricas,

trastornos del comportamiento, etiologia.... ,
NN |
DX CLINICO COMUNICACION SOCIAL INTERESES

ESPECTRO DE VARIABILIDAD
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Figure 1. Fitness and Genotype-Phenotype map. Redrawn after (20]

PREVALENCIA

TEA
(22)

Sindrome de Kabuki

Trastorno del Espectro del Autismo

Sertcelik, 2016

Sari, Karaer, Bodur and Soyasal, 2008
Adam and Hudgins, 2005
Matsumoto and Niikawa, 2003

Ho and Evans, 1997
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299.00 Trastorno del Espectro del Autismo

DIAGNOSTICO E ESTATISTICA

1. Dificultades clinicamente significativas y persistentes en
la comunicacidn social,

2. Patrones repetitivos y restringidos de conducta,
actividades e intereses

3. Los sintomas deben estar presenten en la infancia
temprana (aunque pueden no manifestarse por completo
hasta que las demandas del entorno excedan sus
capacidades).

Se deben cumplir los criterios 1,2y 3.

Leo Kanner (1894-1981) Lorna Wing (1928-2014)

Especificadores

Se requiere especificar si existe o no:

* Discapacidad intelectual: estimaciones separadas de capacidad
verbal y no verbal

* Alteracion lenguaje: no verbal, palabras sueltas, frases, lenguaje
fluido. Considerar por separado lenguaje expresivo y comprensivo.

* Enfermedades médicas (epilepsia), genéticas (Rett, Down, X fragil)
o factores ambientales asociados (valproato, SAF, muy bajo peso)

* Asociacién con otros trastornos del neurodesarrollo, trastornos
mentales o del comportamiento: TDAH, TOC, t. control impulsos,
ansiedad, depresion, t. bipolar, tics, autoagresiones, alteraciones
en la alimentacién o el suefio...

e (Catatonia: mas frecuente durante la adolescencia
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Prevalence of mental health problems
in children with autism

One or more disorders
Two or more disorcers

Any emotional disorder

Anxiety or phobia %u—ﬁE—ED
Oppositional or T_O_KNOW

conduct disorder

. CHILOREN'S FUTURE.
Simonoff ,2008 Chikdren withautim need

040% de los casos tienen patologia organica detectada M

sudiid. Gregorio Marafion
I Corrnbot a1 Mnert

45-86 % problemas digestivos

37% infecciones viricas

23% alteraciones del sistema nervioso
20% crisis epilépticas (11-39%)

28% otros trastornos organicos.
1 41,5% de casos con problemas asociados importantes
35% problemas visuales
26% problemas de alimentacién
18% problemas auditivos
40% problemas de suefio

El autismo no es Unicamente una enfermedad cerebral si no

un trastorno sistémico que afecta al cerebro (Herbet, 2004).
“AUTISM: A BRAIN DISORDER OR A DISORDER WHO AFFECTS THE BRAI)N?”
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Sleep

‘ Core autism symptoms Disorders

Sleep

Associated neurological issues A
s Deficits

Mood
Disorders

Associated systemic issues

O Related disorders

Anxiety
7 Disorders
Intellectual

Disability Attention

-

Immune

Dysfunction

\
Seizures
A Gl
Disorders

-

q Hospital General
Universitario
SaludMadrid  Gregorio Marafion
B Comunidad de Madria

Dada la alta prevalencia, la gravedad del cuadro clinico de

personas con autismo, la alta frecuencia de trastornos

organicos y problemas de salud relevantes asociados, asi

como las caracteristicas de esta poblacion en cuanto a su

capacidad de expresar sus necesidades y sus dificultades, y
para entender el mundo que les rodea, se considera que las

personas con TEA, requieren una atencidn sanitaria

preferente y singular.
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= Programa AMI-TEA

Comunnd co Masris

Available online at Elsevier Masson France
-

= EM|consulte
wwwi,sciencedirect.com www.em-consulte.com/en

Original article

Specialty Care Programme for autism spectrum disorders in an urban population:
A case-management model for health care delivery in an ASD population

M. Parellada ®*, L Boada®, C. Moreno?, C. Llorente®, J. RomoP®, C. Muela®, C. Arango?

*Department of Psychiatry. Hospital General Universitario Gregorio Maraiidn Centro de fnvestigacin Biomeidica en Red de Salud Mental, (IBERSAM, Madrid, Spain
" Department of Psychiatry, Haspital General Universitario Gregorio Mararidn, Madrid, Spain
“Asociacidn Nuevo Horizonte, Federacidn Autismo, Madrid, Spain

ARTICLE INFO ABSTRACT

Aricle history: ubjects with autispn spect more medical needs and more difficulties accessing
Received 4 February 2011 healthc thanth “Their verbal and bal difficulties
Received in revised form 17 June 2011 and particular behaviors, along with lack of. the part of physicians and failure of th
Accepted 22 June 2011 to make adjustments, mal
- Purpose: To describe a mo|
Keywords: Method: Reviewof relevan
Autism a service to meet the speci
Quality of @re of 6,000,000
Pychiatey in Europe Results: A service was desf
facilitation, accompani me
and thirteen patients with
1566 psychiatric visits and
and Gastroenterology) in
Conclusion: Personswith A
their access to adequate il

Eur Psychiatry. 2013 Feb;28(2):102

10


https://www.google.es/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwitodfr_6niAhVHXRoKHQtBCDgQjRx6BAgBEAU&url=https://www.timetimer.com/products/time-timer-12-inch&psig=AOvVaw1P9OPwWs5RZaew_LzK6R9Y&ust=1558437926165763

www.doctortea.org
i - Furccin QMY s

'ﬁEAu

L 2

uuuuuu
sssss

‘4 HOSPITAL|
AEEEREEERERENR
HE R EEERR
R EEE -
HRERRERn °

I I
“h‘

www.doctortea.org | +HOSPITAL

28/10/2020

11



MARCADORES BIOLOGICOS

-

Moving beyond behaviour-only assessment: Incorporating
biomarkers to improve the early detection and diagnosis of

autism spectrum disorders.
Taylor LJ, Maybery MT, Whitehouse AJ
Int J Speech Lang Pathol. 2014 Feb;16(1):19-22. >

Indicadores de autismo desde los 2meses

Attention to eyes is present but in decline in 2-6-month-old infants later diagnosed with autism.
Warren Jones & Ami Klin.
Nature , 2013.

o

Fixation time, eyes (%)

Ojos:
2-6m incremento
2-24 reduccién (50% menos)
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AUTISMO
DESARROLLO
TIPICO
Cuerpo Objetos
Qe (Montns]
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Attention to eyes is present but in decline in
2-6-month-old infants later diagnosed with
autism. Warren Jones & Ami Klin.

Nature , 2013.

AUT

R Hosptal General
Universiario
sl Gregorio Maraion
[ p—

Indicadores de autismo a los 6 meses

Gazes to Face per Minute
2
Social Smiles per Minute

Directed Vocalizations per Minute

Age (months) Age (months) Age (months)

Mirada a la cara Sonrisa social Vocalizaciones dirigidas

. Diferencias sutiles
—  Algo pasivos
—  Retrasos motores (tono muscular)

Maestro S. 2002; Ozonoff, 2010 AAACAP 49(3)

28/10/2020
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Head Lag -- Head and Neck Weakness
Signo de autismo a los 6 meses

N=50

90% de los nifios dx con ASD ===s) head lag

54% nifios con head |ag mmm) Otros Trast. Desarollo
7

(Landa, 2012)

N Hosoital Ganaral
Universitario

Gregorio Marafién

Indicadores de los 12 meses

Int J Dev Neurosci. 2005 Apr-May:23(2-3):143-52
Behavioral manifestations of autism in the first year of life.

Zwaigenbaum L, Bryson S, Rogers T, Roberts W, Brian J, Szatmari P
Department of Paediatrics, McMaster Children's Hospital, McMaster University, PO Box 2000, Hamilton, Ont., Canada

Escaso seguimiento con la mirada, contacto ocular anémalo
Dificultades para desenganchar visualmente
Orientacidén al nombre

Retraso en el lenguaje receptivo

Ausencia de imitacion

Reacciones extremas al discomfort

Ausencia de interés social y afectivo

Comportamientos sensoriales

28/10/2020
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PRESENTACION SINTOMATICA QUE CAMBIA CON EL TIEMPO
A partir de los 5 ainos....

- vocabulario inusual para su edad o grupo social

- hablar espontaneamente sélo sobre temas especificos de su interés
- lenguaje fluido pero poco adecuado al contexto

- -inadecuacién social (extremadamente expansivos vs. inhibidos)

- dificultad para unirse al juego de los otros nifios

- intentos inapropiados de jugar conjuntamente

- limitada habilidad para apreciar las normas culturales

- los estimulos sociales le producen confusién o desagrado
- muestra reacciones extremas ante la invasion de su espacio personal o mental

- dificultad de organizacion en espacios poco estructurados,

- en los cambios o situaciones poco estructuradas

- acumula datos sobre ciertos temas de su interés de forma restrictiva y estereotipada

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

Gregorio Maraiky

M-CHAT Revisado 18 meses-24 meses

BAJO RIESGO: Puntuacion total entre 0-2.

Por favor responda 2 estas preguntas sobre su hijofa. Tenga en cuenta wmo su hijo/a se comporta ,

::h:\:‘)"\manm Si usted m:::::iu hijoja (nm:nr\ilse de ‘m de estas maneras. .wgu:;st::(iju:m P u nt ua Ci dn tota | e ntre 3_7 .
Administrar la entrevista de seguimiento

1. 5iusted sefala algo ol otro lado de la habitacion, ¢su hijofa o mira? (FoR EXIWPLD S usted
sefal 3 un jugust, un peluche o un animal, &su hijoa o mirs?)

2. 2Alguna ves se ha preguntado sisu ijo/a essordo/a? s no
3_£50 ijo/a uega juegos oe fantasia o imaginacion? (POR EIEWPL0, “hace como que” bebe de
una taza vacia, habla por teléfono 0.da de comer a una mufeca o peluche, )

4.2 su hi . PLO, 2 unasilk leras, o tobogan,..) si No
5. cHace su hijo/a movimientos inusuales con sus dedos cerca de sus ojos? (POR EXMPID,

s o
musve sus dedos cerca de sus ojes de manera inusual?)

6.5 hijo/a sef i 150 0 pecir a , saiala

un juguste o algo de came que ssté usra de su akcance?) =
7.5u o/ sefsa con un dedo cuando quire mostrarle 3o cue i Fama fs tendSn? (0R  ¢; o
SEMPL0, sl un svion en ¢l cislo o un camién muy grande sn s calle)

8. 25 hilofa se interesa en otros nifs? (oR BEMPLO, mira con atencién 2 otros mifos les i

zonrie o 52 les scercs?)
5. ¢5u hijo/a le muestra cosas acercandoles o levantandoles para que usted las vea — no para
edir ayuda sino solaments para compantinias con usted? (POR DEMPLO, le muestra unafiore S NO
un peluche o un coche de juguate]

10. éSu hije/2 respond cuando usted le llama por su nombre? (PO EEMPLO, se vusive, habla

© balbuces, o deja de hacer lo qua estaba haciendo para mirarle?) e B
11 cCudndo usted sonrie a5u o/, 10 el también e sonrie? ER
P " deca, nch

ETOEITE s o
cuno estd o ast excesivamente i)
13. ¢Suhijo/a camina solo? sl NO
1 i<, é10 sis, 0 1o vite? s no
1550 i/ it 3us moviiantes? (bR OO, deci 56 con e, spurosgn o

ruido gracioso que usted haga?)
o : . g § o

17. éSuhie/a intenta que usted le mire/preste atencion? (POR EEMPLO, busce que usted le $  no RIESGO ALTO: Puntuacién total entre 8-20.

haga un cumpiids, o I dice “mira” & "mirama*)

18_ ¢5u hijo/a le enti le dice que haza alzo?

s e e e | debe remitir el caso de inmediato a dx.
EIEMPLO, 5| Oy U rUiGS EXraAD © Ve UN JUBLEte NUEVD, ¢58 £irS 3 ver su cara?) s no
e e et e g

Robins, 2013
VPP=0.946

15
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SCQ

SCQ

Cuestionario de comunicacion social

M. Rutter, A. Baileyy C. Lord

JUlcd ?
RESPONSIVENESS
Scale (SRS)

wps

34

ul Hospital General
Universitario
Salucivi

@ @fﬁ% Demora dx

* La media de edad del diagndstico sigue siendo 5,5 aios.
* En los colectivos desfavorecidos 1 afio y medio mas (Mandell, 2005).

* Subpoblacion AAF-SA 7-14 aiios (Mandell, 2005; Goin Kochel, 2006; Balfe,
2005; Getea, 2006)

* La Academia Americana de Pediatria aconseja el cribado universal del
autismo a los 18 y 24 meses [AAP, 2007]

* Sélo el 8% de los médicos de atencidn primaria de Estados Unidos evalua
rutinariamente a los niflos en sus consultas por autismo (Dosreis, 2006;
Heidgerken 2005).

* El 30% de los padres de niiios con TEA sospeché problemas de desarrollo
antes del primer ano; el 50%, a los 18 meses; vy el 80%, a los 2 anos
(Chawarska, 2007).

16
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Herramientas Dx validas y fiables

El 86% de los nifios de 2 anos dx con TEA siguen
estando dentro del espectro a los 9 anos

Diagnosis
Deferred
n=14

Diagnosis
Deferred
n=1

Chawarska, 2007;
Guthrie, 2013. J Child Psychol Psychiatry 54(5): 582—590.

DIANOSTICO INTEGRAL MULTIDISCIPLINAR

serniies.. - 4
e Neurdélogo

o tric! ' Vi - .
E&qmﬁj% - Psiquiatra

rceptiol
dressing ritualhelp compataive seravierrelative

Zautism i - Psicdlogo

%@orﬁm— - Genetista
_“‘:L uEuluve bohaviorcomplex _ oto r‘r‘i n 0

- Neurofisiélogo

Dx diferencial
Comorbilidades

28/10/2020
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Observacion del nino

Familia como participante :

Desmitifica el proceso de evaluacion
Permitir la comprension del trastorno

* Ayudan a completar la observacion

Les ofrece informacion de qué hacer después

Materiales del médulo Todler del ADOS-2

Sensitivity and specificity of the algorithm cutoffs used with the ADOS-Toddler Module
“Unique Participants™ sample

12-20°NV21-30 algorithm® (12-20 months & Non-verbal 21-30 months) V21-30 algorithm® (Verbal 21-30 months)
ASD s NS, TD ASD s NS ASD vs NS, TD

ASD v3 NS
(a=24)  (@=1) (=24) (u=47)

(m=101)

(m=3%) (m=34) =3%)

Al Cases™ sample

12-20'NV21-30 algonithm® (12-20 moaths & Noa-verbal 21-30 months)  V21-30 alporithm® (Verbal 21-30 months)

ASD v3 NS ASD vs NS, TD ASD vs NS ASD v NS, TD
(n=87) (n=64) (n=87) =153 @=59)  (=24) (=39) (n=63)
Sens Spec Sens Spec Sens Spec Sens Spec

[ & 91 8 3 8 0%

Note. ASD=autism spectrum disorder; NS=non-spectrum; TD=tvpically developing; Sens=Sensitivity; Spec=§

Luyster, 2009.

El duelo del diagnéstico

DISFRUTE de LOGROS

28/10/2020

18



Reduce la incertidumbre familiar

“Nosotros destacamos qite un especialista nos dijo la verdad.
Al principio todo eran dudas,

incertidumbres, ignorancia, elc.

Oiamos palabras que no conocianios y no entendiaimos.

Nadie nos daba respuestas.

Nadie nos explicaba lo que pasaba con nuestra lija.

La tinica respuesta que recibiamos a nuestras innumerables preguntas era: 1o
sabeinos.

Posteriormente nos dijeron que pretendian no hacernos sufrir.
Se equivocaron.

Fue peor, conocer la verdad es terrible, es ny duro,

pero es imprescindible para afrontarlo y seguir adelante”.

(Madre de una niia de 4 aflos, Zamora)l

46% de las personas a las que encuestaron no
estaba satisfecha con la forma en que le
comunicaron el diagnéstico de su hijo Brogan y Knussen (2003)

. Hospital General
Universitario
Gregorio Maraiién

Programa de Diagnodstico Complejo

Su objetivo es la evaluacion de nifios y adolescentes hasta 21
anos, donde el diagndstico de Trastorno del Espectro del
Autismo (TEA) no se ha podido realizar en los Servicios
publicos de Psiquiatria y Salud Mental infanto-juvenil y
desde Neuropediatria hospitalaria, siendo necesaria una
valoracidon mas extensa.

Se realiza una evaluacion psiquidtrica completa (revision de
informes  previos, historia clinica, entrevista ADI-R,
coordinaciéon con otros recursos, etc.), y una valoracién
psicolégica (se aplican las pruebas psicoldgicas necesarias
para el diagndstico: ADOS-2, escalas de desarrollo, inteligencia
o de habilidades adaptativas, pruebas de lenguaje, atencién u
otras que se consideren necesarias).

28/10/2020
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iFeliz dia del Sindrome de Kabuki!
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)
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Muchas gracias!

43
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