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Rebajar la edad de diagndstico del autismo: la neurociencia
del desarrollo social afronta un importante problema de
salud publica

Ami Klin, Cheryl Klaiman, Warren Jones

Resumen. El trastorno del espectro autista (autismo) es una familia de trastornos del neurodesarrollo de origen genético
y de elevada prevalencia y heterogeneidad que puede tener efectos devastadores para el nifio, la familia, y los sistemas
sanitario y educativo. A pesar de los avances en la deteccidn sistematica a través de escalas y cuestionarios y en la armoni-
zacion de los métodos de diagndsticos, la edad de diagnéstico del autismo en Estados Unidos ronda todavia los 4 0 5
afios, y alin mas en los colectivos desfavorecidos, lo que supone varios afios después del segundo o tercer afio de vida en
que un especialista puede diagnosticarlo con fiabilidad. Dado que la deteccién y el tratamiento precoz son dos factores
primordiales para optimizar el desenlace del trastorno, y dado que el diagndstico es casi siempre una condicién necesaria
para que las familias puedan acceder al tratamiento precoz, |a rebaja de la edad de diagndstico se ha convertido en una
de las mayores prioridades de la disciplina. Los tltimos avances en la neurociencia del desarrollo social anuncian la apari-
cién de métodos basados en el rendimiento, rentables y viables en el dmbito extrahospitalario, y sugieren un método
complementario para fomentar el cribado universal y ampliar el acceso al diagndstico. Estudios pequefios, pero cruciales,
ya han descrito experimentos que diferencian grupos de nifios en riesgo de sufrir autismo de los grupos de control y, has-
ta ahora, por lo menos un estudio ha podido predecir la clasificacion diagndstica y el grado de incapacidad por medio de
un experimento breve. A pesar de que el camino para convertir esos métodos en eficaces herramientas de cribado diag-
nostico sera largo y de que conviene evitar conclusiones precipitadas, tal esfuerzo podria ser critico para abordar este

problema de salud publica de alcance mundial.

Palabras clave. Autismo. Fijacién de la mirada. Infancia. Interaccién social de caracter visual. Prodrémico. Sequimiento

ocular. Trastorno del espectro autista.

El autismo como problema de salud publica:
la necesidad de rebajar la edad de diagnéstico

El autismo es un trastorno del neurodesarrollo de
base bioldgica extremadamente complejo [1]. Es uno
de los trastornos con mayor componente heredita-
rio [2], pero no existe ningdn marcador molecular
que por si solo defina su diagndstico. Muy al con-
trario, las investigaciones apuntan a que en su etio-
logia podrian estar involucrados entre 300 y 500
genes, en su mayor parte desconocidos [3-5]. S6lo
en un porcentaje minoritario de pacientes (< 1% [6])
se ha vinculado con un solo gen, y no esta clara la
medida en que cada patrén o patrones de variantes
génicas o de expresién indican el riesgo de padecer
el trastorno. Hay muchas esperanzas depositadas
en la neurobiologia del desarrollo del autismo [7],
pero el trastorno todavia se diagnostica a través de
la conducta por la presencia desde muy corta edad
de deficiencias persistentes en las competencias de
comunicacion e interaccion social, asi como de con-
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ductas restrictivas y repetitivas [8]. Los marcadores
mas fiables para el diagndstico precoz son: escasa
interaccion y atencion prestada a las demds perso-
nas [9,10], escasa atencién a la mirada de los demds,
no responder cuando se los llama por su nombre vy,
por dltimo, incapacidad para participar en juegos de
imitacién y vocalizaciones reciprocas [11-13].

El autismo afecta aproximadamente a 1 de cada
68 personas [14]. Esto significa que hay mds nifios
con autismo que afectados por cancer, diabetes ju-
venil, fibrosis quistica y distrofia muscular juntos
[15]. El autismo genera una incapacidad permanen-
te que afecta a las competencias sociales y comuni-
cativas del individuo durante toda la vida [16]. La
intensidad difiere, pero todos los casos padecen sus-
tanciales alteraciones de las competencias sociales
y comunicativas que precisan atencién especializa-
da de un tipo u otro [17,18]. Aparte de las dificulta-
des médicas y los problemas cotidianos que afron-
tan los autistas y sus familias, el calculo del coste
econ6mico anual para la sociedad supera los 136.000
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millones de délares sélo en Estados Unidos [19-21],
y se calcula que la atencién del afectado y la carga
econdémica para él y su familia son de 2,4 millones
de ddlares a lo largo de su vida [22].

La deteccion y el tratamiento precoz del nifo
autista se consideran dos de los pilares fundamen-
tales para mejorar la situacién de los afectados por
este trastorno [23-26]. Cuanto antes se confirme el
diagnéstico, mejor serd el resultado a la larga [23].
Como en la mayoria de casos los sintomas de los
trastornos del espectro autista (TEA) ya estan pre-
sentes entre los 18 y los 24 meses [27], la American
Academy of Pediatrics aconseja el cribado universal
del autismo en ese intervalo de edad [28]. Por des-
gracia, sélo el 8% de los médicos de atencién pri-
maria de Estados Unidos evalda rutinariamente a
los nifios de esa edad en sus consultas por autismo
[29,30]. El cribado de otros retrasos del neurodesa-
rrollo también dista de ser universal. En consecuen-
cia, sélo al 20% de los niflos que en afios posteriores
precisan servicios educativos especiales se les de-
tecta su problemadtica antes del tercer ano de vida
[31]. Las limitaciones de tiempo [32] y la carencia
de un instrumento de cribado o diagnéstico eficaz y
rentable para el autismo y los retrasos del desarro-
llo afines [33] han sido sefaladas como principales
culpables del fracaso de los médicos de atencién
primaria en la deteccidén del trastorno. Los faculta-
tivos son propensos a adoptar una postura expec-
tante que demora el diagnoéstico hasta el momento
en que los sintomas son obvios e innegables. En un
estudio de los registros de vigilancia del Center for
Disease Control and Prevention de Estados Unidos
[34], incluso a los nifios que fueron objeto de una
evaluacion inicial por un posible TEA a una media
de edad de 4 afios no se les acabé diagnosticando
dicho trastorno como minimo hasta los 5 afos en
promedio. Esa demora en el diagnéstico entra en
contradiccidén directa con el cuadro inicial de sinto-
mas conductuales: el 30% de los padres de nifios
con TEA sospeché problemas de desarrollo antes
del primer aniversario del nifo; el 50%, a los 18 me-
ses; y €l 80%, a los 2 anos [35-37]. Pese a ello, la me-
diana de edad del diagnéstico en Estados Unidos
sigue siendo 5,5 aios [38]. Esa edad tardia lo es ain
mas en los colectivos desfavorecidos, cuyo acceso a
especialistas médicos es limitado: en Estados Uni-
dos, el diagnéstico en las familias de renta baja,
pertenecientes a etnias minoritarias o de entornos
rurales, se retrasa en promedio otro afio y medio
mads [39-41]. El retraso del diagnostico provoca el
consiguiente retraso en la intervencion y el trata-
miento. De ese modo, el momento en que es posi-
ble diagnosticar el autismo con precisién se pospo-

ne hasta varios afios después de un periodo de enor-
me neuroplasticidad [42] —el que va del nacimiento
al tercer afio—, y el desarrollo acaecido en ese lapso
ya ha dejado una huella profunda en el curso del
trastorno [43]. Con ello se pierde una oportunidad
Unica para mejorar la eficacia del tratamiento y los
resultados logrados [26].

Desde las primeras horas de vida, los bebés norma-
les exhiben una atencién preferente hacia las perso-
nas. Reconocen y prefieren la voz materna antes
que la de otra mujer desconocida, pero prefieren el
sonido de ésta antes que el silencio [44]. Los recién
nacidos fijan su mirada preferentemente en los ros-
tros que los miran a ellos en lugar de los que miran
a otra parte [45], y a los 3 meses la dirigen a la re-
gion ocular cuando miran rostros parlantes [46].
Los bebés también son capaces de imitar los gestos
faciales de una persona [47], pero no imitaciones
similares hechas por un dispositivo mecénico [48].
Este indicio indica que los niflos normales tienen
predisposicién a interaccionar con los aspectos so-
ciales del mundo que los rodea: la dimensién social
es la parte mas sobresaliente desde el punto de vista
del comportamiento y, por tanto, acapara la mayor
parte de la atencién del nifio normal.

En cambio, en lo que concierne a los bebés autis-
tas, los datos disponibles indican que no es asi. Los
indicadores mads fiables para el diagndstico tempra-
no de los nifnos autistas se centran en las alteracio-
nes de la interaccién tipica con el mundo social: es-
casa interaccién con los demds y mirada esquiva
[12], no responder cuando se los llama por su nom-
bre, contacto visual reducido, e incapacidad para
participar en juegos de imitacién y en vocalizacio-
nes reciprocas [11,49]. Si bien hasta hace poco el
grueso de los conocimientos sobre los dos primeros
anos de vida de los nifios autistas procedian de rela-
tos retrospectivos de los padres y andlisis de filma-
ciones familiares hechas por los padres antes del
diagnéstico [11,12], en el ultimo lustro han visto la
luz estudios prospectivos con nifios con alto riesgo
de autismo, en ocasiones desde el nacimiento. Apro-
vechando la alta recurrencia entre hermanos —se ha
llegado a diagnosticar autismo o sintomas transito-
rios o subliminales de éste hasta en uno o dos de
cinco hermanos pequeiios de un nifio autista [50]—,
se cuentan por decenas los estudios prospectivos cen-
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trados en los ‘bebés hermanos’ [51], los cuales han
arrojado luz sobre el desencadenamiento del autis-
mo en los dos primeros aios de vida. Si bien la ma-
yoria de los estudios ha versado, hasta el momento,
en la aparicion de los sintomas iniciales [52-54], va-
rios estudios experimentales han girado en torno a
las anomalias en los procesos normales de socializa-
cién. Por medio de estudios del comportamiento,
seguimiento ocular, electrofisiologia, resonancia mag-
nética funcional y con tensor de difusion, los inves-
tigadores han podido verificar la alteracién de los
procesos fundamentales de interaccién social desde
el primer afo de vida [55-60]. La gran mayoria de
estudios, sin embargo, sélo ha sido capaz de descri-
bir diferencias de grupo —en que las comparaciones
se hacen entre hermanos con alto riesgo (con y sin
autismo confirmado) y controles—. En otras pala-
bras, dichos estudios no pudieron predecir con sus
mediciones experimentales el resultado ni el grado
de incapacidad de cada bebé a titulo individual. Y,
aunque los resultados del grupo prodrémico gene-
ran la promesa de medidas predictivas de la incapa-
cidad basadas en el rendimiento —determinadas,
por lo general, clinicamente a los 24-36 meses de
edad—, carecen de relevancia inmediata para el ob-
jetivo de crear una prueba de cribado o diagnoéstica
que facilite la deteccidn de los nifos en riesgo antes
de la aparicion de los sintomas o que sustituya a un
método diagndstico gestionado por médicos espe-
cialistas. Con todo, hay signos de que esta situacion
estd cambiando. Tales tentativas se centran en las
anomalias de la mirada: el modo en que los bebés
dirigen preferentemente su mirada y son sensibles al
valor social y comunicativo de la mirada de los de-
mas, que abordaremos a continuacion.

La mirada an6mala constituye uno de los rasgos de-
finitorios del trastorno autista [8] y es un punto cla-
ve en los test diagnosticos estandarizados [61]. Ta-
les anomalias han sido ampliamente probadas por
estudios de seguimiento ocular [55,62,63], exame-
nes electrofisioldgicos [57,64], incluidos registros
intracraneales [65], asi como en estudios de reso-
nancia magnética funcional [66-68]. La naturaleza
conservada [69,70], la aparicién temprana [45,46] y
el papel critico de la fijacién de la mirada en la so-
cializacién [69,71] instaron a nuestro grupo a exa-
minar en bebés y nifios pequeiios autistas la fijacion
preferente de la mirada en los ojos de los adultos
que se aproximan a ellos. En un primer estudio [63],
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mostramos a nifos de 2 anos una serie de videos
donde una actriz miraba directamente a la cdmara,
haciendo el papel de cuidadora, e invitaba al espec-
tador a participar en juegos tradicionales de inte-
raccién para bebés como ‘te lo doy-te lo quito’ o
‘cucd trastrés, al tiempo que se median los patrones
de fijacién de la mirada de los pequeiios con segui-
miento ocular (eye tracking). Se estudiaron tres gru-
pos: nifios de 1 a 3 anos con autismo (TEA), con-
troles normales y controles no autistas con retraso
del desarrollo. Los nifios con TEA fijaban menos la
mirada que los otros dos grupos: la mediana de fija-
cién de la mirada resultd, de hecho, menos de la
mitad que la mostrada por los nifios normales y con
retraso del desarrollo. Dos observaciones mas re-
doblaron la importancia de este resultado. En pri-
mer lugar, la fijacion de la mirada en los nifios con
TEA estuvo correlacionada con su grado de incapa-
cidad social (valorada con instrumentos clinicos es-
tandarizados), confiriendo asi a este ensayo con-
ductual validez clinica. Y, en segundo lugar, los ni-
fos con TEA también manifestaron mayor fijacién
en la boca que los controles. A la luz de nuestros
estudios de orientacion preferente hacia el movi-
miento bioldgico [72] (el movimiento de los seres
vivos) [73,74] —en el que la conducta visual de los
nifios autistas parecié depender basicamente de la
sincronia audiovisual mas que de la naturaleza so-
cial de los estimulos—, planteamos la hipétesis de
que la mayor fijacién de la mirada en la boca era
fruto de su interaccién con los estimulos del video
en forma de combinacién de caracteristicas fisicas,
carentes de significado social, puesto que la boca es
el lugar de mayor sincronia audiovisual en los ros-
tros parlantes (por la coordinaciéon de los sonidos
del habla con el movimiento de los labios) [72].
Nuestros resultados sustentan la opinién vertida
en la primera descripcién conocida del autismo por
Leo Kanner [75], quien describid los ‘trastornos au-
tistas del contacto afectivo’ como ‘congénitos, des-
de el nacimiento. Tanto nuestro grupo como otros
defendemos desde hace tiempo la idea de que la
causa de la incapacidad social llamada autismo son
las alteraciones de los mecanismos habituales de
accion social adaptativa que aparecen a muy tem-
prana edad [43,76,77]. Con todo, hasta ahora, la hi-
potesis solo se sustentaba en pruebas indirectas, ya
que el conocimiento de los dos primeros aios de
vida de los nifos autistas era hasta hace poco fran-
camente limitado (aunque creciente), basicamente
porque el diagndstico del autismo tiene lugar, como
muy pronto, en el segundo o tercer afios de vida
[49]. Entiéndase aqui por ‘congénito’ la materializa-
cion conductual de las predisposiciones genéticas
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de una manera observable y mensurable. Aunque
varios estudios han revelado el procesamiento neu-
ral atipico de los estimulos sociales en bebés con
riesgo de autismo o en bebés a los que se ha acaba-
do diagnosticando el autismo después [56,57], la
observacién directa y la cuantificacién de la pro-
gresion del autismo durante el desarrollo temprano
no han estado disponibles hasta hace poco [78], en-
tre ellas las alteraciones potenciales de las conduc-
tas adaptativas sociales de aparicién temprana. Esta
laguna en el conocimiento clinico y experimental ha
sido critica. Los dos primeros afios del bebé consti-
tuyen el periodo mds importante y mas rédpido de
crecimiento neural y del comportamiento de todo
el desarrollo posnatal humano [79]. En un trastor-
no con un componente hereditario de tanto peso
[2] y cuya etiologia genética multifactorial proba-
blemente comienza a influir en el desarrollo desde
el nacimiento, si no antes [6], el mapeo minucioso de
la conducta social, los cambios cerebrales y los pro-
cesos génicos en los dos primeros aios de vida son
fundamentales para entender la patogenia y acotar
las hipétesis de comportamiento-cerebro-gen [1].

Esta situacion nos impulsé a realizar nuestro dl-
timo estudio sobre la fijacion de la mirada en el au-
tismo [80]. A bebés a los que posteriormente se les
diagnosticé autismo y a bebés normales se les mos-
traron escenas grabadas en video de actrices que
actuaban como cuidadoras mientras interactuaban
con nifos en juegos infantiles. Como en nuestro es-
tudio anterior [63], la exploracién visual del nifio se
midié con una técnica de seguimiento ocular. Los
datos se recabaron mensualmente, desde los 2 a los
6 meses de edad, y a partir de entonces trimestral-
mente hasta los 18 meses, con un ultimo punto en
los 24 meses (10 puntos de tiempo en total). La de-
terminacion del diagnostico se produjo a los 24 me-
ses, y su certeza, a los 36 meses. Con los datos de la
fijacién de la mirada de los nifios normales se traza-
ron ‘gréficos de crecimiento’ de la interaccidn social
de cardcter visual (Figura, a), que se compararon
con los datos de los bebés posteriormente diagnos-
ticados como autistas (Figura, b). Los nifios norma-
les miraron mads a los ojos que a ninguna otra zona
de la pantalla (boca, cuerpo y objetos) entre los 2 y
los 6 meses; la fijacién de la mirada aumenté cons-
tantemente durante ese periodo y permaneci6 bas-
tante estable hasta los 24 meses.

Dada nuestra hipétesis de que los nifios autistas
sufren una deficiencia congénita que afecta a su ca-
pacidad para atender preferentemente a los ojos de
los demds, esperdbamos que su grado de fijaciéon de
la mirada seria menor que el de los niflos normales
desde el primer punto de recogida de datos (Figura, c).

Nuestros resultados rebaten tal hipétesis (Figura, d
y e): la fijacién de la mirada dio comienzo mis o
menos a la par que en los controles normales, pero
después disminuyd continuamente a partir del se-
gundo mes hasta llegar a un nivel cercano a la mi-
tad que el de los controles a los 24 meses. El dete-
rioro en la fijacidén de la mirada ya estaba en curso
en el primer semestre.

Dos observaciones mas confirieron mayor signi-
ficacién a este hallazgo. En primer lugar, el declive
de la fijacién de la mirada en el primer semestre de
vida estuvo estrechamente asociado con el resulta-
do del diagnéstico a los 36 meses de edad. Estas di-
ferencias del desarrollo en el grado de atencién pre-
ferente hacia la mirada de otras personas result6
ser un marcador fiable del diagnéstico un afio y me-
dio antes de que los ninos fueran diagnosticados
por medios convencionales y dos afios y medio an-
tes del diagndstico de certeza [80]. En segundo lu-
gar, en los nifios autistas, el grado de declive en la
fijacién ocular fue un predictor fiable del nivel de
incapacidad social al final del estudio (medido con
instrumentos clinicos estandarizados): los nifos
cuyo grado de atencion ocular disminuyé con mas
rapidez también mostraron mayor incapacidad so-
cial en momentos posteriores [80].

Era ésta la primera vez que un método experi-
mental basado en el rendimiento demostraba tener
utilidad clinica con nifios pequefios a nivel indivi-
dual, prediciendo tanto su diagndstico (autismo u
otro trastorno) como la gravedad del trastorno (es
decir, en qué punto del espectro de la incapacidad
autista recae el cuadro que presenta cada nifio en
concreto). Sin duda, el estudio estd pendiente de la
necesaria replicacién y confirmacién, s6lo posibles
con estudios mucho mayores. Pero sefala la posibi-
lidad de que, en un futuro no muy lejano, los para-
metros basados en el rendimiento puedan ser utili-
zados para analizar y cuantificar el autismo. No obs-
tante, queda mucho por hacer para que esta tecno-
logia sea aplicable en la préctica clinica. Con todo,
tiene posibilidades de aportar soluciones al enorme
problema de salud publica que representa la tardia
edad de diagnéstico y el tratamiento del autismo.

La transformacién de los métodos experimentales
concebidos en el laboratorio en pardmetros cuanti-
tativos, objetivados y basados en el rendimiento del
autismo que sean aplicables en el dmbito extrahos-
pitalario exigird numerosos pasos, pero este largo
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Figura. Curvas de crecimiento de la interaccién social de cardcter visual en nifios con desarrollo normal (TD) y en nifios diagnosticados con trastorno del espectro autista (TEA). a) Fija-
cién de la mirada en los ojos, la boca, el cuerpo y el objeto entre el sequndo y el 24.2 mes de vida en varones normales (azul) y b) con TEA (rojo). En contra de la hipétesis de la re-
duccién congénita de la atencién preferente hacia los ojos en el TEA, los bebés con dicho trastorno comienzan a manifestar el declive medio en la fijacién de la mirada entre el se-
gundoy el 24.2 mes de vida. Las curvas de la fijacion media de la mirada tedrica (c) y real (d) aparecen dibujadas en azul en el caso de los nifios normales y en rojo en el de los nifios
con TEA. Cambio longitudinal de la fijacién en: e) los ojos, f) la boca, g) el cuerpo y h) las regiones de objetos. Las lineas oscuras de cada color representan las curvas medias de
crecimiento, en tanto que las lineas claras indican los intervalos de confianza al 95% puntuales. El recuadro superior de cada seccién representa graficamente el porcentaje de fija-
cion respecto al tiempo; el recuadro central representa el cambio de la fijacién con el tiempo (primera derivada, en unidades de cambio porcentuales por mes); y el recuadro infe-
rior representa las funciones del valor F correspondientes a las comparaciones puntuales de la fijacién y del cambio de ésta entre grupos. Las comparaciones puntuales con valores
Fsuperiores a F;, (para 1,34, g.I. = 4,13; p = 0,05, sefialados con flechas sobre el eje del cociente F) aparecen sombreadas en gris medio (comparacién de los datos de fijacién) y en
gris claro (comparacion de los datos del cambio de la fijacién). (Por cortesia de Nature.)
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camino ya ha sido coronado con éxito en otros cam-
pos de la medicina y la ciencia. Si bien nuestro mé-
todo de seguimiento ocular para bebés y nifios en
su primera infancia es el primero en demostrar re-
levancia a escala individual [80], en estos momen-
tos se hallan en curso investigaciones sustanciales
con muchos otros métodos basados en técnicas de
seguimiento ocular, electroencefalograma y reso-
nancia magnética, métodos que también podrian
ser trascendentes a escala individual en un futuro
préximo. En todos los casos, empero, los estudios
probablemente son pequefios y destinados a gene-
rar hipétesis y explorar los mecanismos del desa-
rrollo vinculados con la patogenia del autismo. Se-
ran precisos estudios multicéntricos de gran enti-
dad para corroborar la ‘eficacia’ diagndstica del
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procedimiento (demostrar que el método es benefi-
€ioso en un ensayo clinico), asi como para convertir
esas tecnologias en algo aplicable en la préctica cli-
nica. La prueba definitiva provendré de la investi-
gacién de su ‘efectividad’ (demostrar que las venta-
jas del método son trasladables a la practica clini-
ca). Este esfuerzo traslacional exigird recopilar in-
formacién de gestores sanitarios, médicos y padres
sobre los obstaculos y los factores facilitadores para
el traslado de un método basado en la evidencia a la
practica real. Son necesarias estrategias de imple-
mentacion para hallar métodos que mejoren las po-
sibilidades de éxito de la solucién propuesta. Este
dilema de la implementacién estd presente en mu-
chas disciplinas médicas. Sin embargo, en el ambito
del autismo existe una necesidad apremiante de si-
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nergia entre los investigadores clinicos que cons-
truyen la base probatoria y los médicos clinicos que
tienen que adoptar tales soluciones. Factores im-
portantes son las realidades de la practica médica,
la cultura y el nivel de recursos, asi como las presio-
nes e incentivos que imperan en el entorno clinico
en cuestion. Estos son asuntos centrales de un cam-
po de investigacion incipiente y critico que ha sido
denominado ciencia de la implementacién [81], si-
tuado en la encrucijada entre los avances cientificos
y los cambios a gran escala en la practica médica.
Las mejores soluciones logradas por los laborato-
rios universitarios tendrdn poca repercusion en los
nifios y las familias afectadas por el autismo si no se
traducen en soluciones viables con las que el dmbi-
to extrahospitalario pueda afrontar problemas im-
portantes de salud publica [82,83].

Hay dos modos solapados de que los métodos de
la neurociencia del desarrollo social concebidos en
el laboratorio puedan progresar en su objetivo de
rebajar la edad de diagnostico del autismo en el dm-
bito extrahospitalario: como instrumentos de cri-
bado universales y como medidas indirectas para la
evaluacion diagnostica. El cribado ha experimenta-
do notables avances en el ultimo decenio [84]. Aho-
ra hay disponibles escalas y cuestionarios de criba-
do cuya difusién en las consultas de atencién pri-
maria es cada vez mayor [84], pero, tal y como se ha
indicado antes, distan mucho de ser universales a
pesar de las directivas de la American Academy of
Pediatrics [17,18,84]. La prevalencia del autismo es
lo bastante alta y sus efectos tan perjudiciales para
los nifos y sus familias como onerosos para los sis-
temas sanitario, educativo y de ayuda a todas las
edades [19-22] como para justificar el objetivo de
cribado universal. Y el cribado universal es la solu-
cion definitiva para reducir las actuales diferencias
sociales en el acceso a los servicios médicos que to-
davia afectan a grandes sectores de la poblacion es-
tadounidense [28-30]. Aunque estos métodos de
cribado basados en escalas y cuestionarios son ren-
tables, no se ajustan al modelo mas habitual de co-
bertura médica proporcionado por la seguridad so-
cial ni son aceptados como ‘test médicos. Resultaria
dificil concebir un método de cribado ‘a base de 14-
piz y papel’ para enfermedades tales como el cancer
o la diabetes infantil. En este sentido, los métodos
experimentales validados pueden facilitar la difu-
sién del cribado del autismo como parte de la aten-
cion ordinaria en medicina primaria. Pero esto sélo
se logrard si esos métodos y técnicas experimenta-
les demuestran ser econémicamente rentables y
viables en el contexto del atareado y excesivamente
gravado consultorio de atencién primaria.

La posibilidad de que los métodos experimenta-
les puedan actuar como medidas indirectas del diag-
noéstico clinico irfa, a primera vista, en contra de
todo lo que sabemos sobre los métodos de referen-
cia en la prictica médica, que implican el desplie-
gue de instrumentos estandarizados manejados por
médicos especialistas (2008). Los instrumentos de
diagndstico de referencia son evaluaciones estan-
darizadas y validadas que miden la incapacidad so-
cial causada por el autismo mediante la observacion
del comportamiento por parte del médico —p. €j., la
escala de observacion diagnéstica del autismo (ADOS)
[85]- y la entrevista con los padres —entrevista diag-
nostica del autismo-revisada (ADI-R) [86]—. Las me-
jores directrices médicas para la evaluacién diag-
nostica exhaustiva también demandan evaluaciones
estandarizadas de las competencias cognitivas y
lingiiisticas del nifio [87]. Pero, por desgracia, el uso
de tales instrumentos de referencia en el ambito ex-
trahospitalario es bastante limitado.

En Estados Unidos, el diagnéstico de la mayoria
de los casos de autismo corre a cargo de los médi-
cos de atencién primaria. Pero, en cambio, los ins-
trumentos diagndsticos de referencia brillan practi-
camente por su ausencia en sus consultas: la ADI-R
y la ADOS se emplean en menos del 0,1% y 2,1% de
las evaluaciones diagnoésticas del autismo [88]. Y,
por si eso no bastara, sélo en el 30% de las evalua-
ciones se emplean instrumentos de menos calidad
(inferiores a los métodos de referencia), como cues-
tionarios y listas de comprobacién para los padres
[88], corriendo el resto de las evaluaciones diagnos-
ticas del autismo (més del 67%) a cargo de instru-
mentos que no estan ni armonizados ni validados.
El uso de los instrumentos de referencia queda cir-
cunscrito a los centros especializados, cuya capaci-
dad asistencial es limitada. Los especialistas en im-
plementacion podrian haber predicho el porqué de
la escasa adopcion de esos instrumentos, por lo de-
mads eficaces, en el marco de la atencién primaria:
someter a los pacientes a éstos requiere un tiempo
excesivo (cerca de 1,5-2 horas en el caso de la ADI-R
y 1 hora en el de la ADOS) y, ademds, demandan
gran formacidén y experiencia para garantizar la fia-
bilidad de la administracién del test y la valoracién,
puesto que dependen de la valoracién subjetiva por
parte del especialista tanto de la descripcién del in-
formante (en la ADI-R) como de las observaciones
de la conducta del paciente (en la ADOS). Estos
factores merman gravemente la eficacia de tales
instrumentos, por un lado, porque impiden su difu-
si6n y adopcién generalizada, y, por otro, porque
limitan enormemente el acceso al proceso diagnos-
tico y su consecucion a efectos de poder optar a los
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servicios especializados, a causa del escaso niimero
de facultativos expertos en el dmbito extrahospita-
lario. Este es el panorama diagnéstico en el que los
métodos y las técnicas rentables podrian agilizar y
ampliar la disponibilidad del proceso diagnéstico.
Ya se anticipa que los métodos surgidos de la
neurociencia del desarrollo social se traduciran en
‘instrumentos de cribado universal’ o en ‘medidas
indirectas diagndsticas, pero serd fundamental evi-
tar conclusiones precipitadas —como se ha dicho, el
camino que separa los pequenos estudios de efica-
cia en el laboratorio de la practica diaria en la con-
sulta es largo y arduo—. Los estudios clinicos rigu-
rosos y dotados de la potencia adecuada en los con-
sultorios de atencién primaria marcan la pauta para
recabar pruebas de la eficacia de todo procedimien-
to médico [89,90]. Sin embargo, la promesa de que la
investigacién traslacional pueda hacer llegar la cien-
cia basica a la poblacion justifica ese esfuerzo [91].

El autismo es un trastorno del neurodesarrollo de
origen genético de alta prevalencia y de efectos per-
manentes y potencialmente devastadores, cuyos
sintomas conductuales aparecen en los dos prime-
ros afios de vida. A pesar de los datos que indican
que el diagnostico y el tratamiento precoz pueden
mejorar sustancialmente el desenlace, la edad de
diagnostico en el dmbito extrahospitalario es toda-
via tardia, circunstancia que impide aprovechar la
oportunidad que brinda la neuroplasticidad propia
de los dos primeros afos de vida. Rebajar la edad
de diagndstico para facilitar a los nifios autistas el
acceso al tratamiento precoz se ha convertido en
una de las principales prioridades de la investiga-
cién en este campo. Los dltimos avances de la neu-
rociencia del desarrollo social ya se han materiali-
zado en métodos experimentales que permiten
identificar marcadores del trastorno antes de la
aparicion franca de los sintomas y mucho antes de
que los especialistas puedan diagnosticarlo con fia-
bilidad. Las nuevas técnicas tienen muchas posibi-
lidades de convertirse en instrumentos practicos ob-
jetivos, cuantitativos, eficaces y rentables, suscepti-
bles de lograr una amplia difusion. El quid de la
cuestién radica en no tomar conclusiones precipi-
tadas basadas en pequenos estudios de eficacia a
escala de laboratorio hasta no contar con estudios
clinicos de mayor entidad en que participen malti-
ples centros, acompanados por la implementacion
de iniciativas cientificas dirigidas a convertir esos
nuevos conocimientos cientificos en soluciones fac-
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Summary. Autism spectrum disorder (autism) is a highly prevalent and heterogeneous family of neurodevelopmental
disorders of genetic origins with potentially devastating implications for child, family, health and educational systems.
Despite advances in paper-and-pencil screening and in standardization of diagnostic procedures, diagnosis of autism in
the US still hovers around the ages of four or five years, later still in disadvantaged communities, and several years after
the age of two to three years when the condition can be reliably diagnosed by expert clinicians. As early detection and
treatment are two of the most important factors optimizing outcome, and given that diagnosis is typically a necessary
condition for families to have access to early treatment, reducing age of diagnosis has become one of the greatest
priorities of the field. Recent advances in developmental social neuroscience promise the advent of cost-effective and
community-viable, performance-based procedures, and suggest a complementary method for promoting universal screening
and much greater access to the diagnosis process. Small but critical studies have already reported on experiments that
differentiate groups of children at risk for autism from controls, and at least one study so far could predict diagnostic
classification and level of disability on the basis of a brief experiment. Although the road to translating such procedures
into effective devices for screening and diagnosis is still a long one, and premature claims should be avoided, this effort
could be critical in addressing this worldwide public health challenge.
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