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Resumen

El trastorno del espectro autista (TEA) es un trastorno del desarrollo neurologico caracterizado por déficits
en la comunicacion social y la presencia de conductas o intereses restringidos y repetitivos. Presenta una
prevalencia creciente en nifios y adultos, pero en adultos permanece infradiagnosticado, sobre todo en aquellos
altamente funcionales, en quienes presentan otras comorbilidades neuropsiquiatricas asociadas, y también en
mujeres. Este articulo aborda de forma concisa aspectos como su diagnostico, tratamiento y pronostico en la
adultez, a través de una revision de la literatura actualizada. Ademas, examina la legislacion reciente en Chile
que busca garantizar la inclusion y el respeto de los derechos de las personas con TEA, explorando los desafios
y las oportunidades a las que se enfrentan, asi como las implicaciones de esta afeccion en su calidad de vida y
salud fisica y mental.

Abstract

Autism spectrum disorder (ASD) is a neurological development disorder characterized by deficits in social
communication and the presence of restricted and repetitive behaviors or interests. It has an increasing
prevalence in children and adults, but in adults it remains underdiagnosed, especially in those highly functional,
in those who have other associated neuropsychiatric comorbidities, and also in women. This article concisely
addresses aspects such as diagnosis, treatment and prognosis in adulthood, through a review of the updated
literature. Additionally, it examines recent legislation in Chile that seeks to ensure the inclusion and respect of
the rights of people with ASD, exploring the challenges and opportunities they face, as well as the implications
of this condition on their quality of life and physical and mental health.

Introduccion

El TEA es una afeccion del neurodesarrollo cuyas caracteristicas centrales son las dificultades en la interaccion
social y comunicativa y la presencia de estereotipos (rigidos, repetitivos) en la conducta en ciertas actividades,
con resistencia a los cambios, o intereses restringidos que varian en gravedad y afectan significativamente el
funcionamiento del individuo.
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Se expresa de forma variable, en diferentes etapas de la vida, segin el grado de coeficiente intelectual y
comorbilidad asociada. Pueden tener dificultades cognitivas, conductuales y en la forma en que interpretan y
regulan las emociones, sensibilidad sensorial alterada a sonidos, texturas, alimentos, etc. (NICE 2012)

Existe una escasa atencion a este trastorno en la literatura médica en adultos y sus necesidades especificas han
sido en gran medida pasadas por alto por el area de la salud, sobre todo aquellos adultos con habilidades cognitivas
preservadas llamados de alto funcionamiento.

Fue descrito por primera vez en 1925 por la psiquiatra infantil Grunia Efimovna Sujareva y afios mas tarde, en
1943, Leo Kenner realizé la primera publicacion llamada «Trastornos autistas del contacto afectivo» que iria
desarrollandose en el tiempo con mas investigaciones hasta reconocerse actualmente que la mayoria de las
personas autistas son adultas, que no tienen una discapacidad intelectual y que es probable que no sean
diagnosticadas. (Park et al 2016)

El sindrome de Asperger, que fue reconocido en la década de 1990, se caracterizaba por las alteraciones en la
interaccion social con un habla relativamente fluida y la ausencia de discapacidad intelectual significativa. Sin
embargo, esta categoria ya no existe en las nuevas clasificaciones como el DSM-V, que han eliminado los
subtipos de autismo. A pesar de ello, muchas personas autistas todavia encuentran util la etiqueta de sindrome de
Asperger para identificarse. (Berney et al 2020)

En la edad adulta los sintomas pueden ser leves, ya que han desarrollado estrategias para minimizar los efectos
de las dificultades de comunicacion social, suelen no tener conductas repetitivas obvias o se mueven en
circunstancias menos exigentes, evitando exponerse al contacto social. Las caracteristicas mas leves pueden
volverse subclinicas, estando presentes solo en crisis o eventos adversos de la vida. (Balfe et al 2011)

Sin embargo, las derivaciones de adultos para la evaluacion de posibles diagndsticos de TEA se han vuelto mas
comunes por la sospecha en pacientes con alta comorbilidad psiquiatrica, o en padres de nifios recientemente
diagnosticados, quienes reconocen similitudes en el patron de desarrollo y sintomas. Ademas, hay mayor
conciencia de los comportamientos y dificultades sociales en adultos, lo que ha llevado a un mayor interés en el
diagndstico en esta etapa de la vida. (Fombonne 2012)

Epidemiologia

La prevalencia del TEA ha aumentado, probablemente por cambios en los criterios diagnosticos, un mejor
rendimiento de las herramientas de deteccion y una mayor conciencia publica, llegando en EE.UU a 2,3% de los
nifios de 8 afios y aproximadamente al 2,2% de los adultos, con una prevalencia mayor en hombres (3,7% versus
1,5% en sexo femenino). Se ha visto que las mujeres tienen mejores estrategias conductuales para ocultar
sintomas en situaciones sociales y que los criterios diagnosticos podrian ser menos sensibles para su cuadro
(Hirota et al 2023)

La gravedad del cuadro se clasifica segun cuanto afecten la funcionalidad desde el grado de alteracion social,
comunicativa y la presencia de patrones de comportamientos repetitivos y restringidos. Segun datos
estadounidenses, la mayoria de los nifios con TEA lo presenta a un nivel leve (58,3%), mientras el 34,8% a nivel
moderado y un 6,9% severo. (National Health Statistic Reports 2013).

En Chile, a partir de las mismas estadisticas se estimaba que el 2017 habria 50.500 menores de 18 afios con TEA
y, considerando la poblacion proyectada para el afio 2016, se estima que cerca de 180000 personas podrian estar
viviendo con trastorno del espectro autista en Chile. Si se incluye a las familias, se podria cuadruplicar el nimero
de personas para las cuales el TEA es parte de su vida diaria y que por tanto, seran sujetos de apoyo y beneficios
sociales. (Lampert - Grassi et al 2018)
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Patogénesis

Se ha estimado que la heredabilidad de los TEA es aproximadamente del 80% y existe consenso en que
mediante la epigenética se activan genes que afectan el neurodesarrollo fetal y asi la conectividad neuronal dando
origen a las conductas descritas. (Bai D, 2019) Existen algunas enfermedades genéticas como la esclerosis
tuberosa, el sindrome de X fragil, de Turner, de Klinefelter entre otras, que pueden tener TEA asociado y también
se han descrito multiples genes involucrados. Ademas, se ha demostrado que estos individuos tienen diferencias
en cuanto al volumen de sustancia gris y blanca, y cambios en estructura, organizacion y funcionamiento de vias
como la mesolimbica y cortico-estriato talamo-cortical, presentando interacciones funcionales aberrantes entre el
nucleo accumbens y el drea tegmental ventral en respuesta a estimulos sociales. (Berney et al 2020, Superkar et
al 2019, Park et al 2016)

Otros factores significativos son la edad avanzada de los padres (tanto paterna como materna), factores
ambientales y perinatales como exposiciones a toxicos, teratdogenos, algunos farmacos antiepilépticos e
inhibidores de la recaptacion de serotonina, depresion materna, agresiones perinatales e infecciones prenatales.
(Park et al 2016)

Caracteristicas clinicas

Los primeros signos y sintomas suelen manifestarse en los primeros 2 afios de vida e incluyen la falta de
respuesta al nombre, la limitada comunicacion gestual y la ausencia de juego imaginativo.
Se puede establecer diagnostico mediante los criterios del DSM-V-TR y la CIE-11, que deben afectar de forma
significativa la funcionalidad del sujeto:
e Dificultades persistentes en la interaccion y la comunicacion social
o Déficits en la reciprocidad socioemocional (acercamientos sociales inusuales), déficits en
conductas comunicativas no verbales usadas en la interaccion social (como por ejemplo
anomalias en el contacto visual) y los déficits en el desarrollo, mantenimiento y comprension de
las relaciones.
e Comportamientos estereotipados (rigidos y repetitivos), resistencia al cambio o intereses restringidos
o 2 o0 mas de los siguientes actuales o del pasado:
m  Movimientos motores, uso de objetos o habla estereotipados o repetitivos.
m Insistencia en la uniformidad con angustia ante pequefios cambios y patrones de
pensamiento rigidos.
m Intereses muy restringidos y fijos que son anormales en intensidad o enfoque.
m  Hiper o hiporreactividad a los estimulos sensoriales o intereses inusuales en aspectos
sensoriales del entorno.

e Los sintomas del autismo tienen que manifestarse en el periodo de desarrollo temprano, aunque pueden
no manifestarse plenamente hasta que las demandas del entorno excedan las capacidades del paciente.

e Las alteraciones no se explican mejor por una discapacidad intelectual o por un retraso global del
desarrollo.

e Se debe especificar si se acompaiia de

o Déficit intelectual (hasta en un 29,8%) segun la guia MINSAL 2011.

Deterioro del lenguaje.

Otro trastorno del neurodesarrollo, mental o del comportamiento.

Catatonia.

Condicion médica como epilepsia (hasta en un 33%) o genética conocida o un factor ambiental.

(Asociacion Estadounidense de Psiquiatria 2022)

O
o
o
O

En mujeres el TEA puede ser dificilmente reconocido ya que su dificultad social suele ser por desinhibicion, sus
3
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intereses restringidos se pueden mimetizar con gustos por la ropa, literatura, etc., y no se asocia a conductas
adictivas, mas bien se confunden con trastornos de la personalidad limitrofe, histriénico, obsesivo y con dificultad
para definirse sexualmente. (Verde 2019)

El diagndstico es clinico. Existen herramientas de screening para pacientes con trastorno del aprendizaje como al
ADOS-G (Autism Diagnostic Observation Schedule-Generic) y sin trastorno del aprendizaje como el AAA
(Adult Asperger Assessment) y el Cociente del espectro del autismo: 10 items (AQ-10).

En caso de resultar alteradas se debe realizar una evaluacién neuropsicologica formal.

Es importante destacar que las explicaciones de las caracteristicas diagnosticas tienden a centrarse en aspectos
selectivos, lo que a menudo omite una amplia gama de habilidades y fortalezas asociadas.

Por ejemplo, muchas personas con TEA muestran una fascinacion por sistemas y patrones, presentan una atencion
extraordinaria al detalle y tienen la capacidad de concentrarse durante periodos prolongados, lo que puede dar
lugar a la manifestacion de intereses intensos y persistentes.

Estas habilidades pueden fomentar la creatividad y la originalidad en diversas areas. Asimismo, es relevante
sefialar que algunas personas con TEA pueden tener talentos inusuales en aspectos como la memoria, el
procesamiento visual y la comprension musical, que a menudo pasan desapercibidos a menos que se manifiesten
de manera notable. (Berney et al. 2020)

Es esencial considerar una seriec de condiciones psiquidtricas que pueden asociarse como también ser
diferenciales, lo que complica atin mas el proceso de diagnodstico. 84% de los pacientes TEA presenta una
comorbilidad psiquiatrica; trastornos de ansiedad, trastorno obsesivo compulsivo, trastorno de la comunicacion
social, trastorno por déficit de atencion e hiperactividad, como esquizofrenia, trastorno limite de la personalidad,
depresion, agotamiento, trastornos de la conducta alimentaria y también sindromes catatonicos que pueden tener
presentaciones clinicas inusuales y que son mas probables en mujeres. (Fombonne 2012)

Tratamiento

El tratamiento del TEA en adultos se centra en las medidas no farmacologicas; que incluyen la educacion, la
formacion y el apoyo/cuidado social necesarios para mejorar la capacidad de la persona para funcionar en el
mundo cotidiano. Intervenciones como terapia cognitivo-conductual, apoyo en el empleo y manejo psiquiatrico.
(Oshima 2023)

Las intervenciones conductuales deben adaptarse a las diferencias en comunicacion, imaginacion social y empatia
de los individuos con autismo. Ademas, se deben realizar ajustes adecuados en la medicacion por neurologia o
psiquiatria, con precaucion en el uso de psicofarmacos. Es fundamental un enfoque multidisciplinario que
involucre a psicologos, fonoaudidlogos y terapeutas ocupacionales, junto con el apoyo de familiares y cuidadores.

El tratamiento farmacologico es para tratar sintomas y mejorar calidad de vida ya que no existe una cura para el
TEA. Los tnicos farmacos aprobados por la Administracion de Alimentos y Medicamentos (FDA) para
alteraciones conductuales son Risperidona y Aripiprazol en nifios. Farmacos aprobados por la Agencia Europea
de Medicamentos (EMA) son el Haloperidol para agresividad grave persistente que no responde a otros
tratamientos y Melatonina de liberacion prolongada para el insomnio.

Faltan estudios rigurosos, con mayor nimero de pacientes y seguimientos mas prolongados para poder tener
evidencia consistente que apoye el manejo farmacologico en esta poblacion. (Anagnostou 2018)

Las recomendaciones de la Guia NICE 2012 son:

+ Usar antipsicéticos solo cuando no se puedan aplicar intervenciones psicosociales u otros, por la gravedad de
los sintomas conductuales. Monitorizar sus efectos después de 3-4 semanas y descontinuar si no hay respuesta
clinicamente significativa a las 6 semanas.
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* No usar anticonvulsivantes de forma rutinaria para el manejo de problemas conductuales.
* No usar antidepresivos (a menos que sea requerido para el manejo de una comorbilidad asociada).

* No usar farmacos para mejorar el funcionamiento cognitivo (ej. Inhibidores de la colinesterasa como
Donepezilo, Galantamina y Rivastigmina) para manejo de sintomas centrales, problemas cognitivos o
conductuales asociados. (Ure 2023)

*No usar oxitocina, secretinas, regulacion por testosterona ya que no hay evidencia suficiente hasta el momento.
(Hu 2023)

Pronostico

Muchas investigaciones sefialan que las personas adultas con TEA, incluso aquellos con un coeficiente
intelectual dentro de la normalidad, enfrentan importantes desafios en areas como el empleo, las relaciones
sociales, la salud fisica y mental, y la calidad de vida. A menudo, carecen del apoyo necesario para integrarse
plenamente en la sociedad, y existen lagunas en la investigacion sobre como desarrollar intervenciones mas
efectivas para adultos con TEA. Ademas, la mayoria de los estudios sobre el prondstico se centran en personas
jovenes de entre 20 y 30 afios, y hay una falta de datos sobre como evoluciona el TEA en la edad adulta media o
tardia. Se necesitan estudios de seguimiento a lo largo de la vida para comprender mejor las trayectorias de
desarrollo, identificar factores que influyen en el prondstico y determinar como pueden modificarse estos factores
para mejorar el futuro de estas personas. (Fombonne 2012)

También se ha observado un riesgo elevado de suicidio en individuos con TEA.

La calidad de las relaciones y la vida familiar de las personas con TEA no se ha estudiado sistematicamente, pero
se reconoce que pueden surgir desafios significativos en estas areas que requieren adaptaciones considerables. La
informacién sobre los hijos de padres con TEA también es limitada, a pesar de que existe un riesgo genético
elevado de TEA en sus descendientes.

La inteligencia y el desarrollo del lenguaje temprano son factores cruciales en el pronostico del TEA. Aunque el
coeficiente intelectual influye en los resultados, no es el unico factor determinante, y algunas personas con
coeficiente intelectual alto en la infancia ain pueden enfrentar dificultades en la edad adulta. El desarrollo
temprano del lenguaje, especialmente antes de los 5 afios, se relaciona positivamente con el funcionamiento en
la vida adulta, mientras que aquellos que desarrollan el habla mas tarde tienden a tener un prondstico menos
favorable.

La gravedad de los sintomas del TEA tiende a disminuir con el tiempo, pero no se han estudiado sistematicamente
las trayectorias de cambio a lo largo de la vida. Problemas médicos y de salud mental, asi como condiciones
comorbidas como el trastorno por déficit de atencion con hiperactividad, también influyen en el prondstico. Los
factores ambientales, incluido el apoyo comunitario, pueden desempefiar un papel crucial en la calidad de vida
de las personas con TEA.

En cuanto a la salud fisica y mental, se ha observado una alta prevalencia de condiciones de salud en personas
con TEA, independientemente de su discapacidad intelectual. Las tasas de mortalidad son especialmente elevadas
en mujeres, personas con epilepsia y aquellos con discapacidades de aprendizaje graves o profundas. La epilepsia
se asocia con un coeficiente intelectual mas bajo, género femenino, problemas de lenguaje, alteraciones del
comportamiento y mayor mortalidad. (Bishop-Fitzpatrick 2019).

Ademas, se ha observado un mayor riesgo de demencia, incluida la enfermedad de Alzheimer, en personas
mayores con TEA.

En resumen, el prondstico del TEA en adultos es complejo y esta influenciado por una variedad de factores,
incluida la inteligencia, el desarrollo del lenguaje, los problemas de salud y el entorno social. Se necesita mas
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investigacion para comprender completamente estas dindmicas y mejorar la calidad de vida de las personas con
TEA a lo largo de su vida. (Roestorf 2019)

Ley TEA en Chile

El 2018, se aprobo la primera ley en favor de las personas con autismo en Chile; en marzo 2023, se actualiz
y promulgé con el nombre de Ley de Autismo o Ley Ntimero 21.545 en plan de “asegurar el derecho a la igualdad
de oportunidades y resguardar la inclusion social de los nifios, nifias, adolescentes y adultos con TEA, eliminar
cualquier forma de discriminacion, promover un abordaje integral de dichas personas en el ambito social, de la
salud y de la educacion, y concientizar a la sociedad sobre esta tematica”.

La ley establece definiciones de conceptos clave, como personas con TEA, que son individuos con diferencias en
el desarrollo cerebral tipico. Introduce los principios que guiaran la aplicacion de la ley, incluyendo el trato digno,
la autonomia progresiva, la perspectiva de género, la colaboracion intersectorial, la participacion social, la
deteccion temprana y la consideracion de la neurodiversidad. Asi, establece medidas para prevenir la
discriminacion y la violencia contra ellos, y define las responsabilidades del Estado para promover el desarrollo
personal en términos de inclusion social y educativa, para tener una vida independiente dentro de lo posible.
También entrega beneficios y proteccion a cuidadores de personas con TEA.

En el ambito de la salud, la ley busca fomentar la deteccion temprana del TEA, incluyendo la identificacion de
signos de alerta en nifios y adolescentes a través del sistema de salud familiar y la derivacion adecuada para el
diagndstico en los entornos educativos. (Ministerio de Salud 2023)

Conclusion

A pesar de la creciente cantidad de investigaciones en nifios con TEA, el diagndstico en adultos sigue siendo un
desafio debido a que se podria solapar con otras comorbilidades neuropsiquiatricas. Es tarea de neurdlogos y
psiquiatras actualizarse en este topico que va en creciente desarrollo.

La base de evidencia para el tratamiento en adultos sigue siendo limitada, lo que destaca la necesidad de una
mayor investigacion en esta area. Ademas, se ha observado un uso significativo de medicamentos en adultos con
TEA, lo que requiere una supervision cuidadosa y seguimiento a largo plazo, teniendo en cuenta ¢l manejo de
comorbilidades asociadas de forma transdisciplinaria, junto con educar al paciente y su familia sobre los
beneficios que se disponen gracias a la legislacion chilena.
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